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SOBRE LA REVISTA

La Revista Chilena de Estudiantes de Medicina (RCEM) es
una revista estudiantil fundada el ano 2001. Correspon-
de a una revista de caracter cientifico y académico, cuya
mision es promover el desarrollo de la investigacion en
el area de la salud y las ciencias biomédicas a través de
la promulgacion de conocimiento cientifico, por medio
de la edicion anual de Articulos Originales, Reportes de
Casos, Revisiones Bibliograficas y Cartas al Editor.

La Revista tiene por objetivo asegurar la rigurosidad
cientifica de las publicaciones, a traves de la revision
de los manuscritos por un Comité Revisor, integrado por
especialistas en el area de la salud y las ciencias bio-
medicas.

La RCEM esta dirigida a estudiantes, profesionales y
academicos de disciplinas afines al area de las ciencias
de la salud, tanto de la Universidad de Chile como de
otras universidades, dentroy fuera de Chile, que deseen
contribuir a la divulgacion de nuevo conocimiento cien-
tifico.
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REFLEXIONES A PROPOSITO DEL NUEVO NUMERO

EDITORIAL

CONSIDERATIONS ON THE NEW JOURNAL ISSUE

Diego Aller Acuna'e.

(1) Estudiante de Medicina, Universidad de Chile, Santiago, Chile.
(a) Editor Ejecutivo, Revista Chilena de Estudiantes de Medicina.

Correspondencia: Diego Aller Acuna (diegoaller@ug.uchile.cl)

ESTIMADOS LECTORES,

Es un honor poder presentar el Niumero 1 del
Volumen 15 de la Revista Chilena de Estu-
diantes de Medicina, reafirmando nuestro
compromiso con la promocion y difusion de
la investigacion biomeédica y de salud publica
de alta calidad, desarrollada por estudiantes 'y
profesionales de la salud. Esta labor adquiere
especial relevancia considerando la limitada
presencia de revistas estudiantiles de acceso
abierto en el ambito de las ciencias de salud
en nuestro pais.

En esta edicion, se presentan Reportes de
Caso de diversas especialidades, dirigido a
lectores interesados en patologias infrecuen-
tes 0 en presentaciones inusuales. Asimismo,
se presenta un estudio epidemiologico acer-
ca de uno de los canceres mas relevantes en
incidencia, prevalencia y mortalidad en nues-
tro pais, tanto en hombres como en mujeres,
cuyo analisis reviste especial interés de salud
publica nacional. Complementan este nimero
una Carta al Editor, que nos invita a reflexio-
nar sobre la relacion médico-paciente y el rol
que puede ejercer el profesional mas alla de la
intencion curativa, y una columna de opinion
que plantea la urgencia de abordar los desa-

fios pedagodgicos, clinicos y éticos de nuestra
carrera derivados del galopante progreso de
las herramientas basadas en Inteligencia Arti-
ficial (1A).

Durante el proceso editorial, observamos
que aproximadamente la mitad de los arti-
culos recibidos correspondido a Reportes de
Caso, mientras que la otra mitad se distribu-
yo principalmente entre Articulos Originales
y Revisiones Bibliograficas. Esta tendencia
refleja tanto el interés de los estudiantes
por la practica clinica como por los desafios
asociados al diseno de investigacion mas com-
plejos. Este escenario nos invita a fortalecer
la difusion de nuestras guias de envioy a pro-
mover activamente una mayor diversidad de
tipos de manuscritos, con el fin de consolidar
una produccion cientifica equilibrada y de alto
estandar.

Agradezco profundamente el compromiso del
equipo de editorial, compuesto por estudian-
tes de distintos niveles formativos, antiguos y
nuevos, cuya dedicacion permitié avanzar con
responsabilidad y profesionalismo en cada
etapa del flujo editorial. Igualmente, expreso

Recibido: 14 de noviembre de 2025 | Aceptado para publicacion: 21 de noviembre de 2025

Publicado: 27 de noviembre de 2025
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mi gratitud a los revisores pares, cuya par-
ticipacion voluntaria garantizan la calidad vy
el rigor cientifico de los manuscritos publi-
cados, y a los autores, quienes confiaron en
esta revista y contribuyeron a enriquecer este
numero desde una actitud abierta hacia la
mejora continua.

Mirando hacia adelante, la RCEM continuara
trabajando en la actualizacion de sus Politicas
Editoriales, la optimizacion de sus procesos

internos y el fortalecimiento de su presencia
editorial, tanto a nivel nacional como inter-
nacional. Estas acciones se alinean con las
buenas practicas de organismos como COPE
e ICMJE, y buscan consolidar un espacio aca-
démico confiable, transparente y formativo. En
este contexto, invitamos a los estudiantes de
medicina de las distintas casas de estudio, ya
sea en etapas preclinicas, clinicas o internado,
a continuar enviando sus trabajos y participar
activamente de esta comunidad cientifica.

Les saluda afectuosamente,

Diego Alejandro Aller Acuna

Editor Ejecutivo

Revista Chilena de Estudiantes de Medicina
Facultad de Medicina, Universidad de Chile

Santiago, Chile
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LA PERSONA DETRAS DEL DIAGNOSTICO: AFECTIVIDAD Y

RELACION MEDICO-PACIENTE.

THE PERSON BEHIND A DIAGNOSIS: AFFECTIVITY AND PATIENT/

PHYSICIAN RELATIONSHIP.

Nayeli Sayen Villarroel Rios (1)

(1) Estudiante de pregrado, Facultad de medicina, Universidad San Sebastian, Concepcion, Chile.

Correspondencia: nvillarroelri@correo.uss.cl

“El buen medico trata la enfermedad,
el gran meédico trata al paciente

que tiene la enfermedad”

-William Osler

La OMS conceptualiza la salud como un estado
de completo bienestar fisico, mental y social, y
no solamente como la ausencia de afecciones o
enfermedades de cualquier indole’. En base a lo
anterior, surge una de las mayores problematicas
dentro del ejercicio de la medicina contempo-
ranea, correspondiente al cambio de paradigma
desde una mirada biomédica, hasta una vision
biopsicosocial asociada al tratamiento integral de
los pacientes.

Respecto a lo anterior, es de suma importancia
tener en consideracion que los pacientes no sola-
mente enferman en el ambito fisico, si no que, de
igual modo, padecen de dolencias afectivas aso-
ciadas a su condicion? Un ejemplo de esto es la
estrecha relacion que existe entre la disnea con
ventilacion mecanica en UCI y la ansiedad que
presenta el paciente por la “sed de aire”, la cual
segln un estudio de Schmidt, incrementa la sin-
tomatologia'y empeora el cuadro. Adicionalmente,
el dolor y la ansiedad presentaron una relacion
bidireccional con la gravedad de la disnea’.

Sin ir mas lejos, en pacientes oncologicos se ha
visto una alta prevalencia de trastornos del ani-
mo como depresion y ansiedad, los cuales estan
asociados con una peor adherencia al tratamien-
to, menores tasas de sobrevida y mayor deterioro
de la calidad de vida“ De igual modo, se ha esta-

blecido que varias patologias dentro de las cuales
se incluye no solo el cancer, sino que también “el
Parkinson, la diabetes y el VIH/SIDA, son respon-
sables del desarrollo de trastornos psicologicos o
mentales™.

En base a lo anterior, se puede establecer a la
afectividad como un pilar clave dentro del desa-
rrollo de un cuadro clinico, y a su vez, plantea una
gran interrogante. ;Qué se puede hacer al respec-
to? la respuesta es clara, humanizar cada vez mas
las atenciones y desarrollar a cabalidad la rela-
cion médico paciente (RMP).

