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DEFICIT DE CRECIMIENTO

La talla de un individuo es deficiente cuando mide 20% menos de lo que debierag,
y se califica de enano cuando mide un 40% menos de lo que corresponde al
término medio, acorde con la edad ,sexo y grupo etdreo, valores que, aplicados
al varén, son respectivamente inferiores a 1,60 y 1,45 cm de altura.

Dentro del déficit de crecimiento, nos referiremos a algunas patologias en
particular como son el Sindrome de Turner y el Sindrome de Prader -Willi.

SINDROME DE TURNER

El Sindrome de Turner (ST) afecta a alrededor de 1 de entre 1500 y2500 nifias
nacidas vivas.

Es una enfermedad genética en la cual a una mujer le falta el par normal de
cromosomas X. Tiene un solo cromosoma X (45,X) o presenta un mosaicismo
cromosémico (por ejemplo 46 ,XX).

Una de las caracteristicas mds notables es una estatura sumamente baja: 20 a21
cm mds baja que la de la poblacién a la que pertenece.

Sintomas: En bebés: Manos y pies hinchados

Cuello ancho y unido por membranas

En la infancia y adolescencia: Retraso de la pubertad

Térax plano y ancho (forma de escudo)

Ojos resecos; pdrpados caidos

Amenorrea. Infertilidad.

Sequedad vaginal (dispareunia)

Diagnéstico:

Se puede hacer diagndstico prenatal por andlisis cromosémico:
Por el examen fisico.

Niveles hormonales en sangre (hormona luteinizante,hormona
foliculoestimulante, hormona de crecimiento)

Ecocardiograma

RM de térax

Ecografia ginecoldgica y renal

Tratamiento:

La hormona de crecimiento humana recombinante (hGH) puede aumentar la
estatura final. La dosis recomendada por la American Asociation of Clinical
Endocrinologist sugiere una dosis de 0,375 mg/kg/semana .(Es el doble de lo que
se usa en nifios con déficit de hormona de crecimiento ,sin S. de Turner).




Se supone que en el S. de Turner no sélo hay déficit hormonal sino cierto grado
de insensibilidad a la hormona de crecimiento.

La hGH se prescribe durante varios afios. Se deja de administrar cuando se ha
completado el crecimiento y hay madurez esquelética (en la Rx de la mufieca y de
la mano se han cerrado las epifisis).

A los 12 6 13 afios se realiza tratamiento con estrdgenos para estimular el
crecimiento mamario y el vello pubiano.

Si desean un embarazo podradn usarse évulos de donantes

Pronéstico:
Pueden tener una vida normal, bajo control médico.

Complicaciones:

Pueden presentarse: Artritis

Cataratas

Tiroiditis de Hashimoto

Hipertensidn arterial. Insuficiencia cardiaca
Insuficiencia renal

Obesidad

Otitis media

Escoliosis (en la adolescencia)

SINDROME DE PRADER-WILLT

Es una enfermedad congénita que se debe a la falta de un gen en parte del
cromosoma 15. Los pacientes generalmente no tienen antecedentes familiares.
Sintomas:

Ojos almendrados

Disminucidn del tono muscular (recién nacido flaccido)

Disminucion de la capacidad mental

Apetito insaciable, que lleva a obesidad mérbida (y a sus complicaciones como
trastornos respiratorios, Insuficiencia cardiaca derecha)

Trastornos en la piel (franjas o lineas)

Crdneo bifrontal estrecho

Anomalias esqueléticas. Manos y pies muy pequefios para el cuerpo, problemas en
rodillas y caderas

Criptorquidia en el vardn




Diagndstico:

Examen fisico

Laboratorio: tolerancia anormal a la glucosa, aumento de la insulinemia, aumento
de la pCO2, disminucién de la pO2

Andlisis genético

Tratamiento:

La hGH puede mejorar la fortaleza fisica.

Los niveles bajos de hormonas sexuales se pueden corregir en la pubertad con
terapia de reemplazo hormonal.

Restriccidn de la ingesta calérica

Complicaciones:

Diabetes

IC derecha

Problemas ortopédicos

APE. Resolucion 500/2004.Anexo VI

Hormona de crecimiento:

Se reconocerd la cobertura del subsidio en los siguientes casos:
Déficit de la hormona

Insuficiencia renal cronica

Sindrome de Turner

sindrome de Prader-Willi

No se reconocerd la cobertura en los siguientes casos:

Nifios con baja estatura idiopdtica

Nifios que reciben H. de crecimiento y que presentan:

Edad dsea =6> a 14 afios en nifias y 16 en varones

Incremento de la velocidad de crecimiento < a 2 cm por afio luego
de un afio de tratamiento

Cierre de los cartilagos de crecimiento

Para solicitar el subsidio deben enviar al Agente de Salud:
Resumen de Historia Clinica

Nivel sérico de Hormona de crecimiento

3. Estudio genético en casos de S. de Turner o S. de Prader Willi
4. Tabla de crecimiento pondoestatural

5. Edad dsea




ENFERMEDAD DE GAUCHER

Es un trastorno crénico, progresivo y hereditario provocado por la deficiencia de
la enzima glucocerebrosidasa que es la que degrada cierto tipo de lipidos
llamados glucocerebrdsidos; al no degradarse, comienzan a acumularse dentro de
las células e interfieren en el funcionamiento de varios drganos: higado, bazo,
pulmones, médula ésea y cerebro.

Se clasifica en tres tipos:

Tipo I: 95% de los casos. Se ve en adultos. No compromete el cerebro. Tiene
enfermedad ésea, anemia, esplenomegalia y trombocitopenia

Tipo II: rara, pero mds severa; con dafio cerebral importante. Generalmente
fallecen antes de los 2 afios

Tipo ITI: se ve en nifios y adolescentes; tiende a ser crénica, de avance lento,
afectando el sistema nervioso central

Se estima que se presenta en 1 de ¢/ 40000 a 60000 personas
(aproximadamente 10000 pacientes en el mundo)

Factores de riesgo: Puede presentarse en cualquier grupo etdreo, peor es mds
comln en judios azkenazis (1 de ¢/450 personas)

Signhos y sintomas: Son variables, de leves a severos. Muchas veces el dolor
0seo es el primer sintoma. Otros sinfomas son: anomalias esqueléticas
Hepatoesplenomegalia

Anemia

Astenia

Hematomas o hemorragias (por frombocitopenia)

Retraso mental

Pinguéculas

Movimientos anormales de los ojos

Valvulopatias

Convulsiones

Pruebas diagnésticas:

Andlisis de sangre: se mide la actividad de la enzima glucocerebrosidasa,
fosfatasa dcida, colesterol.

Aspiracion de médula dsea.

Biopsia de bazo.

TC

RM

Rx esquelética

Pruebas genéticas




Tratamientos:

1. De reemplazo enzimdtico (TRE):se trata de proporcionar uha cantidad
adecuada de la enzima

2. De reduccidn de sustrato (TRS): para minimizar la cantidad de produccion y
acumulacién de glucocerebrésidos en las células

3. Sintomdtico: tratamiento del dolor, transfusiones, cirugia ortopédica, en
ocasiones esplenectomia

4. Atencidn psicoldgica

5. En casos graves: transplante de médula dsea

APE. Resolucion 500/04

Médulo1: rhDNasa humana

Médulo 2: Tobramicina aerosolizada

IMIGLUCERASA (CEREZIME): cataliza la hidrdlisis de los glucocerebrésidos.
No atraviesa la BHE y por eso no es activa en los tipos IT y III. Dosis inicial de
60 UI/kg c/15 dias

MIGLUSTAT (ZARESCA): reduce la sintesis de glucocerebrdsidos. Atraviesa la
BHE. Por ahora sdlo esta aprobada en Europa para el tipo I medio a moderado.



