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«Buenas préacticas en casos de urgencia»

Orphanet Urgencias es una coleccién destinada a
los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia
(SAMU) o en las urgencias hospitalarias.

Estas recomendaciones se han elaborado en
Francia con los Centros de Referencia de
Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su
adaptacion a cada situacion particular.

.. Ataxia-telangiectasia (A-T)

Sinénimos: Sindrome de Louis-Bar

Definicioén:

La ataxia-telangiectasia (A-T) asocia una deficiencia inmunitaria celular y humoral con una

ataxia cerebelosa progresiva.

Se caracteriza por signos neuroldgicos, telangiectasias, una mayor sensibilidad a infecciones y

un riesgo aumentado de canceres.

La gravedad de las afectaciones neuroldgicas, inmunitarias y pulmonares es muy variable de

una persona a otra.

Para saber mas:

Ficha Orphanet de la enfermedad: www.orphanet.es

GeneReviews®: www.nchi.nlm.nih.gov
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Ficha de manejo para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)

Sindrome de Louis-Bar

Deficiencia inmunitaria asociada a una ataxia cerebelosa progresiva;

Enfermedad asociada a una elevada radiosensibilidad tisular (canceres inducidos por
radiacion).

Distrés respiratorio por aspiracion;
Neumotdrax espontaneo;
Infecciones.

Ninguno en particular

Capacidad respiratoria reducida;
Neumotdrax espontaneo.

Ninguna en particular.

Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR en
Ataxias y paraplejias hereditarias

(http://www.msc.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm)

CSUR en Ataxias v paraplejias hereditarias reqgistrados en Orphanet

www.orphanet-urgencias.es
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Ficha para las urgencias hospitalarias

- Distrés respiratorio de origen infeccioso
- Distrés respiratorio de origen mecanico (aspiracion)
- Neumotérax espontaneo

1. Recomendaciones generales

- Consultar la ficha de cuidados y de urgencias (anexa).

- Medidas iniciales a adoptar para evitar un agravamiento o complicaciones asociadas a la
enfermedad: contactar con el equipo de referencia del paciente, comenzar una
antibioterapia empirica de amplio espectro (por ejemplo, amoxicilina/acido clavulanico).

2. Distrés respiratorio de origen infeccioso (esencialmente neumopatias
bacterianas clasicas)

- Medidas diagnésticas en urgencias

= Elementos clinicos de diagnoéstico: distrés respiratorio voluntario secundario a las
repetidas aspiraciones alimentarias o salivares. A veces es dificil hacer un
interrogatorio a causa de la disartria.

= Evaluar la gravedad: pacientes débiles debido a su capacidad respiratoria reducida,
por la escasa reserva respiratoria (de naturaleza restrictiva, pacientes en silla de
ruedas) y/o en razén de la alteracion del parénquima pulmonar.

= Exploraciones en urgencias: exploracion estandar (analitica y radiologia toracica),
gue debe hacerse en el servicio de urgencias.

- Medidas terapéuticas inmediatas:

= Comenzar con una antibioterapia empirica de amplio espectro (por ejemplo,
amoxicilina/acido clavulanico). Por otro lado, seguir los protocolos habituales.

= Contactar con el equipo de referencia del paciente.
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3. Distrés respiratorio de origen mecanico (aspiracion)

- Medidas diagndsticas en urgencias

= Elementos clinicos del diagndstico: , especialmente a
causa de la baja capacidad toracica y por la deficiencia inmunitaria de algunos
pacientes. A veces es dificil hacer un interrogatorio a causa de la disartria.

= Evaluar la gravedad: pacientes débiles debido a su capacidad respiratoria reducida,
por la escasa reserva respiratoria (de naturaleza restrictiva, pacientes en silla de
ruedas) y en razén de la alteracion del parénquima pulmonar.

= Exploraciones en urgencias: estandar (analitica y radiologia toracica), que se debe
hacer en el servicio de urgencias.

- Medidas terapéuticas inmediatas

= Comenzar con una antibioterapia empirica de amplio espectro (por ejemplo,
amoxicilina/acido clavulanico) — Aspiracion de las secreciones ORL.

= Por otro lado, seguir los protocolos habituales.
= Contactar con el equipo de referencia del afectado.

4. Neumotodrax espontaneo

- Medidas diagndsticas en urgencias:
= Elementos clinicos del diagnostico: a veces es dificil el interrogatorio a causa de la
disartria.

= Evaluar la gravedad: pacientes débiles debido a su capacidad respiratoria reducida,
por la escasa reserva respiratoria (de naturaleza restrictiva, pacientes en silla de
ruedas) y/o en razén de la alteracion del parénquima pulmonar.

= Exploraciones en urgencias: exploracion estandar (analitica y radiologia toracica),
gue se debe hacer en el servicio de urgencias.

