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Genetic Testing of CPY21A2: A
retrospective Analysis in Patients
with Suspected Congenital Adrenal
Hyperplasia

Nan MN, Roig R, Martinez S, Rives J, Urgell
E, Espinds JJ, Tirado M', Carreras G, et al.
"Hospital Santa Creu i Sant Pau. Barcelona

J Clin Med. 2021;10(6):1183

Estudi retrospectiu de deu anys (2010-2020), fet pels
Serveis de Bioquimica, Ginecologia i Endocrinologia
(pediatrica i d'adults). La causa més freqgiient
d’hiperplasia adrenal congénita (HAC) és la deficiencia
de I'enzim 21-hidroxilasa. L'espectre clinic és molt
ampli, des de quadres greus al naixement, fins a for-
mes no classiques detectades en I'adolescéncia o
I'edat adulta, segons la mutacid del gen CYP21A2.
Dels 59 pacients sospitosos (edat entre 2 dies i 37
anys, dels quals 52 dones), el 62,7% tenia un resultat
genetic positiu, i les concentracions de 17-hidroxipro-
gesterona eren significativament més altes en aquests
pacients. En conclusio, I'estudi amplia la informacid
molecular existent en relacio amb els pacients amb
HAC en la poblacié espanyola. Atesa la seva heteroge-
nicitat genotipica i fenotipica, un bon diagnostic
genétic mitjangant seqlienciacid de Sanger, analisis
MLPA (Multiplex Ligation dependent Probe Amplifica-
tion) i la distribuci¢ al-lelica de les variants patologi-
ques ajuda a classificar millor els pacients.

Omalizumab outcomes for up to
6 years in pediatric patients with
severe persistent allergic asthma
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Estudi retrospectiu, observacional, dut a terme en
vint-i-cinc unitats d'al-lergia i pneumologia d’Espanya,
de 484 pacients menors de 18 anys, amb asma
al-lergica persistent greu que van ser tractats amb
omalizumab entre el 2006 i el 2018. La mitjana
d’exacerbacions de moderades a greus va disminuir

significativament durant el primer any de tractament, i
es va mantenir a llarg termini (6 anys) de forma se-
gura, i amb molt baix percentatge d'efectes adversos.

Smartphone App for monitoring
Asthma in children and Adolescents
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Treball que descriu el desenvolupament d’una eina
electronica que consta d'una aplicacié de mobil per a
pacients asmatics, associada a una plataforma en li-
nia per als pediatres que els controlen. Com que els
pacients tenen entre 6 i 16 anys, se n’han dissenyat
tres versions: pares/tutors, infants i adolescents. Els
pediatres reben la informacid de les respostes del se-
guiment en temps real, en format de llums de transit:
verd, taronja, vermell, segons la importancia de la
simptomatologia.

A Bayesian Model to Predict
COVID-19 Severity in Children

Dominguez S, Villaverde S, Sanz FJ, Grasa
C, Soriano-Arandes A', Saavedra J,
Fumado V2 Epalza C, Serna M, Alonso JA,
Rodriguez P, Pujol-Morro J' i 21 autors
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Palacin P!, pertanyents a I'EPICO-AEP
Working Group

"Hospital Universitari Vall d’Hebron. Barcelona. ?Hospital Sant Joan de
Déu. Esplugues de Llobregat (Barcelona)

Pediatr Infect Dis J. 2021,40:6287-e293

Estudi prospectiu multicentric (52 hospitals espanyols)
que té com a objectiu identificar els factors de risc
d’'ingrés a I'UCIP dels pacients pediatrics amb co-
vid-19, ingressats de marg a juliol del 2020. De 214
malalts amb covid, el 24% van ingressar a I'UCIP.
S'identifiquen quatre sindromes de gravetat de-
creixent: multinflamatoria (SMIC) en el 17,3% de ca-
s0s, broncopulmonar en el 51,4%, gastrointestinal en
I'11,6% i lleu en el 19,6%. Utilitzant models bayesians
multivariables es van determinar els principals factors
de risc, que son: parametres inflamatoris i creatinina
elevats, citopenies, febre perllongada, saturacio O,
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baixa, edat i comorbiditats. Com més greu és la sin-
drome, més possibilitat d’esdevenir pacient critic.

Schools as a Framework for
COVID-19 Epidemiological
Surveillance of Children in Catalonia,
Spain: A Population-Based Study
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Estudi de la incidencia de casos de covid-19 en me-
nors de 18 anys a Catalunya durant el primer periode
del curs escolar 2020-2021 comparant-la amb la
dels adults. S’hi analitza la incidencia per grups
d’edat, I'esfor¢ diagnostic i el quocient de positivitat
(proves positives / total proves fetes). Es van fer 1,2
proves per persona en escolars (0,9 en adults) i el
5,5% van ser positives. La incidencia de SARS-CoV2
es va associar directament amb més edat, i el més
avaluat va ser el grup d’entre 121 17 anys.

La positivitat durant les 11 primeres setmanes del
curs es va mantenir estable al voltant del 5% i inferior
ala de la poblacié adulta. En les setmanes correspo-
nents a ponts i vacances de Nadal, la taxa de positivi-
tat va augmentar en disminuir el nombre de proves
fetes en aquests periodes.

Es conclou que totes les mesures preses per evitar
els contagis a les escoles han estat efectives, i que
han estat una eina clau en la vigilancia epidemiolo-
gica. L'estudi ha permeés detectar casos en un grup
d’edat amb més percentatge de casos asimptomatics.
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