TRANSPLANTE

HISTORIA

Desde la antigliedad el hombre imaginaba la posibilidad de reemplazar un érgano
enfermo por otro sano y salvar asi la vida de quien padecia una enfermedad
terminal.

Con el transcurrir de los afios la ciencia médica comienza a recorrer el camino
que haria posibles afios mds tarde, concretar esta fantasia humana.

Hace casi cien afos, cuando Alexis Carrel describe las suturas vasculares, se
abre la posibilidad técnica y quirdrgica de realizar un trasplante de érganos. Sin
embargo, alli comienza un largo y dificil proceso.

Prdcticamente de inmediato se detecta un problema que serd motivo de
investigacién durante décadas, que es el rechazo del organismo hacia el 6rgano
injertado. Ya que el cuerpo del receptor reconocia ese érgano como un cuerpo
extrafio y por lo fanto generaba anticuerpos para rechazarlo.

Esta limitacion, desde principio de este siglo plantea el rechazo inmunoldgico.
Recién a mediados de siglo, el saber y la tecnologia médica, estaran en
condiciones de poder controlar el proceso inmunoldgico del rechazo y derribar
esta segunda gran barrera para la realizacién del trasplante. Los médicos
comenzaron a investigar mediante el desarrollo de estudios muy complejos y
costosos, el grado de identidad entre el donante y el receptor: la
"histocompatibilidad". Esto condujo al desarrollo de drogas que permitian evitar
el rechazo del 6rgano o el tejido implantado.

La aparicién de estas drogas en 1976, abre una nueva etapa que significa el fin
de la era de los trasplantes experimentales y el comienzo de una nueva era de
trasplantes exitosos, que posibilitan salvar la vida a miles de personas en el
mundo entero.

Es a partir de la década del 80 cuando se produce la gran eclosion del trasplante
en el mundo, incrementdndose notablemente la cantidad de trasplantes que cada
afo se realizaban en Europa, en América del Norte, y fambién en América Latina.
En la década del 90 las curvas de crecimiento de procuracién mundial se aplanan
en casi todos los paises, esto se debe fundamentalmente al crecimiento en la
indicacion de trasplantes por sus buenos resultados. Aparece entonces la
necesidad de incrementar el insumo bdsico de los trasplantes, los érganos.

La escasez de 6rganos es motivo de preocupacion hoy en todo el mundo. Es asi
que, a nivel mundial donde este tema médico pretende desarrollarse, se
impulsaron distintas acciones de informacién y concientizacién acerca de la
donacién de érganos, para generar en la poblacién una actitud positiva respecto
del fema.



Primeros Trasplantes en el Mundo

Primer trasplante renal; realizado por el Dr. David M. Hume en Boston en
1.947

Primer trasplante de higado; realizado en 1.963 por el Dr. Thomas E. Starzi
en Denver

Primer trasplante de pulmén; en 1.963 por el Dr. James D. Hardy de
Jackson

Primer trasplante de pancreas; realizado en 1.966 por el Dr. Richard C.
Lilehey en Minneapolis

Primer trasplante de corazon; el 3 de Diciembre de 1.967 en Ciudad del
Cabo (Suddfrica) por el Dr. Christian Barnard.

Primer trasplante de corazon-pulmén; en 1.968 por el Dr. Fritz Derom en
Ganfte.

PATOLOGEAS

El trasplante es un tratamiento médico complejo. Permite que drganos, tejidos o
células de una persona puedan reemplazar organos, tejidos o células enfermos de
otra persona. En algunos casos esta accidn sirve para salvarle la vida, en otros
para mejorar la calidad de vida o ambas cosas.

Tipos de trasplantes:

Autotrasplante o autoinjerto o trasplante autdlogo

Cuando el donante y receptor son el mismo individuo. Se utiliza
fundamentalmente en caso de tejidos: piel, hueso, vasos, o médula ésea.
Isotrasplante

Cuando donante y receptor son gemelos idénticos o univitelinos. En este caso
ambos individuos son genéticamente idénticos y se evita totalmente el problema
del rechazo.

Alotrasplante

Cuando donante y receptor son individuos de una misma especie no
genéticamente idénticos. Este es el tipo de trasplante mds comun de células,
tejidos y 6rganos entre humanos.

heterotrasplante o trasplante heterdlogo

Cuando donante y receptor son de especies distintas. Ejemplo de esto es la
utilizacién de vdlvulas cardiacas porcinas (vdlvulas cardiacas de cerdo) en
humanos.




Organos mds comdnmente trasplantados:
Corazén

Pulmén

Higado

Rifién

Pancreas

Cérnea

Trasplante de corazdn:

En el trasplante del corazon se extrae un corazén lesionado o enfermo y se
reemplaza con uno sano. El corazon sano proviene de un donante que fallecié. Es
el dltimo recurso de las personas con insuficiencia cardiaca cuando todos los
otros tratamientos han fracasado.

Los médicos pueden recomendar un trasplante de corazén para una insuficiencia
cardiaca causada por:

Enfermedad arterial coronaria

Cardiomiopatia: enfermedad del misculo cardiaco

Enfermedad valvular

En bebés, la presencia de defectos cardiacos congénitos mdiltiples demasiado
complejos para ser curados

Trasplante de pulmdn:

El trasplante de pulmdn es una cirugia para reemplazar uno o ambos pulmones
enfermos por pulmones sanos de un donante. Durante la operacién, el cirujano
hace un corte en el pecho y extirpa el pulmén enfermo. Después, el cirujano cose
el pulmdn nuevo a los vasos sanguineos principales y las vias respiratorias.

El médico puede recomendarle un trasplante de pulmon si tiene una enfermedad
que no puede controlarse de otro modo. Estas enfermedades incluyen:

EPOC (enfermedad pulmonar obstructiva crénica)

Fibrosis quistica

Fibrosis pulmonar idiopdtica

Hipertension pulmonar primaria

Las complicaciones del trasplante de pulmén incluyen rechazo del pulmon
trasplantado e infecciones.

Trasplante de pancreas:

El pdncreas es un d6rgano que produce insulina y enzimas que ayudan al cuerpo a
digerir y aprovechar los alimentos. El trasplante de pdncreas es una cirugia para
colocar un pdncreas sano de un donante en una persona con un pancreas enfermo.
Un motivo comin de este tipo de dafio es la diabetes.




Los trasplantes de pdncreas pueden permitir que las personas con diabetes tipo
1 no necesiten mds las inyecciones de insulina. Un procedimiento experimental
llamado trasplante de células de los islotes trasplanta sélo las partes del
pdncreas que producen la insulina.

Las personas a quienes se les hace un trasplante deben tomar medicamentos el
resto de sus vidas para impedir que sus cuerpos rechacen el pdncreas nuevo.
Trasplante de rifion o renal:

Un trasplante renal es una operacion para colocarle un rifién sano en su cuerpo. El
rifidon trasplantado asume la funcion de los rifiones deficientes , no necesitara
mds tratamiento con didlisis.

Durante un trasplante, el cirujano coloca el rifion nuevo en la parte inferior del
abdomen y conecta la arteria y las venas renales del mismo a las de su rifion. Con
frecuencia, el rifién nuevo comenzard a producir orina en cuanto la sangre
comience a fluir a través de él, pero algunas veces necesita algunas semanas para
empezar a funcionar.

Muchos rifiones trasplantados vienen de donantes que fallecen. Algunos
provienen de familiares en vida. La espera de un rifion nuevo puede ser larga.