Al evaluar la satisfaccion de pacientes en diversos
paises, se repite en miltiples ocasiones que lo mas
destacado de la atencion corresponde a la actitud
amable e interesada, mas alla del conocimiento
teorico o la habilidad técnica. Esto demuestra que
para el paciente no solamente es importante un
tratamiento, sino que también busca una figura de
apoyo y comprension dentro del médico®.

Asimismo, segln un estudio realizado en Méxi-
co en contexto de adherencia a tratamiento
antihipertensivo, un aspecto clave que influyo
positivamente fue la RMP a traves de su frecuen-
cia y calidad. Por su contraparte, en un estudio
realizado en Per(, una mala RMP incremento en
casi dos veces la mala adherencia terapéutica, por
lo cual se puede inferir la gran trascendencia que
la RMP tiene dentro del tratamiento y sus resul-
tados’.

Si bien la sobre tecnificacion y los avances cienti-
ficos han favorecido en gran cuantia el desarrollo
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de la medicing, la inteligencia emocional y la afec-
tividad siguen siendo unos de los fundamentos
mas importantes a desarrollar sobre todo en una
profesion que se ve sometida constantemente a
situaciones estresantes. De igual modo, el apren-
der a valorar al paciente de forma integra como
persona, corresponde al primer paso para desa-
rrollar una medicina humanista y centrada en la
atencion del paciente®.

A modo de cierre, se puede concluir y sustentar
el gran impacto que presenta la RMP dentro del
cuidado de personas, no diagnosticos. Por tanto,
invitamos a reflexionar respecto al rol que cum-
plimos mas alla de un mero tratamiento o manejo
farmacologico, el cual también debiese incluir
dicha cercania y compania humana que caracte-
riza Unicamente nuestra profesion, y que nos ha
otorgado tantas alegrias como tristezas. En sin-
tesis, y en palabras de Pellegrino, “la medicina
corresponde a la mas cientifica de las artes, la
mas artistica de las humanidades y la mas huma-
nista de las ciencias™. Por ende, nunca deberia
perderse el foco humanitario profundo que siem-
pre, desde el primer dia de formacion a lo largo de
la historia, ha sido parte de la labor médica.
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RESUMEN

INTRODUCCION: El cancer colorrectal (CCR) es la segunda causa mas comin de mortalidad por cancer
a nivel mundial. OBJETIVO: “Describir la tasa de mortalidad (TM) por tumor maligno de colon en Chile
durante el periodo 2016-2023, seglin sexo, grupo etario y region”. MATERIALES Y METODOS: Disefio eco-
logico, utilizando datos estadisticos del Departamento de Estadistica e Informacion de Salud (DEIS) y
del Instituto Nacional de Estadistica (INE). EL analisis descriptivo se realizo con medidas de tendencia
central con apoyo de graficas y tablas con software analitico Excel. No se requirio aprobacion por comi-
té de ética. RESULTADOS: La mayor TM fue durante 2023 con un valor de 14,13/100.000 defunciones. El
sexo femenino presento la mayor TM del periodo con 12,19/100.000 defunciones. El grupo etario con
mayor TM fue 80 y mas anos con 137,36/100.000 defunciones. La region de Valparaiso tuvo mayor TM
con 14,97/100.000 defunciones. DISCUSION: La mayor TM fue el 2023, podria asociarse a la disminucion
de diagnostico durante la pandemia, generando una acumulacion de casos en anos posteriores. Las
mujeres tuvieron mayor TM, posiblemente por la ubicacion del tumor en este sexo, que suele ser colon
derecho, de peor pronostico. El grupo de 80 anos y mas obtuvo la mayor TM, asociado a mayor nime-
ro de casos y comorbilidades. La mayor TM fue en la region de Valparaiso, podria asociarse al mayor
consumo de tabaco en esta region, y mayor presencia de adultos mayores. Se recomienda realizar mas
investigaciones para detectar tendencias en la poblacion mas especificas.

PALABRAS CLAVE: Chile, Mortalidad, Cancer Colorrectal, Oncologia

ABSTRACT

INTRODUCTION: Colorectal cancer (CRC) is the second most common cause of cancer-related mortality
worldwide. OBJECTIVE: To describe the mortality rate (MR) due to malignant colon tumors in Chile during
the period 2016-2023, by sex, age group, and region. MATERIALS AND METHODS: This study employed
an ecological study approach, utilizing statistical data from the Department of Health Statistics and
Information (DEIS) and the National Institute of Statistics (INE). The descriptive analysis used mea-
sures of central tendency supported by graphs and tables with Excel analytical software. This study
did not require ethics committee approval. RESULTS: The highest MR occurred in 2023, with a value of
1413/100,000 deaths. Females presented the highest MR of the period, 12.19/100,000 deaths. The age
group with the highest MR was those aged 80 and over, 137.36/100,000 deaths. The Valparaiso region had
the highest MR, reaching 14.97/100,000 deaths. DISCUSSION: The highest MR occurred in 2023, possibly
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due to reduced diagnosis during the pandemic, resulting in an accumulation of cases in subsequent years.
Females had a higher MR, possibly due to tumor location, which in females is often in the right colon and
linked to worse prognosis. The 80 and over age group had the highest MR, likely associated with a higher
number of cases and comorbidities. The highest MR is in the Valparaiso region, possibly due to higher
tobacco consumption and a larger elderly population in that area. Further research is recommended to

detect more specific trends in the population.

KEYWORDS: Chile, Mortality, Colorectal Cancer, Oncology

INTRODUCCION

El cancer colorrectal (CCR) es un tumor malig-
no comun del tracto gastrointestinal, que se
ha convertido en una grave amenaza para la
salud global'. Es el tercer cancer mas comun vy
la segunda causa mas comun de mortalidad por
cancer a nivel mundial®. En 2020, hubo un registro
de 1.931.590 casos nuevos de CCR a nivel mun-
dial, con un predominio masculino del 55,18 %.
La tasa de incidencia ajustada por edad global
del CCR fue de 23,4 en hombres y 16,2 en mujeres
por cada 100.000 habitantes. Ademas, se regis-
traron 935.173 muertes relacionadas con el CCR®.
Los paises con un Indice de Desarrollo Humano
(IDH) alto presentan las tasas de incidencia mas
elevadas, debido a factores dietéticos y de estilo
de vida. Por otro lado, los paises con un IDH mas
bajo o medio han experimentado un aumento en
las tasas de CCR debido a la urbanizacion y la
occidentalizacion®.

En Ameérica Latina, el CCR esta aumentando debi-
do a que existe una transicion hacia niveles mas
altos de desarrollo humano, se estima que la
incidencia para 2030 aumentara en un 60%, con
un total de 396.000 casos nuevos por ano>.

En Chile se evidencia un aumento linealy constan-
te en la incidencia, mortalidad y prevalencia del
CCR entre 2009y 2018°, presentando la incidencia
estandarizada por edad mas alta de Sudameérica,
esto se correlaciona con que Chile tiene uno de
los IDH mas altos de América Latina’.

Desde el ano 2013, el CCR esta incorporado en las
Garantias Explicitas en Salud (GES), lo que ase-
gura acceso, oportunidad y financiamiento para
toda persona de 15 anos o mas desde la sospecha
diagnostica®. Los signos y sintomas mas comunes
en pacientes con esta patologia son hemato-

quecia, dolor abdominal, alteracion en los habitos
intestinales y pérdida de peso inexplicable®. El Gold
Standard es la colonoscopia, examen que tiene una
alta sensibilidad y especificidad para el diagnostico y
localizacion del tumor, ademas permite la realizacion
de biopsias. En cuanto al tratamiento, este depende
del estadio de la enfermedad incluyendo la reseccion
quirdrgica, radioterapia, quimioterapia y/o inmunote-
rapia’.

