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Manifesting heterozygotes in 
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role of statins
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La malaltia de McArdle, d’herència autosòmica re-

cessiva, està causada per la deficiència de la iso-

forma de la glicanfosforilasa muscular codificada pel 

gen PYGM. Hi ha casos d’heterozigots o portadors 

que mostren alguns símptomes o signes de McArdle 

encara que només són portadors d’un sol al·lel 

PYGM mutat. L’estudi vol determinar si realment hi 

ha heterozigots manifestants de la malaltia i si el 

tractament amb estatines pot desencadenar l’afecció. 

Es van incloure 81 parents de 16 famílies afectades. 

Es va determinar si eren portadors de mutacions, i 

van ser sotmesos a proves d’exercici i consum 

d’estatines; es van trobar cinquanta portadors. Els 

heterozigots manifestants van representar només el 

14% dels portadors, i els símptomes musculars van 

ser més lleus. La miotoxicitat de les estatines no es 

va associar amb l’inici de símptomes musculars. 
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S’estima que, anualment, 32.000 infants al mon 

desenvolupen tuberculosi resistent a múltiples fàr-

macs (MDR-TB, resistent a isoniazida i rifampicina). 

El tractament òptim per a aquests infants està poc 

definit. El grup va revisar publicacions de les princi-

pals bases de dades, dades no publicades de resums 

de congressos i reunions internacionals i una meta-

anàlisi de dades individuals de pacients. Una cohort 

havia de ser almenys de tres infants menors de 15 

anys tractats d’MDR-TB confirmada bacteriològi-

cament o clínica, amb descripció de l’evolució del 

tractament. En total es van analitzar dades de 975 

pacients procedents de divuit països de quatre conti-

nents (excepte Austràlia). La confirmació diagnòstica 

va ser bacteriològica en el 75%, i clínica en la resta. 

L’edat mitjana era de 7,1 anys i estaven infectats per 

VIH 359 (39%).

El tractament va ser eficaç en 764 casos (78%). En 

els infectats per VIH, el resultat va ser molt pitjor en 

els que no rebien tractament antirretroviral conjunta-

ment. Els millors resultats es van obtenir amb l’ús 

d’un agent injectable de segona línia i dosis altes 

d’isoniazida (15-20 mg/kg/dia), malgrat els possibles 

efectes colaterals. En conclusió, els infants responen 

favorablement al tractament per a MDR-TB, excepte 

els VIH no tractats. 
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En infants i nens preescolars amb risc de tuberculosi 

(TBC), no està ben establert el millor mètode diag-

nòstic. Sobre la base d’aquesta manca, dues unitats 

antiTBC han efectuat aquest estudi prospectiu ob-

servacional en infants menors de 5 anys, comparant 

la prova cutània de la tuberculina (PCT) i el Quanti-

FERON-TB Gold In-Tube (QFT-GIT).

L’estudi inclou 383 infants. En total, la concordança 

de totes dues proves va ser moderada (K= 0,551). 

En els estudiats per un contacte TBC i en els no va-

cunats amb la BCG va ser més alta (K= 0,801, 

K=0,816), respectivament. Els infants amb resultats 

indeterminats de QFT-GIT eren de mitjana més joves 

que els de resultats determinats. La sensibilitat de la 

PCT i del QFT-GIT en TBC activa confirmada va ser 

del 100% i del 93,7%, respectivament. En conclusió, 

en infants petits no vacunats amb BCG estudiats 

després d’un contacte recent no seria necessari fer 

totes dues proves en paral·lel.
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La hipofosfatàsia (HFF) és una malaltia metabòlica 

dels ossos i del metabolisme mineral molt rara, de-

guda a la baixa activitat del coenzim inespecífic de la 

fosfatasa alcalina (FA), codificada al gen ALPL. L’HFF 

neonatal és la forma més greu de la malaltia i es pot 

diagnosticar en època fetal. El nounat presenta pro-

blemes respiratoris greus per hipoplàsia pulmonar, 

amb alteracions toràciques i esquelètiques per falta 

d’ossificació. La prova bioquímica diagnòstica és la 

xifra molt baixa de FA en sèrum. Fins ara s’havia 

considerat mortal en època neonatal, però la teràpia 

amb reemplaçament de l’enzim ha aconseguit su-

pervivències de 13 mesos de mitjana (1 mes -5 

anys), en deu casos publicats.

El cas clínic que presenten és el d’un nounat en què 

la imatge fetal ja mostrava signes de displàsia es-

quelètica, diagnosticat de probable acondroplàstia. 

En les primeres hores es va establir el diagnòstic de-

finitiu, confirmat per l’anàlisi genètica, també en els 

pares. El pacient va morir al quart dia per complica-

cions respiratòries, sense haver pogut iniciar el trac-

tament enzimàtic.
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