Las personas a quienes se les haya hecho un ftrasplante deben tomar
medicamentos el resto de sus vidas para impedir que su organismo rechace el
rifon trasplantado.

Trasplante de higado o hepdtico:

El higado ayuda a combatir infecciones y limpia la sangre. También ayuda a
digerir los alimentos y a almacenar energia para cuando el cuerpo la necesite. No
se puede vivir sin un higado que funcione bien. Si el higado falla, el médico puede
colocarlo en una lista de espera para un trasplante de higado. Los médicos
realizan frasplantes cuando otros tratamientos no logran mantener el
funcionamiento de un higado lesionado.

Durante un trasplante de higado, el cirujano extrae el higado enfermo y lo
reemplaza con uno sano. La mayoria de los higados provienen de un donante
fallecido. A veces, una persona saludable dona parte de su higado a un paciente
en particular. En este caso, al donante se le llama donante vivo. La razon mds
comdn para un trasplante en adultos es la cirrosis. Esta es una enfermedad en la
que las células hepdticas sanas mueren y son substituidas por tejido cicatricial.
En los nifios, la razén mds comdn es la atresia biliar, una enfermedad de los
conductos biliares.




TRATAMIENTO

Se necesitan 3 tipos diferentes de medicamentos:

Medicamentos del transplante que evitan en rechazo del organo
trasplantado.

Los medicamentos del transplante son fdrmacos que inhiben el ataque del
sistema inmunitario al nuevo érgano.

Estos medicamentos también se llaman inmunosupresores.

El sistema de defensa del organismo, llamado sistema inmunitario, combate
bacterias, virus y polen. Su sistema inmunitario considera a esas cosas como
invasores extrafios. De igual manera, piensa que su nuevo corazén o pulmén
también es un invasor extraiio y por eso ataca a las nuevas células porque ho son
las propias de su organismo. Esto se conoce como rechazo, y es el problema mds
grave que puede presentarse después de un transplante.

Los medicamentos del transplante funcionan mejor cuando se toman en forma
combinada. Podria ser que tome dos o tres tipos de medicamentos del
transplante al mismo tiempo.

Los tratamientos mds habituales son:

Corticoides (Prednisona Metilprednisolona Prednisolona Deltasone® Medrol®
Pediapred® Prelone® Solu-Medrol®)

Los esteroides ayudan a que el organismo no rechace el nuevo 6rgano. Funcionan
en forma muy parecida a las hormonas que el organismo utiliza para manejar los
niveles de azlcar en la sangre, la presién sanguinea y el estrés.

Efectos secundarios:

Sme. De Cushing

Hipertension arterial y edemas.

AZATIOPRINA (Imuran®)

La azatioprina se utiliza para ayudar a evitar que el organismo rechace su nuevo
organo. Disminuye el nimero de globulos blancos en su organismo, los cuales
sirven para combatir enfermedades.

Efectos secundarios:

Infecciones

* Leucopenia.

* Plaquetopenia.

* Sme. Anémico.

Alteraciones gastrointestinales




CICLOSPORINA (Neoral®, Sandimmune®, y SangCya®)

La ciclosporina puede ayudar a evitar que su organismo rechace el nuevo érgano.
Este medicamento debilita los globulos blancos del organismo, para que éstos no
puedan causar muchos dafios en el nuevo érgano.

Efectos secundarios:

Insuficiencia renal,

Hipertension Arterial,

Cefalea y trastornos inespecificos del sistema nervioso perifeérico.

SIROLIMUS Y RAPAMICINA (Rapamune®)

El sirolimus ayuda a evitar que el organismo rechace su huevo drgano. El sirolimus
debilita los glébulos blancos de la sangre que podrian atacar y ocasionar dafios al
organo.

Efectos secundarios:

Disminucion del recuento de globulos blancos

Dislipidemia

Exantema

Complicaciones gastrointestinales.

Hipopotasemia

Trastornos en la coagulacion

TACROLIMUS (Prograf®)

El tacrolimus puede ayudar a evitar que el organismo rechace el nuevo érgano. El
tacrolimus debilita los globulos blancos del organismo para que ho ocasionen
dafios al nuevo érgano.

El tacrolimus funciona en igual forma que la ciclosporina. Muchos de los efectos
secundarios de ambos medicamentos son iguales.

Efectos secundarios:

Insuficiencia renal

Alteraciones del sistema hervioso periférico

MOFETIL MICOFENOLATO (CellCept®)

El mofetil micofenolato puede ayudar a evitar que su organismo rechace el
transplante. El micofenolato hace que el organismo produzca menor cantidad de
glébulos blancos en la sangre. Los glébulos blancos pueden atacar al nuevo
organo. Este medicamento casi siempre se utiliza conjuntamente con la
ciclosporina, el tacrolimus o la prednisona.

Efectos secundarios:

Alteraciones gastrointestinales

Leucopenia




ACIDO MICOFENOLICO (Myfortic®)

El dcido micofendlico puede ayudar a evitar que el organismo rechace el
transplante. El micofenolato hace que el organismo produzca menor cantidad de
glébulos blancos en la sangre. Los glébulos blancos pueden atacar al nuevo

organo. Este medicamento casi siempre se utiliza conjuntamente con la
ciclosporina, el tacrolimus o la prednisona.

Farmacos que evitan complicaciones post-trasplante

Su organismo puede contraer infecciones después del transplante, y eso se debe
a que toma los medicamentos del transplante (fdarmacos anti-rechazo), que
debilitan al sistema inmunitario a fin de que no rechace al nuevo érgano. El
sistema inmunitario no podrd combatir las infecciones como lo hacia
habitualmente, y es por ello que se administra medicamentos para ayudar al
sistema inmunitario a combatir las infecciones.

Los tratamientos mds habituales son con:

COMBINACION DE TRIMETOPRIMA Y SULFAMETOXAZOL (Bactrim®,
Cotrim® y Septra®)

ACICLOVIR (Zovirax®)

VALACICLOVIR (Valtrex®)

GANCICLOVIR (Cytovene®)

VALGANCICLOVIR (Valcyte®)

NISTATINA + CLOTRIMAZOL (Mycostatin®)

FLUCONAZOL (Diflucan®)

KETOCONAZOL (Nizoral®)

ITROCONAZOL (Sporanox®)

Recupero APE.

Las normas que por el presente se establecen no derogan los requisitos propios
que deben cumplimentar los Agentes de Salud en sus solicitudes de apoyo
financiero para prestaciones de alta complejidad o para tratamientos que
demanden una cobertura prolongada en el tiempo, siendo sélo una ampliacién de
los mismos.

Los Agentes del Seguro de Salud podrdn solicitar apoyos financieros para la
cobertura de los medicamentos que a continuacion se detallan:

Drogas inmunodepresoras en la etapa posterior o concomitante a la realizacién
de los transplantes del Anexo IT de la presente, de por vida del paciente.

En los casos que asi lo requieran se dard cobertura a la induccién en el
peritransplante a través de un modulo especial cuyo valor serd de hasta pesos
cuarenta y cinco mil ($ 45.000). Este mddulo se abonard una sola vez por
transplante.




FENICELTONURIA

Historia

Fue en 1934 cuando Félling realiza la descripcién de una enfermedad que cursaba
con un grave dafio cerebral en la que estaba implicada una sustancia originaria de
las proteinas denominada fenilalanina; la denomino " imbecillitas phenylpyruvica"
u oligofrenia fenilpirdvica, también conocida como enfermedad de Félling.
Tres afos mds tarde (en 1937) Penrose y Quastel sugieren que se denomine esta
enfermedad fenilcetonuria nombre con el que se conoce hoy en dia.
En 1947 Jervis observé que cuando se daba fenilalanina a individuos sanos en
estos se producia un aumento de otra sustancia llamada Tirosina. Pero cuando
suministraba fenilalanina a individuos fenilcetonuricos no presentaban tal
elevacion.