Dada la alta carga de enfermedad y su tendencia al
aumento de la mortalidad por CCR a nivel mundial
y nacional, es necesario estudiar la realidad local y
el impacto que tiene en la mortalidad en los Ulti-
mos anos, con el fin de generar informacion til para
la planificacion de recursos del sistema sanitario y
posibles estrategias de prevencion y manejo de esta
patologia. Es por esto que el objetivo general de la
presente investigacion es describir la tasa de morta-
lidad por tumor maligno de colon durante el periodo
2016 a 2023 en Chile. Para ello, se analizo de mane-
ra descriptiva la tasa de mortalidad segln sexo, se
determind su comportamiento en distintos grupos
etarios y se compararon las variaciones observadas
entre las regiones del pais.

MATERIALES Y METODOS

Se realizo un estudio de tipo ecologico, donde se estu-
diaron las defunciones por tumor maligno de colon
como causa basica en Chile entre los anos 2016-2023.
Se utilizaron las bases de datos de las defunciones
entre los anos 2016-2023 publicadas por el Depar-
tamento de Epidemiologia e Informacion de Salud
(DEIS), del Ministerio de Salud (MINSAL). Se utilizo el
codigo C18 en la clasificacion CIE 10 utilizada por el
DEIS correspondiente a “Tumor maligno del colon”.

A partir de los registros ya mencionados, se analizo
la tendencia temporal, mediante el calculo de tasas
de mortalidad especifica (TME), segin las variables
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poblacionales de edad, sexo, region y ano de
defuncion. Para el calculo de la TM se utilizo la
siguiente formula:

Tasa de Mortalidad

Nimero de defunciones por tumor maligno de colon como causa basica
= x100.000

Poblacién total en riesgo

El denominador utilizado en las tasas promedio
por regiony por periodo correspondio a la pobla-
cion total estimada para cada region y ano, segun
las proyecciones oficiales del Instituto Nacional
de Estadisticas (INE). Cabe sefalar que las tasas
descritas corresponden a tasas brutas, no estan-
darizadas por edad.

Conrespecto a las regiones de residencia, se ana-
lizo un total de 15, debido a que la actual Region
de Nuble (XVI), cuando se realizo el 0lti-
mo Censo (2017) era perteneciente a la Region
del Biobio, por lo cual se realizo la sumatoria de
ambas regiones para la realizacion del calculo en
este item.

El analisis estadistico, la tabulacion de datosy los
graficos se realizaron utilizando Microsoft Excel.
Dado que los datos estan abiertos a todo publico,
estaban anonimizados y eran de caracter con-
fidencial segln lo dispuesto en la Ley N217.374,
Articulo 29, no fue necesario la resolucion de un
comité de ética. No se identifican conflictos de
interés en los autores.

RESULTADOS

Durante el periodo 2016-2023, en Chile se regis-
traron 17.072 defunciones por tumor maligno de
colon, con una tasa de mortalidad promedio de
12,14 por 100.000 habitantes. La tasa de morta-
lidad aumentd de manera sostenida a lo largo
del periodo, desde 10,59 en 2016 hasta 14,13 por
100.000 habitantes en 2023, ano que presento el
valor mas alto observado (Figura 1)”

En relacion a la variable sexo, se observo que
la TM en mujeres es ligeramente superior, con
12,19 defunciones por cada 100.000 habitantes,
en comparacion con los hombres, cuya tasa fue
de 12,1 defunciones por cada 100.000 habitantes.
La TM en hombres fue mayor que la de mujeres
en el periodo comprendido entre los anos 2020

a 2023 y en el ano 2018, solo siendo mayor en
mujeres en los anos 2016, 2017 y 2019. (Figura 1)

Se puede observar que la TM mas alta en ambos
sexos fue en el ano 2023 con un valor de 14,15
defunciones por cada 100.000 habitantes en
hombres y 14,12 defunciones por cada 100.000
habitantes en mujeres. La TM mas baja en
hombres fue el ano 2016 con un valor de 9,95
defunciones por cada 100.000 habitantes, mien-
tras que en mujeres fue el ano 2017 con una T™M
de 11,18 defunciones por cada 100.000 habitantes.

Al analizar los datos agrupados por grupo eta-
rio, se pudo observar que la mayor TM por tumor
maligno de colon se presento en el grupo de “80
anos y mas” con 137,36 por cada 100.000 habi-
tantes, seguido del grupo “65-79” con 48,7. Los
grupos que presentaron la TM mas baja fueron el
de “0a 9", con un valor de 0, mientras que el gru-
po de “10 a 14" presento un valor de 0,02 muertes
por cada 100.000 habitantes. (Figura 2)

Finalmente, en cuanto a las regiones, la TM mas
alta se registro en la region de Valparaiso con
14,97 por cada 100.000 habitantes, seguida por la
region de la Araucania con 13,76. Por otro lado,
las regiones que presentaron la TM mas baja
fueron Tarapaca y Atacama con 9,30 muertes por
cada 100.000 habitantes (Figura 3).

DISCUSION

La tasa de mortalidad promedio del periodo
estudiado mostro un aumento progresivo a lo
largo de los anos (a excepcion del ano 2021). Esto
se correlaciona con datos de GLOBOCAN 2020, los
cuales muestran que la incidencia y las muer-
tes por CCR estan aumentando en los paises en
desarrollo, tanto en hombres como en mujeres,
siendo los paises de ingresos altos y media-
nos-altos los que representaron mas del 88y el
85% de la incidencia y la mortalidad, respectiva-
mente™.

La mortalidad del CCR varia considerablemente
entre paisesy entre regiones del mundo, relacio-
nandose con su nivel socioeconomico. Segin el
Banco Mundial, Chile pertenece a la categoria de
paises de ingresos altos. Su tasa de mortalidad
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durante el periodo estudiado fue de 1214 defun-
ciones porcada100.000 habitantes, siendo similar
a la de otros paises y regiones pertenecientes al
grupo de medianos-altos y altos ingresos, tales
como China y Europa, que presentaron una tasa
de mortalidad estandarizada por edad de 12,0
por 100.000 y 12,3 por 100.000, respectivamen-
te” Esta relacion con el desarrollo economico
de los paises podria deberse a su asociacion
con el envejecimiento poblacional, ademas de
la exposicion a factores de riesgo asociados al
comportamiento individual, tales como la adop-
cion de dietas occidentalizadas poco saludables,
el sedentarismo y la obesidad®®.

Asi como también el aumento progresivo de la
TM por CCR a travées de los anos, alcanzando la
cifra mas alta el 2023 podria estar relacionado a
la reciente pandemia COVID a la cual nos enfren-
tamos hace algunos anos.

Esto podria deberse a dos razones principales
descritos en diversas fuentes bibliograficas, el
primero de ellos nos senala que durante este
periodo; que en Chile inicia en Marzo del 2020;
la mayoria de los recursos destinados a salud
fueron puestos a disposicion para atender la
emergencia sanitaria y asi como también el
confinamiento generaron que disminuyera sig-
nificativamente el screening y deteccion precoz
de patologias oncologicas. Un estudio de cohorte
realizado a 20 instituciones durante el 2020 con-
cluyo que durante ese ano hubo una disminucion
significativa de las pruebas de screening, las cua-
les se redujeron entre un 85% y un 90% ™.

