Revista Colombiana de Gastroenterologia
Reyista &qug ISSN: 0120-9957

ISSN: 2500-7440

Asociacion Colombiana de Gastroenterologia

Respuesta a la carta al editor

Mosquera-Klinger, Gabriel; Galvez Cardenas, Kenny; Ocampo Hincapié, Alejandro
Respuesta a la carta al editor

Revista Colombiana de Gastroenterologia, vol. 34, num. 3, 2019

Asociaciéon Colombiana de Gastroenterologia

Disponible en: http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=337761012015

- .
@ .3 PDF generado a partir de XML-JATS4R por Redalyc
gf@&@‘yc Jf’} g Proyecto académico sin fines de lucro, desarrollado bajo la iniciativa de acceso abierto



http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=337761012015

Revista Colombiana de
Gastroenterologia, vol. 34, num. 3,2019

Asociacion Colombiana de
Gastroenterologia

Recepcion: 29 Julio 2019
Aprobacién: 30 Julio 2019

CCBY-NC-ND

Carta

Respuesta a la carta al editor

Gabriel Mosquera-Klinger
HHospital Pablo Tobén Uribe, Colombia

Kenny Galvez Cardenas *
Hospital Pablo Tobon Uribe, Colombia
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Senor editor:

De antemano agradecemos los aportes recibidos por los doctores Costa
Barneyy Castafieda. Nos complace saber que nuestra serie de casos ha sido
revisada y analizada por este honorable grupo de trabajo. Con seguridad,
sus valiosos comentarios podran aportar en el manejo y el seguimiento de
estos pacientes con una condicion tan compleja; quizd también se puedan
establecer unas directrices interesantes para futuros estudios en la materia.
Para nosotros es un gusto que este trabajo haya suscitado inquietudes, y
que, en especial, se puedan discutir en el ambiente académico de este tipo
de publicaciones.

Los criterios de Curazao siguen siendo el estindar de oro del
diagndstico, en especial cuando se presentan tres o mds criterios descritos

(diagnéstico definido) 2. Para pacientes con diagnéstico definido no se
requiere confirmacién del diagndstico, ya que en la actualidad esto no
modifica las recomendaciones en el manejo, excepto en la rara situaciéon de
la mutacién SMAD4 por el tedrico riesgo de su asociacién con la poliposis
juvenil 3, Dicho sea de paso, esta es la mutacién genética mds raramente
identificada en esta enfermedad.

Estamos de acuerdo en que esta enfermedad es poco comtn en nuestro
medio. De hecho, es considerada como una enfermedad huérfana-rara, es
decir, hace parte delas 2271 enfermedades que en el territorio colombiano
tienen esta denominacién. Debido a que es una enfermedad huérfana,
debe ser reportada de forma obligatoria en el Sistema de Informacién
para la Vigilancia en Salud Publica (SIVIGILA) (la enfermedad estd
codificada con el nimero 844; y con el CIE-10 relacionada con el
1780). Apoyédndonos en la normatividad vigente que dicta disposiciones
en relacién con el registro nacional y la notificacién de pacientes
con enfermedades huérfanas, queremos aclarar que cuando una prueba
diagndstica confirmatoria para una enfermedad huérfana no estd definida,
o la misma no estd disponible en el pais, la notificacién se realizard
con el diagnéstico clinico declarado por uno o mis médicos tratantes.
La declaracién de una enfermedad huérfana confirmada clinicamente
se efectuard con base en las definiciones nosoldgicas aceptadas en la
comunidad cientifica, los antecedentes de la historia clinica y otros
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registros del paciente que confirmen la presencia de la enfermedad
huérfana (Ministerio de Proteccién Social, Resolucién 946 del 22 abril de
2019). Hacemos dicha aclaracién porque, como se menciond en nuestro
trabajo, en todos los pacientes se hizo el diagnéstico basado en los criterios
de Curazao. Ademds, las pruebas genéticas en nuestro medio estin poco
disponibles, a pesar de que hacen parte de los procedimientos del plan
de beneficios en salud (PBS). En la actualidad solo hay 15 sitios en el
pais donde se pueden hacer las pruebas genéticas y metaboélicas en esta
enfermedad, los cuales en su mayoria tienen sede en Bogota, ninguno
estd en Medellin. Ademas, estos sitios hacen el proceso de recoleccion
de las muestras, pero son procesadas en laboratorios de Estados Unidos.
Las pruebas genéticas confirmatorias para esta enfermedad disponibles en
estos centros sugeridas por el Ministerio son ACVRLI, ENG, SMAD4,
MADH4, GDF2. La realizacion de estas pruebas tiene un costo estimado
de 4 millones de pesos y el tiempo promedio de entrega es de 50
dias. Reiteramos que, ante la ausencia de las pruebas confirmatorias
genéticas en el caso puntual del sindrome de Rendu-Osler-Weber, es
suficiente con el diagnéstico clinico definido basado en los criterios de
Curazao y, ademis, se espera, avalado por un grupo multidisciplinario.
Por este motivo, en nuestra discusion citamos el trabajo de Kjeldsen y
colaboradores, en el cual no encontraron diferencias significativas en la
mortalidad de los pacientes en relacién con el diagndstico genético y al
establecer el subtipo de la enfermedad en un seguimiento mayor de 7