Es una rara afeccidn en la cual un bebé nace sin la capacidad para

descomponer apropiadamente un aminodcido llamado fenilalanina.

Sindnimos:

Fenilcetonuria Cldsica, Oligofrenia Fenilpirdvica, Fenilalaninemia, Fenilalanin
Hidroxilasa, Déficit de
Hiperfenilalaninemia, Folling, Sindrome de

Causas

La fenilcetonuria es una enfermedad hereditaria, lo cual significa que se
transmite de padres a hijos. Ambos padres deben transmitir el gen defectuoso
para que el bebé padezca la enfermedad, lo que se denomina un rasgo autosémico
recesivo.

Los bebés con fenilcetonuria carecen de una enzima denominada fenilalanina
hidroxilasa, necesaria para descomponer un aminodcido esencial, llamado
fenilalanina, que se encuentra en alimentos que contienen proteina.

Sin la enzima, los niveles de fenilalanina y dos substancias estrechamente
relacionadas se acumulan en el cuerpo. Estas sustancias son dafiinas para el
sistema nervioso central y ocasionan dafio cerebral.

Sintomas

La fenilalanina juega un papel en la produccién corporal de melanina, el pigmento
responsable del color de la piel y del cabello. Por lo tanto, los nifios con esta
afeccidn usualmente tienen un cutis, cabello y ojos mds claros que sus hermanos
o hermanas sin la enfermedad.



Otros sintomas pueden ser:

Retraso de las habilidades mentales y sociales

Tamafio de la cabeza considerablemente por debajo de lo normal

Hiperactividad

Movimientos espasmddicos de brazos y piernas

Retardo mental

Convulsiones

Erupcion cutdnea

Temblores

Postura inusual de las manos

Si la afeccién se deja sin tratamiento o si no se evitan los alimentos que
contienen fenilalanina, se puede detectar un olor "a ratén" o "a moho" en el
aliento, la piel y la orina. Este olor inusual se debe a la acumulacidn de sustancias
de fenilalanina en el cuerpo.

Tratamiento

Una terapéutica de la fenilcetonuria ( proteina de la leche ) es proporcionar
solamente la cantidad de fenilanalina que se necesite para el crecimiento y la
reparacion de los tejidos. La reduccion de la cantidad de fenilalanina, con dietas
en las cuales las proteinas se sustituian por una costosa médula de aminodcidos
puros sirve para que se mantengan en el cuerpo un nivel de concentracion de
fenilalanina tolerable.

Se ha intentado conseguir una reduccién en la eliminacién de dcido fenipirdvico
por medio de la administracién de dosis elevadas de fructosa. Las experiencias
adquiridas con una dieta pobre en fenilalanina solo alcanzan hasta ahora para
controlar durante pocos afios la evolucién de estos enfermos, pero ya puede
asegurarse que con la iniciacién precoz de esta terapéutica dietética se
garantiza un desarrollo psiquico del nifio aproximadamente normal.

Kuvan ™ (sapropterin dihydrohchloride), conocido anteriormente como Phenoptin
™, es el primero aprobado por la FDA para el tratamiento de fenilcetonuria
(PKV), una enfermedad metabdlica hereditaria causada por una deficiencia de la
enzima fenilalanina hidroxilasa (PAH). Cantidades insuficientes o reduccién de
actividad de HAP se traduce en niveles elevados de fenilalanina (PHE) en la
sangre. El mantenimiento de elevados niveles de Phe en sangre puede provocar
graves dafios neuroldgicos. Aprobado por la FDA en diciembre de 2007.


http://es.wikipedia.org/wiki/Fructosa

Designado fdrmaco huérfano en los Estados Unidos y la Union Europea; Fast
Track ha concedido en los Estados Unidos BioMarin socio de Merck Serono, una
division de Merck KGaA, Darmstadt, Alemania, presenté una solicitud de
autorizacién de comercializacion (MAA) a la Agencia Europea de Medicamentos
(EMEA) en noviembre de 2007. Sapropterin dihidrocloruro, el ingrediente activo
en Kuvan, es una forma sintética de 6R-BH4. 6R-BH4 es un cofactor esencial
enzima que funciona en conjuncién con HAP para metabolizar Phe.

Duracidn del tratamiento dietético.

No se ha podido conseguir hasta ahora saber el tiempo durante el cual debe
administrarse a estos enfermos la dieta pobre en fenilanina. Algunos autores
defienden que la dieta debe seguirse durante toda la vida mientras que otros
opinan que esta dieta puede suprimirse alrededor de los 10 afios de vida.

La fenilalanina no puede suprimirse totalmente de la dieta, porque es un
componente esencial de la alimentacién. Aln en el mismo paciente la cantidad
necesaria puede variar en diversas etapas de su vida.

Debe haber un equilibrio entre el aporte mayor y menor que sea lo suficiente en
cantidad como para tener una mdxima eficacia, disminuyendo el riesgo de
toxicidad. Un aporte bajo en fenilalanina puede también ser fatal a la larga.
Tanto la dieta especifica y el tto. Farmacoldgico estardn cubiertos por el
recupero a través de la Administracion de Programas Especiales Res APE
500/04.

LEY 23413
PODER LEGISLATIVO NACIONAL (PLN)
Salud publica -- Prueba obligatoria de rastreo para la deteccién de la

fenilcetonuria en nifios recién nacidos.



ARTRITIS REUMATOIDEA

La Artritis Reumatoidea es una enfermedad sistémica autoinmune, caracterizada
por provocar inflamacion en las articulaciones produciéndose dolor, deformidad
y dificultad para el movimiento, aunque puede afectar otras partes del cuerpo.
Es una enfermedad crénica, con baja frecuencia de curacion espontdnea, aunque
con un tratamiento adecuado se consigue un buen control de la enfermedad en la
mayoria de los casos.

La artritis reumatoide es frecuente, la padece una de cada 200 personas. Y es
mas frecuente en mujeres.

La artritis es una enfermedad que produce la inflamacién de la membrana
sinovial de mdltiples articulaciones. Esta inflamacién es la responsable del dolor,
de la hinchazén y de la sensacion de rigidez.

Artritis fuera de las articulaciones:

Aunque la localizacién fundamental de las lesiones de la artritis reumatoide esta
en la membrana sinovial de las articulaciones, a veces se alteran otras
estructuras. En la piel pueden encontrarse nédulos reumatoides . También se
pueden localizar en el interior del organismo.

Sintomas

Sequedad de la piel y de la mucosa. La artritis puede originar inflamacién y
atrofia de las gldndulas que producen lagrimas, saliva, jugos digestivos o flujo
vaginal. Cuando este se produce se habla de sindrome de Sjogren secundario a
artritis reumatoide.

Diagnostico:

Se establece el diagndstico cuando cuatro de los siete criterios estén presentes
por al menos 6 semanas. Estos son los siete criterios:

Rigidez matutina de al menos una hora de duracion.

Artritis en 3 6 mas articulaciones.

Artritis de las articulaciones de la mano.

Artritis simétrica.

Nédulos reumatoideos.

Cambios radioldgicos compatibles con AR.

Factor reumatoide positivo.



1-OPCIONES TERAPEUTICAS

Destinados a disminuir la sintomatologia.