El segundo motivo al cual podriamos atribuir este
aumento en la TM por CCR a través de los anos,
es que, tras el término de la pandemia y vuelta a
la normalidad, se ha retrasado la gestion de los
casos acumulados durante este periodo. En Rei-
no Unido, se estima que un millon de personas
no se han realizado pruebas para deteccion pre-
coz de CCR y aproximadamente 8.500 personas
que obtuvieron un resultado positivo en el test
de sangre oculta en deposiciones via correo elec-
tronico previo al confinamiento estan a la espera
de una cita para colonoscopia de seguimiento™.

Por lo cual, debido a la disminucion de realiza-
cion de pruebas de tamizaje y retrasos en inicio

de tratamiento por alta demanda, nos enfrenta-
riamos a diagnosticos tardios, es decir, CCR en
etapas avanzadas lo que conlleva a una menor
oferta de alternativas terapéuticas curativas para
dichos pacientes y generando asi un aumento de
la tasa de mortalidad por CCR. Una revision sis-
tematica y metaanalisis realizada por Hanna vy
colaboradores en ano 2020, senala que el riesgo
de muerte por cancer de colon aumenta en un
6% por cada 4 semanas de retraso para efectuar
tratamiento quirdrgico, y un aumento del 13%
por cada 4 semanas de retraso para quimiotera-
pia adyuvante',

En la discusion de los resultados obtenidos de
TM por cancer de colon segln sexo, en donde en
promedio se obtuvo una mayor TM en mujeres
con respecto a hombres en el periodo estudia-
do, es importante mencionar que los resultados
obtenidos se contradicen con lo descrito por
la literatura, la cual en general destaca a los
hombres como grupo mas prevalente en cuan-
to al desarrollo y muerte por tumor maligno de
colon™®,

Una revision sistematica, realizada por Hansen
y colaboradores en 2012, evaluo las diferencias
en cuanto a pronostico y caracteristicas clinicas
entre el cancer de colon izquierdo y el derecho,
y encontro entre otras cosas, diferencias en el
género, edad, diferenciacion tumoral y clinica. En
cuanto a las diferencias de presentacion del CCR
segln sexo, describio que las mujeres tienden a
tener una mayor incidencia de cancer en el lado
derecho con respecto a los hombres, o que a su
vez se expresa en estadios tumorales mas avan-
zados, menos diferenciados, mas grandes y por
lo tanto, con peores pronosticos al momento de
la deteccion™. Es por esto que se plantea como
hipotesis que las mujeres podrian presentar una
mayor TM por tumor maligno de colon, debido a
que tienen mayor tendencia a presentar tumores
mas agresivos al momento del diagnostico con
respecto a los hombres.

En los resultados obtenidos en la TM segln grupo
etario, se aprecia que esta se eleva considerable-
mente en los grupos etarios comprendidos por
“65-79 anos” y “80 y mas”, siendo este ultimo el
mas alto. Acorde a la Ley N©19.828%, los individuos
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que se encuentran en estos grupos son conside-
rados adultos mayores. Esta poblacion presenta
diferentes factores que pueden interferir en la
evolucion, tratamiento y desenlace de la enfer-
medad. En primer lugar, por su edad presentan
como base un factor de riesgo no modificable de
cancer. En un estudio realizado por lonescu VA,
refleren que adultos sobre los 65 anos tienen una
probabilidad tres veces mayor de tener cancer
de colon en comparacion con individuos que se
encuentren entre los 25y 49 anos?.

Otros factores que afectan a esta poblacion
son los sindromes geriatricos, comorbilidades y
condiciones preexistentes, fragilidad, necesida-
des sociales, adherencia al tratamiento, entre
otras, que en comparacion a un adulto joven o
de mediana edad puede hacer la diferencia en la
mortalidad del cancer de colon.

En un estudio realizado por Toquero y colabora-
dores, en donde analizaron si la edad mayor es un
factor pronostico independiente a la superviven-
cia de cancer, se menciona que esta poblacion se
somete en menor medida a tratamiento oncolo-
gico y a cirugias resectivas de higado y pulmon
por metastasis, en comparacion con la pobla-
cion joven, tratamientos que pueden aumentar
la sobrevida. A su vez aquellos que si se some-
ten a tratamiento oncologico reciben una menor
proporcion de terapia combinada, debido a fac-
tores como polifarmacia, comorbilidades o peor
estado funcional, los cuales tradicionalmente se
asocian a una peor supervivencia, a una menor
prescripcion de este tipo de tratamiento y a una
mayor toxicidad??. Aun cuando, los adultos mayo-
res son una poblacion heterogénea, en donde
algunos pueden contar con una buena salud al
momento de ser diagnosticados, hay otros que
presentan factores que pueden incidir en el tipo
tratamiento al cual se someten, lo cual puede ser
decisivo, en combinacion a los factores mencio-
nados, para la sobrevida o muerte del paciente.

Si bien este grupo presenta elevados indices de
mortalidad por esta patologia, igual cuenta con
una representatividad mucho menor en los estu-
dios, lo que conlleva a una evidencia limitada en
el contexto del CCR para este grupo etario?.

Por otro lado, la mayor TM por tumor maligno de
colon segln region durante el periodo estudiado,
se registro en la region de Valparaiso, nuestros
resultados se pueden asociar a la presencia de
ciertos factores de riesgo presentes en dicha
region. De acuerdo a la encuesta nacional de
Salud realizada el 2016-2017, la region con mayor
prevalencia de consumo de cigarrillo es la region
de Valparaiso?. Sumado a lo anterior, la region
de Valparaiso es la region que presenta la mayor
cantidad de adultos mayores en el periodo 2009-
2017 en Chile®, tanto la edad avanzada como el
tabaquismo se consideran factores de riesgo
para tumor maligno de colon.

Dentro de las fortalezas del presente estudio
cabe destacar que la base de datos utilizada es
representativa de la poblacion en estudio, va
que incluye la totalidad de defunciones a nivel
nacional por tumor maligno de colon durante el
periodo 2016-2023. En segundo lugar, la base de
datos utilizada corresponde a informacion oficial
publicada por el Departamento de Epidemiologia
e Informacion de Salud (DEIS), del Ministerio de
Salud (MINSAL).

Una limitacion para el calculo de las tasas de
mortalidad durante el periodo 2016-2023 es
el uso de los datos del Censo 2017, ya que se
podria sesgar las estimaciones al no considerar
los cambios demograficos ocurridos en los anos
posteriores, como el crecimiento poblacional, el
envejecimientoy las migraciones. Almomento de
realizar este estudio los resultados del CENSO
2024 no han sido publicados oficialmente. Otro
de los limitantes es que los datos de la actual
region de Nuble se encuentran incluidos dentro
de la region del Biobio.

CONCLUSION

La tasa de mortalidad por CCR ha presentado un
aumento progresivo a travées de los anos, siendo
esto un desafio que nos insta a buscary promo-
ver estrategias para abordar dicha problematica.
Este estudio evidencia la necesidad de invertir
mas recursos en la masificacion y fortalecimiento
de herramientas de deteccion temprana, siendo
PRENEC (Programa de prevencion de neoplasia
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colorrectal) una representacion de lo antes men-
cionado.

Asi como también es relevante poder implemen-
tar estrategias para disminuir la exposicion de
nuestra poblacion a aquellos factores de riesgo
modificables. Siendo también necesario fomentar
la investigacion de factores de riesgo especificos
en regiones que presentan indices mas elevados,
para asi intervenir de manera eficazy acorde a la
realidad local.

Finalmente, es fundamental transmitir la impor-
tancia de los estilos de vida saludable como
prevencion y factor protector para el desarrollo
de esta enfermedad.
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ANEXOS

1. FIGURAS
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Figura 1. Tasa de mortalidad
por 100.000 habitantes por
tumor maligno de colon
seglin sexo durante el periodo
2016-2023 en Chile.

