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Estudi descriptiu per definir les experiéncies de pa-
res i fills en un servei d'urgéncies pediatriques i
veure les diferencies d’opini6 entre tots dos grups.
Es va passar un qliestionari basat en el Picker Pa-
tient Experience, que valora el grau d'insatisfaccio, a
infants de 8 a 18 anys i als seus pares. El total de
qulestionaris completats va ser de 514, 257 de cada
grup, en el periode compres entre juliol i desembre
del 2015.

Es van detectar diferéncies, sempre valorades més
negativament pels fills, en la valoracié del temps
d’espera llarg, les explicacions poc adequades,
I'insuficient tractament del dolor i la poca privacitat.
Coneixer aquests aspectes pot ajudar a millorar
I'atenci6 a I'Area d’Urgéncies.
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Estudi en que s’avalua la precisio dels criteris simpli-
ficats per I'nepatitis autoimmunitaria (HAI) i la seva
concordanga amb el diagnostic d’experts, basats en
els criteris originals.

Es va seleccionar una cohort d’infants en un estudi
de malaltia hepatica per mostreig consecutiu per ob-
tenir la prevalenca d’HAI dins del grup de diagnostics
diferencials. Basant-se en criteris classics, I'HAI es
va definir mitjangant la revisio dels informes médics.
De 212 casos revisats, el 47,2% eren HAI. Pel tall de
punt optim (6 punts), els criteris simplificats van
mostrar una sensibilitat del 72% i una especificitat
del 96,4%, amb un valor predictiu positiu del 94,7%
i 79,4% negatiu. En conclusio, la simplificacié només
proporciona una sensibilitat moderada per al diag-
nostic d’HAI, perd pot ajudar a indicar el tractament
en casos sospitosos amb sis punts 0 més.
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Els pacients amb acidemia propionica tenen un
pronostic generalment pobre, malgrat el tractament
medic optim i la dieta estricta baixa en proteines.
Aquest grup dona a coneixer la seva experiencia
amb el transplantament hepatic (TH) en el maneig de
sis pacients afectats. En els quatre primers, la indi-
cacid de TH va ser per descompensacié metabolica, i
en els dos Ultims, de forma preventiva. Malgrat les
greus complicacions quirtrgiques, que es van poder
resoldre, posteriorment els pacients van mostrar una
millora en els subproductes de propionil sense una
normalitzacio completa, perd cap pacient ha presen-
tat més descompensacions. El TH millora el control
metabolic i també la qualitat de vida.
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Estudi retrospectiu que inclou tots els infants regis-
trats a la xarxa espanyola de nadons amb pes infe-
rior a 1.500 g (n 1500) en un periode de dotze anys
(de 2002 a 2013). L'objectiu era comparar la morbi-
ditat i la mortalitat dels nadons de molt baix pes en
néixer entre els procedents d’embaras multiple o
d’un sol fetus. La taxa d’embarassos multiples és
alta en paisos occidentals a causa, en part, de
I'increment de les tecnologies de reproduccio assis-
tida, que resulten sovint en embaras multiple (EM).
En I'estudi han col-laborat 62 unitats de neonatolo-
gia d’hospitals que pertanyen a la xarxa. L'EM té un
risc deu vegades superior de prematuritat abans de
les 32 setmanes (amb les complicacions associades)
que un embaras dnic.

Es van obtenir dades de 32.770 infants, 21.123
(inics (64,5%) i 11.647 mltiples (35,5%). D'aquests,
10.963 eren bessons i 684 trigémins 0 més. L'edat
gestacional mitjana va ser de 29,5 setmanes.

Les taules recullen totes les dades comparatives
d’antecedents, clinica, complicacions, tractaments i
mortalitat, i estudien I'oportunitat relativa i la p de
cadascuna.

En prematurs de pes inferior a 1.500 g, I'EM pot fer
augmentar lleugerament la mortalitat, perd no com-
porta més morbiditat. En el subgrup de prematurs
extrems nascuts abans de les 26 setmanes, la mor-
talitat i la morbiditat augmenten si son fruit d’EM.
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La malaltia de McArdle és un trastorn del metabo-
lisme del glucogen muscular causat per mutacions
al gen PYGM, que codifica Iisoforma especifica
d’M-PG muscular d’aquests pacients. Es van estu-
diar biopsies musculars de 40 pacients amb un am-
pli espectre de mutacions PYGM i 22 controls. La
biosintesi de la proteina M-GP no esta produida per
mutacions que indueixin codons prematurs termi-
nals, ni per moltes mutacions en contrasentit. Les
troballes expliquen la falta de correlacid PYGM geno-
tip-fenotip i tenen implicacions en el disseny de nous
tractaments moleculars.
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