Accidn Rdpida

Aines: Los mds empleados en el tratamiento inicial de la AR por su importante
accién antiinflamatoria.

Corticoides

Su utilizacion en el AR debe reservarse par aquellos pacientes en los que los
beneficios a corto plazo sean mayores que los riesgos de su empleo a largo plazo.

De accidn mds lenta

Son los farmacos antirreumdticos modificadores de la enfermedad, inductores
de remision, de accidn lenta, inmunosupresores y citotoxicos. Su uso es empirico
optdndose por la terapia combinada. Su efecto adverso principal es la aplasia
medular (la medula desaparece)

Compuestos de oro bloquean las funciones de los linfocitos Ty monocitos.
Penicilinia.

De uso restringido debido a su toxicidad.

Antimaldricos

Inhiben la liberacion de Iprostagladinas y enzimas lisosomales, la proliferacion
linfocitica y la produccion de la inmunoglobulinas.

Metoterexato:

Antimetabolito del dcido félico. Actia a nivel celular y su accién es
inmunosupresora. Rdpido y seguro.

Azotiopirina.

Es un andlogo de las purinas que tiene accion inmnorreguladora ( bloqueando la
produccion de linfocitos T y B) y antiinflamatoria (inhibiendo la division de
células precursoras de monocitos limitando la infiltracion de estos a zonas
inflamadas )

Ciclfosfamida

Inhibe la replicaciones de ADN disminuye la poblacion de linfocitos B e
interfiere en sus funciones, produciendo una disminucién en la produccién de
inmunoglobulinas.

Etananercept y el Infliximab

Bloguea TNF -a con buena respuesta de pacientes en estado, logrando estado de
remision.




Metrotexato

Se puede coprescribir con Infliximab y Etanercep, provocando asociacién mas
efectiva que con drogas por separado.

Adalimumab

Reduce signos y sintomas induciendo al paciente a estadao de remision clinica.
Inhibe dafio estructural y mejora la funcionalidad fisica. Puede administrarse en
combinacion con otros agentes antirreumaticos. Respuesta cinica 12 semanas de
tratamiento.

Rituximab.

Es un tratamiento reciente.

Luego del suministro de Rituximab en dosis de 125,250, 6 375 mg/m2 de
superficie corporal.

Fue posible detectar al anticuerpo en sangre durante 3 a 6 semanas. Los
recuentos de células B periféricas disminuyo por debajo del valor normal y luego
de 6 meses recuperar valores normales y finalmente normalizarse después de 9
a 12 meses de terminado el tratamiento.

Para evaluar cual es el mejor tratamiento para un paciente que padece
Artritis Reumatoidea es necesaria la siguiente documentacion.

Historia Cinica

Resultado del Das Score

Fallo terapéutico.

APE.

La medicacion alto costo indicada para el tratamiento de la Artritis Reumatoidea
( Etanercept, Infliximab, Adalimumab, Rituximab) No tienen recupero APE



HEMOFILIA

Patologia genética que estd directamente relacionada con el cromosoma X que en
virtud de ello consiste en la dificulfad de la sangre para coagularse
adecuadamente.

Esta condicion se caracteriza o describe por la aparicién de hemorragias
internas y externas debidas a una deficiencia parcial de una proteina coagulante
denominada globulina antihemofilico (Factor de coagulacion). Estos factores de
coagulacién responden a un grupo de proteinas responsables de activar el
proceso de coagulacion de la sangre, y hay hasta el momento identificados 13
(trece) factores, Estos factores actian en cascada, es decir, uno activa al
siguiente, y asi se és deficitario de uno de estos factores.

El programa de cobertura de Coagulacién para pacientes bajo tratamiento
profildctico de la Hemofilia aprobado por RES N° 2048/03 APE serd
desarrollado en esta presentacion.-

Historia

En relacidn a la historia de la hemofilia se sabe que comenzé hace mucho tiempo.
Ahora se sabe mucho mds acerca de esta enfermedad, pero por muchos afios fue
un misterio del que se desprendia una pregunta: ¢Cudl era ese extrafio y
misterioso problema de sangrado?

A partir de estos interrogantes a través del tiempo muchisima gente estudio la
hemofilia para poder encontrar las respuestas a estas preguntas.

Cuando hay carencia o déficit de alglin factor de coagulacién, la sangre tarda
mas tiempo en formar el codgulo y , aunque llegue a formarse, no es consistente
y no se forma un buen tapén para detener la hemorragia, por tanto, en los
hemofilicos graves, incluso pequefias heridas pueden originar abundantes y hasta
mortales pérdidas de sangre.

Hay fres variedades de hemofilia.

A _ cuando hay un déficit del factor VIIT de coagulacién

B _ cuando hay un déficit del factor IX de coagulacién

C _ déficit del factor XI



PATOLOGIAS Y OPCIONES TERAPEUTICAS

No hay en la actualidad ningln tratamiento curativo disponible y lo Unico que se
puede hacer es corregir la tendencia hemorrdgica administrando por via
intravenosa el factor de coagulacion que falta, el Factor VIII o el Factor IX.

El tratamiento sustitutivo supuso un avance importantisimo tanto para la calidad
de vida como para la supervivencia de los pacientes. La obtencion de factores de
coagulacién a partir de plasma humano dio lugar. En muchas ocasiones, a la
transmision de virus, sobre todo el VIH (SIDA) lo que ha supuesto un grave
retroceso en la vida de los hemofilicos.

En los Ultimos afios, el desarrollo de la ingenieria genética ha hecho posible
iniciar una nueva era en el tratamiento de la enfermedad.

La Federacion mundial de la hemofilia recomienda el uso de productos
recombinantes ( Células cultivadas en laboratorio), ya que garantizan una mayor
seguridad con la misma eficacia que los productos plasmdticas.

Existen expectativas de tratamiento de terapia genetica, consiste en la
introduccién de genes en células determinadas de pacientes que sean capaces de
combinarse con el material genéticos existente.

Como profilaxis es aconsejable programar actividades fisicas y deportes con
riesgos minimos.

Tratamiento a demanda de la hemofilia.

El tratamiento de la hemofilia con factor VIII, factor IX y FEIBA se cubre al
100% a cuenta de la prepaga, O0.SS y en algunos casos con envio al domicilio del
paciente. La dosis varia de acuerdo al peso del paciente y gravedad del episodio
hemorragico que presente.

APE.

Se reconocerdn apoyos financieros en los siguientes casos.

Hemofilia Tipo B: Deficit de factor IX

Hemofilia Tipo A: Deficit de factor VIII

Enfermedad de Bon Willebrandt; Deficit de factor VIII postergado.

La informacién que deberd enviar el agente de salud, en cada solicitud
presentada ante APE serd

Resumen de Historia clinica con evaluacion del accidente.

Cuadro apaisado.

Facturas y recibos del proveedor de los factores.

Y prescripcion medica del diagnostico del accidente emitida por médico
especialista en hematologia o hemoterapia.



Esclerosis Mdltiple

Es una enfermedad que afecta al sistema nervioso central, el cerebro y la
médula espina.

Se manifiesta en individuos de todas las edades, la mayor parte de los pacientes
desarrollan los primeros sintomas de la enfermedad entre los 18 y 50 afios.

La mayoria de los investigadores sostiene una causa autoinmune como la mds
evidenciada de ésta enfermedad, siendo mas frecuente diagnosticada en
mujeres que en hombres.

El dafio a los nervios empeora con el paso del tiempo, produciendo
neurodegeneracion, es una enfermedad progresiva.

Ademds hace que los impulsos nerviosos se vuelvan lentos o se bloqueen .Provoca
la inflamacidn que destruye la mielina (es el material protector que rodea las
neuronas).