Figura 2. Tasa de mortalidad
por cada 100.000 habitantes
por tumor maligno de colon
segin edad durante el
periodo 2016-2023 en Chile.

Figura 3. Tasa de mortalidad
por cada 100.000 habitantes
por tumor maligno de colon
segln region durante el
periodo 2016-2023 en Chile.

Version electronica ISSN: 0718-672X | Version impresa ISSN: 0718-6711




SECCION 3:
REPORTES DE CASO




23

DOI: 10.5354/0718-672X.2025.78931

SiNDRQME DE MAYER-ROKITANSKY-KUSTER-HAUSER: A
PROPOSITO DE UN CASO DE AMENORREA PRIMARIA

MAYER-ROKITANSKY-KUSTER-HAUSER SYNDROME: A CASE
REPORT OF PRIMARY AMENORRHEA

Catalina Castro Lastarria(1), Macarena Beatriz Montero Vargas(2), Carmen Paz Cuadra Lago(2), Francisca
Alejandra Moncada Riquelme(2), Francisco Belmar Navarrete(3)

(1) Interno de Medicina, Universidad Finis Terrae, Santiago, Chile.

(2) Interno de Medicina, Pontificia Universidad Catolica de Chile, Santiago, Chile.

(3) Médico Ginecologo, Becado Oncologia Ginecologica, UC Christus Marcoleta, Santiago, Chile.
Correspondencia: ccastrol@uft.edu

RESUMEN

INTRODUCCION: El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser es la agenesia milleriana que lle-
va a un desarrollo uterino variable y ausencia congénita de la vagina. Tiene baja incidencia y la
etiologia es desconocida. La finalidad del siguiente caso es describir la clinica de este sindrome y
su relacion con la amenorrea primaria. PRESENTACION DEL CASO: Paciente nuligesta de 16 anos,
estudiada por amenorrea primaria destaca agenesia de cuello y tercio superior de vagina. Consulta
por algia pélvica aguda. Al examen fisico destaca Utero hasta nivel umbilical, tenso y sensible a
la palpacion. RM de pelvis muestra Utero aumentado de tamano y hematometra. Se realiza drena-
je por via laparoscopica de hematometra secundaria a sindrome Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser.
Como hallazgo intraoperatorio destaca ausencia de cuello uterino y endometriosis ovarica. La
paciente evoluciona favorablemente. DISCUSION: Este reporte de caso busca concientizar sobre
las malformaciones mullerianas dado su baja incidencia, con el fin de poder establecer un correcto
diagnostico y manejo, evitar complicaciones y ayudar en el futuro reproductivo y vida sexual de la
mujer afectada.

PALABRAS CLAVE: disgenesia gonadal, hematometra, amenorrea, dolor pélvico.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome is a mullerian agenesis that leads to
variable uterine development and congenital absence of the vagina. It has a low incidence, and
the etiology is unknown. The following case aims to describe the clinic of a patient with this syn-
drome and its relationship with primary amenorrhea. CASE PRESENTATION: Nulligravid patient of
16 years old, studied for primary amenorrhea, highlights agenesis of the cervix and upper third of
the vagina. She consults for acute pelvic pain. Physical examination shows the uterus up to the
umbilical level, tense and sensitive to palpation. Pelvic magnetic resonance shows an enlarged
uterus and hematometra. The gynecologist laparoscopically drained the hematometra secondary to
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. Intraoperative findings include the absence of a cervix
and ovarian endometriosis. The patient evolves favorably. DISCUSSION: This case report seeks to
raise awareness of mullerian malformations, given their low incidence, to establish a correct diag-
nosis and management, avoid complications and help in the reproductive future and sexual life of
the affected woman.

IKEYWORDS: gonadal dysgenesis, hematometra, amenorrhea, pelvic pain.
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INTRODUCCION

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser
(MRKH) es la agenesia o hipoplasia milleriana
caracterizado por un desarrollo uterino variable
y a la ausencia congénita de la vagina. El Utero
resultante puede estar formado por hemilte-
ros laterales o cuernos uterinos, Utero de linea
media sin cuello uterino o, lo mas frecuente,
que no se desarrolle Utero'. La etiologia de este
sindrome es desconocida y tiene una incidencia
de 1 por cada 5000 mujeres?. Se debe conside-
rar dentro de los diagnosticos diferenciales de
amenorrea primaria, cuya incidencia suele ser
menor del 0,1%>.

Las pacientes con sindrome MRKH siempre
poseen un cariotipo y un fenotipo femenino con
aparicion de caracteristicas sexuales secunda-
rias, dado que el tejido ovarico se desarrolla y
funciona de manera normal®. Si bien un 7 a 10%
de estas pacientes tienen un tejido endome-
trial funcional, no presentan menarquia, dado la
alteracion en el tracto de salida. Ademas, man-
tienen un perfil hormonal gonadal (FSH, LH y 17B
estradiol) dentro de valores normales, a dife-
rencia de otras causas de amenorrea primaria
como la insensibilidad a los androgenos*.

Por lo tanto, se suele sospechar en la adoles-
cencia por amenorrea primaria, definida como
la ausencia de menarquia a los 15 anos con
desarrollo de caracteristicas sexuales secunda-
rias®. El diagnostico se realiza a través de una
resonancia magnética (RM)'. Sin embargo, otros
autores describen que el gold standard para
el diagnostico es la histeroscopia en combina-
cion con laparoscopia, permitiendo evaluar el
contorno uterinoy cavidad endometrial®. Es rele-
vante ademas determinar si hay complicaciones
secundarias, como hematocolpo (acumulacion
de sangre en vagina) y/o hematometra (acumu-
lacion de sangre en cavidad uterina), debido a
que pueden producir manifestaciones clinicas
como algia pélvica'.

El objetivo del siguiente caso es describir las
manifestaciones clinicas de una paciente con
sindrome MRKH y su relacion con la ameno-
rrea primaria. Debido a que es relevante tener

una alta sospecha para esta patologia, con tal
de llegar a un diagnostico certero y un adecua-
do manejo. Dirigiendo el tratamiento hacia el
manejo sintomatico, ayudar a lograr la fertilidad
(si lo desea) y prevenir las complicaciones de la
enfermedad?.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente nuligesta de 16 anos con adecuado
desarrollo de caracteres sexuales secundarios, y
con antecedentes de amenorrea primariay algia
pélvica ciclica. Se estudia con RM que destaca
agenesia de cuello uterino (Figura 1) y de tercio
superior de vagina, ademas de hematometra. En
este contexto se maneja con desogestrel para
disminuir el dolor pélvico.

Consulta en servicio de urgencia por algia pél-
vica aguda, que inicia tras haber olvidado tomar
algunas pastillas anticonceptivas. Al examen
fisico destaca un Utero hasta nivel umbilical,
tensoy sensible a la palpacion. Se realiza RM de
pelvis que muestra Utero aumentado de tama-
fo (147 mm en diametro longitudinal mayor) con
acumulacion de liquido (Figura 2), que impresio-
na ser una hematometra secundaria a sindrome
MRKH, por lo que se deriva a ginecologia.

Se realiza drenaje de hematometra por via lapa-
roscopica, obteniéndose cerca de 600 cc, sin
complicaciones durante el procedimiento. Como
hallazgo intraoperatorio destaca una vagina de
largo normal (6 a 7 cm aproximadamente), ausen-
cia de cuello uterino, endometriosis superficial y
doble sistema ureteral derecho. En el postopera-
torio la paciente evoluciona favorablemente, en
condiciones de alta con indicaciones de Agonis-
tas de GnRH e implante subdérmico de deposito
de progestina, para mantener amenorrea, y RM
de control para una posterior cirugia de recons-
truccion vaginal.