La elevada sensibilidad a la radiacion (mayor riesgo de canceres secundarios) obliga a limitar
la exposicion a rayos X a pruebas absolutamente indispensables

Ver anexo

- Medidas terapéuticas inmediatas
= Protocolos habituales.
= Contactar con el equipo de referencia del paciente.
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- (A donde trasladar?
= Al centro hospitalario mas proximo.

- ¢Cbmo trasladar?
= Segun la tolerancia, vehiculo no asistencial o SAMU (si es necesario, siga los pasos
segun las recomendaciones definidas mas arriba).

- ¢Cuando trasladar?
= Ante cualquier distrés respiratorio.

- En lo que concierne a los medicamentos frecuentemente utilizados en urgencias: no hay
ninguna precaucion en particular.

- Enlo que concierne al tratamiento de fondo: continuarlo.

- Enlo que concierne a la intubacion y la instalacion del paciente: procedimientos habituales.
- Enlo que concierne a los farmacos anestésicos: no hay ninguna precauciéon en particular.
- Particularidades del periodo postoperatorio: ninguna en particular.

Para los nifilos que son frecuentemente hospitalizados, es muy importante el manejo del dolor
en todos los procedimientos hospitalarios a realizar.

La estancia en el hospital es una fuente de estrés intenso. El apoyo psicoldgico del nifio y de su
familia es indispensable.

Para la nutricion: los problemas de deglucion y de control de los movimientos para alimentarse
via oral pueden verse acentuados por la debilidad y la fatiga. Es, por tanto, importante
supervisar la calidad, la cantidad y la textura de los alimentos ingeridos*.

Se deben adoptar precauciones de higiene para prevenir el riesgo de infecciones. La
vacunacion del nifio debe estar al dia (salvo aquellas que se sustituyen por inmunoglobulinas a
largo plazo debido a su deficiencia inmunitaria).
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Con los conocimientos actuales, puede ser posible la donacion de ciertos érganos y tejidos
segun la evaluacion de cada caso (evaluacion individual, clinica y paraclinica del donante, de
sus Organos y de los tratamientos seguidos).

De manera general y con el conocimiento actual:

- Riesgo de transmision de la enfermedad: no hay riesgo de trasmision de la enfermedad por
la donacién de 6rganos o de tejidos;

- No hay riesgo particular debido a la enfermedad o a su tratamiento;

- Donacion de 6rganos: a valorar en funcion de la evaluacion clinica y paraclinica del donante
de los érganos y de los tratamientos seguidos;

- Donacion de tejidos: no hay contraindicacion; salvo circunstancias individuales, la donacion
de tejidos (cornea, vasos, valvulas, piel, huesos) es posible.

Para una respuesta adaptada e individualizada, se debe contactar con la Organizacion
Nacional de Trasplantes (ONT):

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellén 3
28029 Madrid

- Teléfono: 917 278 699

- Fax: 912 104 006

- Correo electronico a: ont@msssi.es

- Web ONT: www.ont.es

*Conseils en nutrition:
http://www.ateurope.org/fr/vivre-l-ataxie-telangiectasie/vie-guotidienne/manger.html

Recommandations ataxie-télangiectasie
https://www.ceredih.fr/uploads/Recos-AT-20100601-v1_Copil2.pdf

Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR
en Ataxias y paraplejias hereditarias
(http://www.msc.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm)

CSUR en Ataxias v paraplejias hereditarias registrados en Orphanet

Otros centros/consultas expertos en el tratamiento de la ataxia-telangiectasia recogidos en
Orphanet: www.orphanet.es
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Este documento es una traduccidn de las recomendaciones elaboradas por:

Dr. Nizar MAHLAOUI

CEREDIH: Centre de Référence Déficits Immunitaires Héréditaires - Hopital
Universitaire Necker-Enfants Malades, Paris.

www.ceredih.fr y http://www.maladiesrares-necker.aphp.fr/tag/ceredih/
Institut Imagine (Institut des maladies génétiques). Tél: 01 44 49 46 22

Con la colaboracién de:

Dr. Gilles BAGOU: anestesista-reanimador de urgencias SAMU SMUR de Lyon - Hoépital
Edouard Herriot - 69437 - Lyon.

Dres. Olivier GANANSIA y Pierre Géraud CLARET: Sous-commission des référentiels de la
Société Francaise de Médecine d’'Urgence (SFMU).

Dr. Christophe LEROY: médico de urgencias - Hopital Louis Mourier 92700 - Colombes.

Dra. Héléne JULLIAN-PAPOUIN: Servicio de regulacion y de apoyo de la ABM (Agence de
BioMédecine).

Association ATEurope: http://www.ateurope.org (Sr. Cédric Anchisi)

ATEurope.org

Anexo: precaucion contra la exposicion a la radiacion ionizante del 25 de febrero de 2015
(Francia)

Fecha de realizaciéon de la version francesa: 15/10/2015

Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted practica.
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Traduccién al castellano:

- Dr. Samuel Ignacio Pascual Pascual — Servicio de Neurologia Pediatrica, Hospital
Universitario La Paz, Madrid

Fecha de la traduccion y adaptacion al castellano: enero de 2018

Este documento de Orphanet forma parte de la accion conjunta 677024 RD-ACTION que ha recibido una financiacion del programa de salud de la Union
Europea (2014-2020).