Provoca trastornos motrices, sensitivos, del lenguaje, del equilibrio, viscerales.
La E.M constituye una de las principales causas de discapacidad en adultos
jovenes.

Su prevalencia es de 15-20 casos cada 100.000 habitantes.

No se conoce cura para la E.M actualmente el tratamiento estd orientado a
controlar los sinfomas y obtener una calidad de vida normal.

Para pronunciar un diagndstico de la E.M es necesario realizar procedimientos
como:

*Pruebas de potenciales evocados auditivos y visuales.

*Resonancia magnética nuclear.

*Puncion Lumbar.

Periodos de brotes y formas clinicas de la enfermedad:

*Recaida-Remision: recaida con recuperacién completa o con secuela.

No hay progresion de la enfermedad durante los periodos entre recaidas.
*Progresidn primaria: caracterizada por progresion de la enfermedad desde su
inicio.

*Progresion secundaria: enfermedad tipo recaida-remision inicial seguida por
progresion con o sin recaidas ocasionales, regresién menor.




Tratamientos terapéuticos.

Los medicamentos utilizados pueden abarca:

-Medicamentos para reducir los espasmos musculares, como Lioresal, Tizanidina.
-Esteroides para disminuir la severidad de los ataques.

-Medicamentos colinergicos para disminuir los problemas urinarios.

-Amantina para la fatiga.

-Moduladores inmunitarios para ayudar a controlar el sistema inmunitario,
incluyendo Interferones Beta la y 1b, anticuerpos monoclonales y acetato de
glatiramero.

-Antidrepresivos para los sintomas del estado de dnimo.

Descripcion de drogas.

-Interferon beta la (RIBEF): la dosis recomendada 22-44 vcg por via
subcutdnea, tres veces por semana.

-Interferdn beta 1 a (AVONEX): Interferon glicosilado , la dosis recomendada
es de 30mcg ,via intramuscular, una vez por semana.

-Interferén beta 1 b (BETAFERONA) interferdén no glicosilado, la dosis
recomendada 8 MIU por via subcutdnea, todos los dias.

Posee minimas diferencias estructurales con el Interferdn la.

Los principales efectos secundarios son: depresiéon severa, epilepsia,
insuficiencia hepdtica

-Acetato de Glitiramer (COPAXONE).dosis recomendada 20 vg por via
subcutdnea todos los dias. Es un copolimero sintético similar a la proteina bdsica
de la mielina. Los efectos secundarios incluyen reacciones inflamatorias en el
lugar de la inyeccién, enrojecimiento de la piel, presion en el pecho,
palpitaciones, disnea y ansiedad. En general se considera que el acetato de
Glitiramer tiene menos efectos secundarios que el Interferon.

Rehabilitacion.

La intervencion en la rehabilitacidén en este tipo de enfermedad estd basada en
los criterios definidos por la OMS (Organizacién Mundial de la Salud)

*Déficit: anormalidad en la estructura o funcion de los drganos.

*Discapacidad: las limitaciones funcionales que compartan los déficits.
*Minusvalia: situacion de desventaja social debido a la enfermedad.

Sino se enfoca asi estaremos tratando a la enfermedad pero no a la persona.

Un programa enfocado a la mejora de la calidad de vida que se inicie en las
primeras fases evolutivas puede mejorar el estado general del paciente, prevenir
complicaciones y contribuir a la educacion del afectado y la mejor manera de
convivir con ella.




Provision de Medicacion

Debido al alto costo para la provision de éste tipo de medicamentos es necesario
la evaluacién de auditoria médica.

Se consideran aquellos pacientes con las siguientes formas clinicas de la
enfermedad y con determinadas caracteristicas:

Recaida - remision: caminar independientemente. Dos brotes en los dos dltimos
afos. Mayor de 18 afios.

Forma secundaria progresiva clinicamente activa: ser mayor de 18 afios .En los
dos Ultimos afios debe haber sido minimo el aumento en la incapacidad debido a la
progresion lenta. Caminar por lo menos diez metros sin asistencia.

Para la gestién de la medicacién debe presentar: resumen de Historia clinica
donde conste diagndstico, actualizacién del grado de discapacidad segin Kurtke
(EDSS). Informe de RMN o potenciales evocados compatibles con EM.

A.PE

La E.M estd alcanzada por la resolucion 500/04 para medicamentos Interferdny
copolimero.

Monto cubierto valor de referencia AP.E.

Prestacion en pacientes con forma remitente recidivante o secundaria
progresiva clinicamente activa.



La esclerosis lateral amiotréfica (ELA)

Es una enfermedad degenerativa de tipo neuromuscular por la cual unas células
del sistema nervioso llamadas motoneuronas disminuyen gradualmente su
funcionamiento y mueren, provocando una pardlisis muscular progresiva de
prondstico mortal, pues en sus etapas avanzadas los pacientes sufren pardlisis
total que se acompafia de una exaltacién de los reflejos tendinosos (resultado de
la pérdida de los controles musculares inhibitorios).

El nhombre de la enfermedad, descrita por primera vez en 1869 por el médico
francés Jean Martin Charcot (1825-1893), especifica sus caracteristicas
principales:

«esclerosis lateral» indica la pérdida de fibras nerviosas acompafiada de un
endurecimiento en la zona lateral de la médula espinal, regién ocupada por fibras
0 axones nerviosos que son responsables del control de los movimientos
voluntarios.

«amiotréfica sefala la atrofia muscular que se produce por inactividad muscular
crénica, al haber dejado los mudsculos de recibir sefiales nerviosas.

En la ELA, las funciones cerebrales no relacionadas con la actividad motora, esto
es, la sensibilidad y la inteligencia, se mantienen inalteradas. En ningin momento
se afectan las facultades intelectuales, ni los érganos de los sentidos (oido,
vista, gusto u olfato) ni hay afectacién de los esfinteres ni de la funcién sexual.
La enfermedad afecta, especialmente, a personas de edades comprendidas entre
los 40y 70 afios -

SINTOMAS

La debilidad muscular implica dificultad a la hora de andar y la dificultad de
coordinacion. También pueden presentar trastornos del habla y de la deglucién.
Provoca complicaciones para respirar llegando a la necesidad de recurrir a la
ventilacién mecanica.

Progresivamente, aparecen movimientos musculares anormales como
fasciculaciones, espasmos, sacudidas, calambres o debilidad, o una anormal
pérdida de masa muscular o de peso corporal. La progresion de la enfermedad es
normalmente irregular, es decir, asimétrica (la enfermedad progresa de modo
diferente en cada parte del cuerpo). A veces, la progresion es muy lenta,
desarrolldndose a los largo de los afios y teniendo periodos de estabilidad con un
variable grado de incapacidad.
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Diagnédstico

El diagnéstico es fundamentalmente clinico, es decir, no existe ninguna prueba
especifica que dé el diagndstico definitivo. Después de que se haya confirmado
el diagndstico de ELA, se deben practicar numerosas pruebas de distinto tipo
para descartar otras enfermedades que pueden simular la ELA. Con estas
pruebas, el estudio de la historia clinica del paciente y un detenido examen
neuroldgico, los especialistas suelen llegar al diagnéstico definitivo.

De entre las pruebas que se deben realizar para su diagndstico, destacan una
resonancia magnética nuclear, cerebral o espinal, un estudio electromiogrdfico
de la funcién neuromuscular, andlisis de sangre y de orina especificos, T.A.C,
biopsia de misculos y nervios.