DISCUSION

El sindrome de MRKH es una anomalia congénita
rara del tracto genital femenino, caracterizada
por agenesia uterina y de la vagina en grados
variables por un fallo en el desarrollo embrio-
los conductos paramesonéfricos®.

nario de




DOI: 10.5354/0718-672X.2025.78931

25

Constituye una malformacion mayor, por lo cual
desde el inicio del estudio es fundamental la
busqueda de malformaciones asociadas’. Se
asocia hasta en un 50% a malformaciones en
otros sistemas incluyendo anomalias renales
(40% de los casos), anomalias esqueléticas (20-
25% de los casos), afectaciones auditivas (10%)
y ocasionalmente defectos cardiacos®. Lo ante-
rior influye tanto en el pronostico como en el
manejo de la patologia. Se debe sospechar en
mujeres con amenorrea primaria con desarrollo
de caracteres sexuales secundarios.

Laamenorreaprimariaesunaentidad clinicacuyo
enfrentamiento inicial depende de la presencia
0 ausencia de caracteres sexuales secundarios.
En caso de que no existan, el enfrentamiento
inicial se realiza a traves de examenes hormo-
nales con el proposito de diferenciar trastornos
hipergonadotropos de hipogonadotropos. Por el
contrario, en caso de que si existan caracteres
sexuales, el estudio se basa principalmente en
imagenes. A su vez, la presentacion clinica nos
puede orientar en el diagnostico diferencial®. En
el presente caso, la paciente presentaba ade-
cuado desarrollo mamario, algia pélvica ciclica
y amenorrea primarias, que en conjunto con
el hallazgo de disgenesia cervical y del tercio
superior de la vagina con hematometra orientan
al diagnostico de sindrome MRKH.

En cuanto al abordaje de esta patologia, se
manejo inicialmente con supresion hormo-
nal con pastillas anticonceptivas de manera
transitoria dado a que el manejo definitivo es
quirdrgico. El objetivo de esto es generar ame-
norrea para confirmar diagnostico, esperar a
que la paciente esté suficientemente madura o
convencida de la decision quirlrgica, o realizar
dilatacion vaginal®.

El diagnostico de MRKH suele estar retrasado
por su baja prevalencia y porque la mayoria de
estas pacientes presentan desarrollo normal
de caracteres sexuales secundarios, dado que
poseen estrogenos provenientes de sus ova-
rios®. Usualmente se realiza luego de los 16 anos
por amenorrea®. Ademas, es una condicion con
una alta carga emocional, las mujeres con MRKH
sufren de ansiedad extrema al ser informadas

sobre la ausencia de Utero y vagina“. Es por
esto, que resulta relevante el reporte de casos
para concientizar sobre la agenesia mulleria-
na como diagnostico diferencial de amenorrea
y algia pélvica en jovenes, sobre todo si hay
desarrollo de caracteres sexuales secundarios.
Por otro lado, ante la sospecha el médico debe
descartar anomalias estructurales o funciona-
les asociadas, las cuales pueden representar
comorbilidades significativas’. Una vez excluidas
estas malformaciones, es posible establecer un
diagnostico certero y planificar un manejo ade-
cuado, prevenir complicaciones y ayudar en el
futuro reproductivo y vida sexual de la mujer
afectada’.
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ANEXOS

1. FIGURAS

Figura 1. RM de pelvis
femenina sin cuello uterino
(flecha indica zona en la que
debiera observarse).

Figura 2. RM de pelvis
femenina, se observa
cavidad uterina distendida
con acumulacion de liquido
hiperintenso (flecha).
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CUANDO NO ES SOLO ESCABIOSIS: SARNA NORUEGA EN
PACIENTE EMBARAZADA CON INMUNOSUPRESION POR VIH

WHEN IT'S MORE THAN SCABIES: CRUSTED SCABIES INAPREGNANT
PATIENT WITH HIV-RELATED IMMUNOSUPPRESSION
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RESUMEN

INTRODUCCION: La escabiosis costrosa es una forma severa y poco frecuente de sarna, caracterizada por
una proliferacion masiva de Sarcoptes scabiei en pacientes con inmunosupresion. Su presentacion en con-
texto de VIH es conocida, pero son pocos los casos reportados en mujeres embarazadas. PRESENTACION
DEL CASO: Se describe el caso de una paciente de 30 anos, embarazada de 8 semanas, con infeccion por
Virus de la inmunodeficiencia humana (VIH) estadio C3 y abandono de tratamiento antirretroviral (TARV),
que desarrollo extensas lesiones hiperqueratosicas de un ano de evolucion inicialmente diagnosticadas
como psoriasis. Ante la falta de respuestay progresion clinica, se sospechd escabiosis costrosa. El diagnos-
tico fue confirmado mediante dermatoscopia y acaro test. Se inicio tratamiento topico con permetrina al 5%
y vaselina azufrada al 6%, difiriendose ivermectina oral debido a la escasa evidencia en cuanto a seguridad
en el primer trimestre segln guias nacionales e internacionales. La paciente solicito alta voluntaria tras 10
dias, sin completar seguimiento. DISCUSION: Este caso ilustra una combinacion clinica inusual, con desafios
terapeuticos por las limitaciones en el uso de escabicidas sistemicos durante la gestacion. La ausencia de
reportes similares en literatura nacional e internacional resalta su valor clinico y la necesidad de desarrollar
guias especificas para el manejo de parasitosis graves en embarazadas inmunocomprometidas.

PALABRAS CLAVE: escabiosis, embarazo, VIH.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Crusted scabies is a severe and uncommon form of scabies characterized by massive
proliferation of Sarcoptes scabiei in immunocompromised individuals. Its occurrence in the context of HIV
infection is well documented; however, reports in pregnant women remain scarce. CASE PRESENTATION:
We describe the case of a 30-year-old woman, 8 weeks pregnant, with stage C3 Human Immunodeficiency
Virus (HIV) infection and a history of antiretroviral therapy (ART) discontinuation, who developed extensive
hyperkeratotic lesions over the course of one year, initially diagnosed as psoriasis. Due to the lack of clinical
response and progressive worsening, clinicians considered crusted scabies. Dermoscopy and a positive
mite test subsequently confirmed the diagnosis. The clinical team initiated treatment with 5% permethrin
and 6% sulfur in petrolatum, while oral ivermectin was deferred due to limited safety data during the first
trimester, in accordance with national and international guidelines. The patient requested voluntary dis-
charge after 10 days, without completing clinical follow-up. DISCUSSION: This case illustrates an unusual
clinical scenario with therapeutic challenges related to restrictions on systemic scabicides during preg-
nancy. The paucity of similar reports in the national and international literature underscores its clinical
relevance and highlights the need to develop specific guidelines for the management of severe parasitic
infections in immunocompromised pregnant women.

KEY WORDS: scabies, pregnancy, HIV.
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INTRODUCCION

La escabiosis costrosa, también conocida como
sarna noruega, es una forma infrecuente pero
severa de escabiosis, caracterizada por una pro-
liferacion masiva del acaro Sarcoptes scabiei
var. hominis', formacion de placas hiperquerato-
sicas extensas y elevada carga parasitaria. Fue
descrita por primera vez en Noruega en 1848 vy,
desde entonces, ha sido documentada princi-
palmente en pacientes inmunocomprometidos
con factores de riesgo como uso prolongado de
corticoides, VIH, linfomas, trasplante de organos,
discapacidad neuroldgica o condiciones de haci-
namiento'. La asociacion con infeccion por VIH
representa un 10,2% de los casos, mientras que
el uso de corticoides esta presente en hasta el
277%3.