El contenido de este informe de Orphanet representa unicamente las opiniones del autor, y es unicamente de su responsabilidad.
No puede considerarse que refleje la posicién de la Comision europea y/o de la Agencia ejecutiva de los consumidores, de la salud, de la agricultura y de la
alimentacion o de cualquier otro organismo de la Unién Europea. La Comisién europea y la Agencia declinan cualquier responsabilidad por el uso que pueda
hacerse de las informaciones que contiene.
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Precaucion ante las exposiciones aradiaciones ionizantes de los
pacientes afectados por ataxia-telangiectasia y los individuos
portadores heterocigotos
25 de febrero de 2015

La ataxia-telangiectasia (A-T) es una enfermedad genética autosémica recesiva poco frecuente
(1/100.000 en la poblacién) causada por mutaciones del gen ATM localizado en el cromosoma
11 (1,2). La proteina ATM es esencial para la sefializacion y reparacion normal de las roturas
cromosomicas y del ADN (3,4).

Los afectados homocigotos presentan un sindrome de ataxia-telangiectasia de expresion
variable. Ademas, la A-T es el sindrome genético asociado a la mayor radiosensibilidad
conocida en el hombre y a una de las mayores predisposiciones a los linfomas (de 3 a 10
veces mas elevada que la poblacion normal) (5,6). En los afios setenta, la radioterapia de
cuerpo entero en los afectados por A-T ha conducido sisteméaticamente a fallecimientos desde
la primera sesion de irradiacion (7).

Los individuos portadores de mutaciones heterocigotas, alrededor del 1% de la poblacion, no
presentan el sindrome de ataxia-telangiectasia, pero tienen una fuerte predisposicion al cancer
(de 1 a 5 veces mas elevada que la poblacién normal) (8). A pesar de que ningun caso clinico
de radiosensibilidad tisular ha sido descrito oficialmente después de la radioterapia en los
portadores de mutaciones heterocigotas de ATM, la literatura cientifica incita a la prudencia (9).

Recomendaciones para los afectados por A-T homocigotos

1.-Radioterapia: jatencién peligro!

Hay una necesidad absoluta de evitar cualquier exposicion a radiaciones ionizantes de tipo
terapéutico (radioterapia). Incluso recientemente, ha sido descrito el caso de un fallecimiento
en los Estados Unidos de América: un afectado que sufria un sindrome de hiper-IgM y portador
de un tumor de Wilms fallecié6 después de la radioterapia. La autopsia reveld que tenia una
mutacion homocigota del gen ATM (10).

2.- Radiologia diagndstica: jatencion, prudencial!

Una de las ideas mas comunmente extendidas es que las dosis de energia de rayos X liberada
durante un examen diagnéstico radiolégico es mucho menor que la utilizada en radioterapia, y
que los portadores de mutaciones del gen ATM podrian exponerse sin riesgo a las radiografias,
mamografias o escaneres. La literatura cientifica mas reciente muestra sin embargo la
existencia de un fendmeno de hipersensibilidad no lineal a dosis bajas, observado
generalmente de 1 mGy a 500 mGy vy, por lo tanto, los efectos deletéreos se agravan para
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energias rayos X inferiores a 100 kV (dominio de la radiologia). Los afectados por A-T son
sensibles precisamente a este fendmeno (11,12).

La prudencia se impone igualmente ya que los afectados por A-T tienen una fuerte
predisposicion a los canceres, especialmente a los linfomas inducidos por radiacion, que no
conviene favorecer. Por lo tanto, se deben utilizar técnicas de imagen no irradiantes (como
ecografia o resonancia magnética) y las exploraciones radiologicas de tipo diagnostico deben
prohibirse en primera intencién: sin embargo, en los casos en que el prondstico vital esté en
juego y se necesiten técnicas de radiodiagnostico, la decision debe ser tomada en consulta con
especialistas en esta enfermedad.

Recomendaciones para las personas A-T heterocigotas.

En lo que respecta a la exposicion a las radiaciones ionizantes de la gran mayoria de
portadores de mutaciones heterocigotas del gen ATM, la literatura es igualmente clara a este
respecto (8,9) y por lo tanto las radiaciones ionizantes diagndésticas deben estar justificadas y
limitadas para los portadores heterocigotos.

En todos los casos, se aconseja encarecidamente contactar con los especialistas de esta
enfermedad, muy a menudo desconocida, antes de tomar cualquier decision: se han cometido
errores fatales a menudo por la falta de informacion cientifica (10). Recordamos finalmente que
la Autoridad de Seguridad Nuclear desde la Conferencia internacional que se organizé en 2009
presenté como una prioridad tener en cuenta la radiosensibilidad individual ante cualquier
exposicion a radiaciones ionizantes (13).
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