Complicaciones

Neumonia secundaria a eventos espirativos por disfagia

Insuficiencia respiratoria

Tratamiento

Por ahora no existe ningln tratamiento probado contra la ELA. Sin embargo, el
reciente descubrimiento de determinados factores de crecimiento neuronal y de
agentes bloqueantes del glutamato, se han mostrado prometedores en la
detencion de la progresion de la enfermedad, aunque no existe adn ningln
farmaco que la cure.

Si existen fdrmacos para combatir el conjunto de sintomas que acompafia a la
enfermedad. La gran complejidad del tratamiento multidisciplinar hace necesario
el desarrollo de vias clinicas que organicen y homogeneicen con sentido las
atenciones a estos pacientes, en pos de mejorar su calidad de vida.

La FDA (Administracion de Alimentos y Medicamentos) de Estados Unidos ha
aprobado como tratamiento el uso de Riluzol, una molécula que prolonga la vida
varios meses porque bloquea la liberacion de sustancias nocivas para las neuronas
motoras: frena la liberacién de glutamato, disminuyendo su efecto excitotéxico.
El Riluzole ,no revierte el dafio ya hecho a las neuronas motoras ,solamente hace
mas beneficiosa la sobrevida del paciente ya que experimentan una reduccién del
indice de deterioro de la funcion muscular. Se debe vigilar a los pacientes que
toman este medicamento para ver que no haya dafio en el higado u otros efectos
secundarios posibles.

La dosis mdxima es de 100mg/dia (1 comprimido cada 12 hs - 60 Comp. por mes)
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CONTRAINDICACIONES

No se recomienda el uso de Riluzole en nifios dado que no han sido establecidas la
eficacia y seguridad de su empleo.

APE

El APE reconoce el tratamiento con Riluzole. Para la provisién de este
medicamento y la gestién ante APE del recupero se deben dar las siguientes
caracteristicas:

Debe ser indicado por un especialista en Neurologia .Presentar Historia clinica
con fecha inicial del diagnostico .Adjuntar control de laboratorio de TGP ,antes
del inicio del tratamiento ,luego en forma mensual durante los 3 primeros meses
y posteriormente en forma trimestral. Informe de espirometro mayor al 60%
.Sin Traqueotomia.




HEPATITIS B CRONICA

La Hepatitis B es la inflamacién del higado debida a la infeccidn por rl virus de la
Hepatitis B (VHB)

Causas: el VHB se propaga a través de la sangre, semen flujos vaginales y otros
fluidos corporales.

La forma de contagio es :_a través de transfusiones de sangre

_por contacto con sangre (tfocando heridas abiertas, por puncion con agujas de
portadores deVHB): en el caso por ej. de los trbajadores de la Salud

_por relaciones sexuales sin proteccién con personas infectadas

_por compartir agujas, en drogadictos EV

_por tatuajes, piercings, acupuntura con instrumentos contaminados

_por compartir elementos personales (cepillos de diente, mdquinas de afeitar,
cortaufias) con personas infectadas

_Otros factores de riesgo:_promiscuidad

_hemodialisis

_infeccién por HIV

_Se transmite de madre a hijo durante el parto

Tipos: puede ser Aguda o Crénica.

Se habla de Hepatitis B aguda al periodo de 3-6 meses después de la infeccidn.
Se habla de Hepatitis B crénica cuando el virus permanece en el cuerpo después
de ese periodo; estas personas serdn portadoras, aunque no tengan sintomas.

El riesgo de cronicidad estd en relacion a la edad de la primoinfeccion.En los
neonatos el porcentaje es de 90%, en nifios menores de 5 afios de 30 % y en
adultos, de 1%. Es decir que la mayor parte de los adultos puede curarse y
desarrollar inmunidad. En el transcurso de varias décadas 1/3 de las personas
que sufren la forma crénica desarrollan enfermedad hepdtica leve a moderada
que puede producir fibrosis; 1/3 desarrollan formas graves que pueden causar
cirrosis o cdancer; entre el 15 el 20% de esas personas morirdn por estas causas.

Sintomas: muchas veces la enfermedad pasa desapercibida (50- 60% de los
adultos infectados no tienen sintomas)

En otfros casos, los sinfomas iniciales son: anorexia, astenia, febricula,
mioartralgias, nduseas o vomitos, ictericia. Aunque permanezcan asintfomdticos
pueden tener dafio hepdtico gradual y progresivo.



Diagndstico:

Andlisis para evaluar la funcidn hepdtica:_Albuminemia

_Hepatograma; enzimas hepdticas

_Tiempo de Protrombina

Pruebas diagnésticas de Hepatitis B:_Antigeno de superficie de Hepatitis B (Ag
HBs): si da + hay infeccion activa.

_Anticuerpo contra el Ag centraldel virus de la Hepatitis B (Anti-Ag HBc):si da
+ indica que hubo infeccion reciente o en el pasado.

_Anticuerpo contra el Ag de superficie de la hepatitis B (Anti-Ag HBs): si da +
indica que hubo Hepatits B en el pasadp, o hubo vacunacién contra la Hepatitis B.
_Antigeno de superficie de la Hepatitis B (Ag HBc): si da + indica que es una
forma mds contagiosa de la enfermedad.

Tratamiento: La enfermedad ,por el momento, no se cura. Lo que se busca con el
tratamiento es la depresién sostenida del VHB y el cese de la enfermedad
activa. Si se obtiene un descenso notable del HVB DNA, asi como la desaparicion
del HBeAg al final del tratamiento, se dice que hubo respuesta viroldgica al
tratamiento. Se habla de respuesta sostenida cuando persiste 6-12 meses
después del final de la terapia.

La terapia antiviral se recomienda en los casos de pacientes que: tienen niveles
normales de enzimas hepdticas (ALT)

_tienen virus en division activa en la sangre (HBeAg +, o niveles elevados de VHB
DNA)

_tienen actividad moderada de la enfermedad y fibrosis, comprobada por biopsia
hepdtica.

Se utilizan: Interferon alfa 2a, alfa 2b e Interferon Pegilado: En los dos
primeros casos se administra 1-3 veces por semana. No produce resistencia, pero
tiene  efectos secundarios: sindrome flu (fiebre, malestar, leucopenia,
plagquetopenia), depresion, insomnio, irritabilidad, pérdida de peso. Es muy caro.
Lamivudina:se usa en pacientes que no respondieron al Interferdn, en pacientes
HIV + , en la cirrosis descompensada. La dosis es de 100 mg VO /dia. No tiene
toxicidad renal, pero tiene alto riesgo de desarrollar resistencia.

Adefovir: se usa como tratamiento inicial en pacientes con HBeAg + o- y
elevacion de la ALT

_en pacientes que desarrollaron resistencia ala Lamivudina. La dosis es de 10
mg/ dia VO durante 1 afio. No suele desarrollar resistencia , pero tiene efectos
secundarios: astenia, cefalea, dolor abdominal, toxicidad renal.

La tasa de respuesta al Interferdn alfa o a la Lamivudina es superior 50 % en los
niveles de ALT que exceden mds de 5 veces el limite superior de lo normal, pero
inferior (20-35%) en los pacientes que tienen niveles de ALT menores.



Si el nivel de ALT es menor del doble de lo normal, la respuesta es deficiente y
se debe suspender el tratamiento.

Complicaciones: Cirrosis
Hepatitis fulminante
Carcinoma hepdtico

Prevencion: Vacunacién: al nacer y luego a los 6 y 18 meses. También deben
vacunarse las personas que estén en alto riesgo de infectarse, como los
trabajadores de servicios de Salud, o las personas que conviven con enfermos.