Desde el punto de vista clinico, las lesiones se
presentan como placas descamativasy costrosas
de gran espesor, que pueden extenderse amplia-
mente y afectar cualquier superficie corporal,
siendo frecuentes en el cuero cabelludo, palmas
y plantas. A diferencia de la escabiosis clasica,
el prurito puede estar ausente o ser minimo'. Su
diagnostico se basa en la identificacion directa
del parasito mediante dermatoscopia o raspado
cutaneo®.

Aunque la sarna costrosa es poco prevalente, se
reconoce por su alta contagiosidad y potencial de
brote nosocomial’. En mujeres embarazadas, su
aparicion plantea desafios terapéuticos impor-
tantes, sobre todo cuando coexiste con infeccion
por VIH. Si bien la ivermectina es considerada el
tratamiento de eleccion, su uso esta contrain-
dicado en el embarazo por escasa evidencia de
seguridad“®®. Por otro lado, alternativas como el
lindano se desaconsejan por su toxicidad y los
tratamientos topicos presentan eficacia limita-
da’.

Una blsqueda en PubMed, SciELO y LILACS no
identifico reportes previos de sarna costrosa en
mujeres embarazadas con VIH en Chile hasta la
fecha. Este caso representa un aporte clinico
relevante para los equipos de salud, no solo por
la rareza de la presentacion, sino porque también
resalta la importancia del diagnostico diferen-
cial en pacientes inmunocomprometidas, dado

que esta entidad puede imitar otras dermatosis.
Asimismo, subraya las implicancias diagnosticas,
terapéuticas y de salud publica que conlleva el
manejo de una parasitosis severa en una pacien-
te embarazada inmunocomprometida.

En este contexto reportamos un caso de sar-
na costrosa en una paciente embarazada con
infeccion por VIH, destacar sus desafios clinicos
y terapéuticos, y revisar la literatura nacional e
internacional existente sobre esta presentacion
poco habitual.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de sexo femenino, 30 anos, cursando
embarazo de 8 semanas segln ecografia obsteé-
trica precoz. Antecedentes relevantes incluyen
situacion de calle, policonsumo de sustancias e
infeccion por VIH hace 3 anos, con abandono del
tratamiento antirretroviral (TARV). En el momento
de la evaluacion presentaba carga viral de 39.800
copias/ml y recuento de linfocitos CD4 de 167
células/mm?3 (Tabla 1).

La paciente referia inicio de un cuadro cutaneo
de un ano de evolucion, caracterizado por lesio-
nes hiperqueratosicas localizadas inicialmente
en ambos codos. Consultdo de forma ambulato-
ria, donde se indico tratamiento con corticoides
topicos bajo la presuncion diagnostica de pso-
riasis. Fue reevaluada 6 semanas después, en
esta nueva consulta se evidencio ausencia de
respuesta clinica y la progresion de las lesiones
hacia gliteos, palmas y plantas (Figura 1). Ante
estos hallazgos, se planted el diagnostico de
escabiosis costrosa y se indico hospitalizacion
para estudio y manejo.

Durante su estadia hospitalaria, la evaluacion
dermatologica mediante dermatoscopia eviden-
Cio surcos acarinos en la region glutea (Figura
2). El diagnostico fue confirmado mediante exa-
men directo por acaro test que mostro restos del
parasito.

Se inicio tratamiento topico con permetrina al
5%, complementado con vaselina azufrada al 6%
como coadyuvante. Se difirio el uso de ivermec-
tina oral por escasa evidencia de su uso durante
el embarazo. Tras 10 dias de tratamiento y con
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mejoria leve de las lesiones, la paciente solicitd
alta voluntaria, por lo que no fue posible comple-
tar el seguimiento clinico.

Se obtuvo el consentimiento informado por escri-
to de la paciente durante su estadia hospitalaria
para la publicacion del caso clinico.

DISCUSION

Este caso describe a una paciente de 30 anos,
embarazada de 8 semanas y con infeccion por
VIH en estadio C3, que desarrolld escabiosis cos-
trosa con una evolucion prolongada de un ano.
La coexistencia de inmunosupresion avanzada,
gestacion y situacion de vulnerabilidad social
(policonsumo, abandono de TARV) genera un
contexto clinico desafiante que dificulto el diag-
nostico y abordaje terapéutico.

Inicialmente, el cuadro fue interpretado como
psoriasis, diagnostico diferencial atingente dada
la presencia de multiples placas eritemato des-
camativas®®. Sin embargo, la falta de respuesta
al tratamiento topico con corticoides y la pro-
gresion a otras areas anatomicas, como gluteos,
palmas y plantas, obligaron a reconsiderar el
diagnostico. Entre los diagnosticos diferenciales
planteados se incluyeron dermatitis atopica, piti-
riasis rubra pilaris y linfoma cutaneo de células
T, todos con presentaciones clinicas que pue-
den solaparse con la escabiosis costrosa*'. En
este contexto, la dermatoscopia y el acaro test
resultaron esenciales para confirmar la presencia
de Sarcoptes scabiei, permitiendo establecer el
diagnostico definitivo de forma no invasiva*'.

La asociacion simultanea de sarna costro-
sa, embarazo y VIH es excepcional y no ha sido
documentada en la literatura cientifica. Se rea-
lizo una blsqueda estructurada en PubMed en
marzo de 2025 utilizando los términos MeSH
“crusted scabies”, “pregnancy” y “HIV infection”,
la cual identifico menos de cinco publicaciones
que describen casos de escabiosis costrosa en
pacientes inmunosuprimidos o embarazadas,
pero sin documentar la coexistencia de ambas
condiciones. Por ejemplo, Weill et al reportaron
formas graves de escabiosis en mujeres emba-
razadas inmunocompetentes®, y otros autores,
como Pakanati et al., describen sarna costrosa

en pacientes con VIH, pero no gestantes™. A nivel
nacional, no se encontraron reportes indexados
en bases como SciELO, LILACS o PubMed que
documenten esta presentacion, lo que otorga a
este caso un caracter inédito y clinicamente rele-
vante en el contexto local.

El tratamiento se inicid con permetrina topica al
5% mas vaselina azufrada al 6%, en linea con las
recomendaciones actuales para gestantes, dado
que la ivermectina oral continlia contraindicada
durante el primer trimestre por la ausencia de
datos concluyentes de seguridad en humanos*®.
Esta decision terapéutica ilustra una de las prin-
cipales controversias actuales en el manejo de
escabiosis costrosa durante el embarazo. En
estudios recientes han evaluado su posible uso
en etapas mas avanzadas de la gestacion y, aun-
que en algunos paises europeos se ha utilizado
como primera linea de tratamiento en casos
severos®, no representa el consenso nacional
ni internacional™™®, La falta de opciones sisté-
micas, sumada a las barreras de adherencia y el
alta voluntaria, dificulto el seguimiento de la res-
puesta terapéutica en este caso.

Una limitacion importante de este reporte es la
imposibilidad de realizar seguimiento clinico, lo
que impide evaluar la resolucion completa del
cuadro con tratamiento exclusivamente topico o
la necesidad de escalamiento terapéutico. Este
hecho, no infrecuente en contextos de vulnera-
bilidad social, refuerza la necesidad de integrar
herramientas de apoyo psicosocial, continuidad
de cuidados y estrategias comunitarias para
pacientes embarazadas con VIH™.