afios ¥, Con los datos descritos, ratificamos que nuestra posicion es solo
solicitar estas pruebas en pacientes seleccionados que no cumplan con los
criterios definidos de Curazao. Consideramos que las pruebas genéticas
podrian ser ttiles y también se podrian solicitar en familiares de primer
grado asintomaticos o sin estigmas de la enfermedad, como método de
tamizaje inicial. Aprovechamos el espacio para sugerir la realizacién de
un estudio multicéntrico que pueda reunir a la mayoria de los pacientes
con esta enfermedad en Colombia y, quiza, con mayores datos, se logre
proponer una estrategia de seguimiento que se base en la mejor evidencia
disponible en la actualidad.

Respecto a las manifestaciones clinicas, estamos de acuerdo en que la
ampliacién en dicha descripcion podria ser de interés para los clinicos. En
los pacientes descritos en nuestra serie no se presentaron manifestaciones
cardiacas; esto puede explicarse por la baja prevalencia descrita en otras
series. De los seis pacientes con manifestaciones hepdticas, cuatro de
estas eran malformaciones vasculares y dos, hiperplasias nodulares focales
hepéticas.

Estamos de acuerdo con lo descrito en la terapia médica, y recordamos
que los datos descritos en nuestro trabajo reflejan solo las actuaciones
realizadas en el grupo de pacientes atendidos en nuestro centro .
Aclaramos que en los pacientes con enfermedad muy extensa, que con
frecuencia consultaban por urgencias en el escenario de sangrado, el
abordaje inicial casi siempre era la estabilizacién inicial; en los casos
de anemia grave, la aplicacién de hemoderivados, y si en la endoscopia
se documentaban estigmas de alto riesgo o de sangrado reciente, se les
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aplicaba terapia con argén plasma, como esta descrito. Al revisar de
forma retrospectiva, no hay datos en las historias clinicas que sugieran
complicaciones durante los procedimientos endoscopicos a pesar de haber
recibido multiples intervenciones.

Sobre las recomendaciones generales aportadas de la revisién de la
literatura por los Drs. Costa Barney y Castaneda, solo nos resta comentar
que los pacientes con sindrome de Rendu-Osler-Weber son complejos,
ya que habitualmente requieren un manejo multidisciplinario. Por esta
razdn, todas las intervenciones encaminadas a mejorar la calidad de vida
o aumentar la expectativa de vida de estos pacientes podrian ser utiles y
deben ser individualizadas sopesando el riesgo-beneficio, y, por supuesto,
analizando el contexto para ser justos con el costo-beneficio de cada
intervencion, ya que es posible que requieran multiples intervenciones en
su evolucién natural.
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