A los nifos nacidos de madre que tiene hepatitis B se les administran
inmunoglobulinas contra la Hepatitis B, y vacunaciéon dentro de las 12 hs.
posteriores al nacimiento; lo mismo se realiza en caso de infectarse por ej. en el
sitio de trabajo dentro de las 24 hs del posible contagio

HEPATITIS C CRONICA

La Hepatitis C es la inflamacion del higado debida a la infeccion por el virus de la
Hepatitis C (VHC).

El VHC afecta a alrededor de 170 millones de personas en el mundo,
representando alrededor del 3% de la poblacién total. EI VHC tiene una
prevalencia global 10 veces mayor al HIV, apareciendo 300.000 casos huevos por
aio en EVA.

Causas: son similares alas de la Hepatits B.

Tipos: puede ser Aguda o Crénica.

La mayoria de las formas agudas desarrollardn la forma cronica.

Sintomas: alrededor del 80% de las personas infectadas no presentan signos ni
sintomas en el periodo inicial. Aquellos que son sintomdticos presentan:
_Ictericia-coluria-acolia

_Astenia

_Dolor abdominal

_Anorexia

_Nduseas

A veces los sintomas son muy tardios, cuando el paciente tiene cirrosis: Ascitis
_Varices esofdgicas ( hemorragia digestiva alta)

_Ictericia



Diagndstico:

Monitoreo del dafio hepdtico: Pruebas de funcion hepdtica

_Albuminemia

_Tiempo de Protrombina

_Biopsia hepdtica

Pruebas diagnésticas de Hepatitis C: ELISA: para detectar Acs contra la
Hepatits C

_Genotipo de la Hepatitis C: existen 6 genotipos. El genotipo 1 es el mds dificil
de tratar.

_Andlisis del ARN para hepatitis C: carga viral (HVC RNA)

Tratamiento: La Hepatitis C no tiene cura, pero los medicamentos logran, en
algunos casos inhibir al virus durante mucho tiempo.La FDA ha aprobado tres
terapias antivirales para el tratamiento de la Hepatits C cronica que se pueden
administrar a partir de los 18 afios de edad: Interferon, Interferdn Pegilado y
Ribavirina.

Tratamiento combinado con Interferon alfa y Ribavirina.En casos de
resistencia se indica Peginterferon( Interferdn Pegilado) alfa y Ribavirina.
Los tratamientos son de 24-48 semanas (mdximo 52 semanas). Se considera que
el fratamiento es exitoso cuando no se puede detectar el virus 6 meses después
del tratamiento; entonces se habla de Respuesta viroldgica sostenida (SVR).

La Ribavirina detiene la multiplicacion del virus, pero no actuda por si sola:
siempre debe ser asociada. La dosis es de 1000-1200 mg/dia VO ,en 2 tomas.
El Interferon Pegilado tiene vida media mds larga: se administra 1 vez/ semana.
Se utiliza como monodroga en mayores de 18 afios que no hayan recibido
Interferdn alfay que tengan patologia compensada. También puede asociarse a
Ribavirina. La tasa de respuesta a los tratamientos combinados oscila entre 30-
50%. Hay un grupo de drogas que atn se hallan en periodo de investigacion:
telaprevir, celsosivir,isatoribine.

Contraindicaciones:

1. Hepatitis autoinmune

2. Enfermedad hepdtica descompensada

. Hipersensibilidad a las drogas

. Depresidn severa, psicosis, alcoholismo activo, convulsiones

. Neutropenia, trombocitopenia, anemia

Insuficiencia Renal crénica

. Hemoglobinopatias

. Cirrosis

Neoplasias activas

10. Transplantados

11 .EPOC severo

O 00O NO 1 bW



APE: Resol. 500/04 y modificaciones
Tienen recupero APE:

Para Hepatitis B:

a) Interferdn alfa 2%, interferon Pegilado: segtn valor de referencia APE
b) Lamivudina 100 mg: seguln valor de referencia APE

c) Adefovirdipivoxil 10 mg: segln valor de referencia APE

Para Hepatitis C:

a) Interferédn alfa 2a y alfa 2b: sequn valor de referencia APE

b) Interferdn Pegilado: segln valor de referencia APE

c) Ribavirina: se entrega sin cargo junto con el Interferdn

El APE no financia aquellos tratamientos considerados subéptimos,
interrumpidos o discontinuados sin causa justificada. Los expedientes deben
rendirse en forma semestral, y separados por paciente. Se debe adjuntar una
copia de la Historia Clinica segin modelo APE debidamente confeccionada por el
médico tratante y correspondiente al periodo solicitado.

LISTA DE PRECIOS :

HEPATITIS BY C CRONICAS

Lamivudina Microsules $724,37
+Zidovudina $1390
Biovir $853,65
Adefovir Hepsera $1387,60
Revervir $1216
Interferon alfa 2°® $308,01
Biomartian $183,42
Interferon alfa 2b Cassara $271 61
PEG Interferon alfa $1958,66
Ribavirina $406,17




ARTRITIS REUMATOIDEA

Etanercept (Enbrel)

$11487,63 (8 ampollas x 50mg)

Infliximab (Remicade)

$8972,48

Adalimumab (Humira) $11098,56
Rituximab (Mabthera) $22000
ESCLEROSIS MULTIPLE

Interferdn beta la (Avonex) $25768,82
Interferdn beta la (Rebif) $25212 68 -
Interferdn beta la (Blastoferon) $15252,90 - $15602
Interferdn beta 1b (Betaferon) $20529,02

Acetato de glatirdmero-copolimero $19821.17
(Copaxone)

ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA

Riluzole (Rilasat) $3403,46
Riluzole (Rilutek) $3613,43
DEFICIT DE CRECIMIENTO

Somatotrofina (HHT 4 UI) $ 285,10
Somatotrofina (Norditropin Simplex $ 386625
10mg)

Somatotrofina (Biotropin 12 UT) $ 151968
Somatotrofina (Genotropin 16 UT) $ 2400,20
Somatotrofina (Hutrope 18 UT) $ 2697 ,40
3;r)na‘ro‘rrofma (Saizen Click Easy 24 $ 397105
Somatotrofina (Genotropin 36 UI) $ 5400,47




HEMOFILIA

Factor VIII (Beriate P 1000 UT) $ 645859
Factor VIII (Beriate P 500 UI) $ 3231,43
Factor IX (Benefix 1000 UI) $ 7750,98
Factor IX (Benefix 500 UT) $ 3875,73
TRANSPLANTES

Sirolimus (Rapamune) $ 4198 47

Tacrolimus (Prograf)

$ 5607,57 (5mg x 50 comprimidos)

Mofetil Micofenolato (Cellcept)

$ 897,46

Acido micofendlico

$ 1178,45 - $2356,80

ENFERMEDAD DE GAUCHER

Dnasa

Tobramicina Aerosolizada

Imiglucerasa (Cerezime)

Miglustat

Costo por dia

€2382-€7146

Costo anual

€ 86943 - €
260829

CONCLUSION

Con este trabajo se muestra a grandes rasgos lo costos que son los tratamientos
médicos en la actualidad de todas las enfermedades mencionadas. Intentamos
conocer estas patologias en cuanto a los estudios, duracién y tratamiento.
Gracias a la leyes y resoluciones vigentes los pacientes pueden acceder a estos
tratamientos ya que si las O0.SS y empresas de medicinas prepagas ho se
vieran obligados a la cobertura de los mismos, dichos pacientes no tendrian
forma de contar con tales medicamentos ya que el costo de los mismos es
demasiado elevados y dificil de afrontar para una persona sin un seguro social.
Se observa la importancia del rol que ocupa el APE en el sistema de salud actual

en nuestro pais.
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