La presentacion de este caso permite visi-
bilizar una combinacion clinica inusual vy
subdiagnosticada, en un grupo de pacientes con
inmunocompromiso y escasa representacion
en la literatura. Su relevancia radica no solo en
lo infrecuente del cuadro, sino también en las
implicancias diagnosticas, terapéuticas y éticas
que plantea. Resulta indispensable el desarrollo
de guias especificas para el manejo de escabiosis
severa en gestantes, asi como el fortalecimiento
de redes de atencion para mejorar la adherencia,
el seguimiento y el acceso a tratamientos segu-
ros y efectivos en poblaciones vulnerables.
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CONCLUSION

El presente caso destaca la complejidad del
manejo de escabiosis costrosa en una paciente
embarazada con infeccion por VIH, una combina-
cion clinica inusual no reportada previamente en
la literatura cientifica. Esta presentacion eviden-
cia los desafios terapéuticos que surgen al tratar
parasitosis severas en gestantes inmunocom-
prometidas, especialmente ante las limitaciones
de uso de escabicidas sistémicos durante el
embarazo y la falta de opciones seguras en este
grupo poblacional. Ademas, subraya la impor-
tancia de un abordaje integral que incluya
diagnostico temprano, manejo interdisciplinario
y apoyo psicosocial, particularmente en contex-
tos de alta vulnerabilidad, generando un cruce
entre la dermatologia, infectologia, obstetricia y
salud publica. La limitada evidencia disponible
sobre casos similares en la literatura nacional
e internacional resalta la necesidad de futuras
investigaciones que evallen alternativas tera-
péuticas seguras y efectivas en este escenario,
asi como el desarrollo de guias especificas para
el manejo de escabiosis costrosa en mujeres
embarazadas con VIH.
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ANEXOS

1. FIGURAS

Figura 1. Imagenes del caso
clinico con ubicacion y clinica
tipica de sarna costrosa.
Lesiones  hiperqueratésicas
de color amarillo-grisaceo,
gruesas y extensas con
ubicacion en codos, dorso
de manos, zona interglutea
y talones, estos ltimos
agrietados. Destaca extensa
costra en zona glatea de
aproximadamente  25x15cm
con signos de grataje.

Figura 2. Imagen
dermatoscopica.  Presencia
de surcos acarinos (flechas
negras),  diagnosticos  de
escabiosis.
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1. TABLAS

Parametro Resultado
CD4 167 células/mm?
Carga viral VIH 39.800 copias/mL
Hemograma 13 g/dL
- Hemoglobina 10.570 /uL
- Leucocitos 408.000 /uL
- Plaquetas
Creatinina plasmatica 0,45 mg/dL
Sodio (Na) plasmatico 132 mEq/L
Potasio (K) plasmatico 449 mEq/L
Acaro test Positivo
Ecografia obstétrica Gestacion Unica viva de 9-10 semanas

Tabla 1. Datos clinicos y de laboratorio
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CUANDO EL SISTEMA INMUNE ATACA AL MUSCULO SIN
PREVIO AVISO: MIOPATIA NECROTIZANTE INMUNOMEDIADA
POR ANTICUERPOS HMGCR, REPORTE DE UN CASO

WHEN THE IMMUNE SYSTEM ATTACKS THE MUSCLE WITHOUT
PREVIOUS WARNING:NECROTISING MYOPATHY IMMUNE MEDIATED
BY HMGCR ANTIBODIES, A CASE REPORT
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RESUMEN

INTRODUCCION: La miopatia necrotizante inmunomediada asociada a anticuerpos anti-HMGCR es una
entidad poco frecuente, caracterizada por debilidad muscular proximal progresiva y elevacion signifi-
cativa de enzimas musculares, asociada en muchos casos al uso previo de estatinas. CASO CLINICO:
Presentamos el caso de una mujer de 63 anos con antecedentes de dislipidemia en tratamiento cronico
con atorvastatina, que desarrolld debilidad muscular severa, cefaloparesia, disfagia y compromiso res-
piratorio, requiriendo soporte ventilatorio. Los estudios complementarios revelaron niveles elevados de
creatina quinasa (>20.000 U/L), panel de miositis negativo. La paciente fue tratada inicialmente con cor-
ticoides, inmunoglobulina intravenosa y ciclofosfamida, sin respuesta adecuada. Se inicio terapia con
plasmaféresis, seguida de rituximab, micofenolato e inmunoglobulina con evolucion clinica favorable.
DISCUSION: La deteccion posterior de anticuerpos anti-HMGCR confirmo el diagnostico. Este caso des-
taca la importancia del diagnostico precoz y el abordaje terapéutico multidisciplinario en una entidad
potencialmente grave, subdiagnosticada en la practica clinica, especialmente en regiones con escasa
literatura como Ameérica Latina.

PALABRAS CLAVE: Miositis, Miopatia Necrotizante, Anticuerpos anti-HMGCR, estatinas.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Immune-mediated necrotizing myopathy associated with anti-HMGCR antibodies is a
rare autoimmune disease characterized by progressive proximal muscle weakness and markedly eleva-
ted muscle enzymes, often associated to prior statin exposure. CASE PRESENTATION: We report the case
of a 63-year-old woman with a history of dyslipidemia on long-term atorvastatin therapy who develo-
ped severe muscle weakness, cephaloparesis, dysphagia, and respiratory failure requiring mechanical
ventilation. Complementary studies showed markedly elevated creatine kinase levels (>20,000 U/L) and
negative myositis panel. She was initially treated with corticosteroids, intravenous immunoglobulin, and
cyclophosphamide without satisfactory response. Therapeutic plasma exchange was initiated, followed
by rituximab, mycophenolate, and additional immunoglobulin, leading to clinical improvement. DISCUS-
SION: Anti-HMGCR antibodies were subsequently detected, confirming the diagnosis. This case highlights
the critical role of early diagnosis and multidisciplinary management in a potentially life-threatening
and often underrecognized condition, particularly in regions like Latin America where clinical reports
remain scarce.

KEY WORDS: Myositis, Necrotizing myopathy, Antibodies anti-HMGCR, statin.
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INTRODUCCION

La miopatia necrotizante inmunomediada por
anticuerpos anti-3-hidroxi-3-metilglutaril coen-
zima A reductasa (anti-HMGCR) representa una
entidad clinica especifica dentro del espectro de
las miopatias inflamatorias idiopaticas. Se carac-
teriza por la presencia de anticuerpos dirigidos
contra la HMGCR, enzima clave en la sintesis del
colesterol y blanco terapéutico de las estatinas’.

Presenta una prevalencia estimada de 10 a 30
casos porcada 100,000 habitantes, representando
entre el 10% y 30% de las miopatias inflamatorias.
Su incidencia estimada es de aproximadamente
2 por cada 100,000 pacientes tratados con esta-
tinas,> mientras que en la poblacion general la
prevalencia de los anticuerpos es menor al 1%.3
Sin embargo, también puede presentarse en
pacientes sin exposicion a estatinas, sugiriendo
la participacion de otros factores en su patogé-
nesis.? Existe un predominio del sexo femenino,
correspondiendo al 60-70% de los casos, con una
edad de debut mas frecuente entre los 40 y 55
anos.*

Clinicamente se caracteriza por debilidad mus-
cular de predominio proximal y simeétrico.” Las
manifestaciones extramusculares son infre-
cuentes en esta entidad. Desde el punto de
vista fisiopatologico, los anticuerpos se unen a
la enzima expresada en las células musculares,
desencadenando una respuesta inflamatoria
que resulta en necrosis muscular y regeneracion
inadecuada.b

El diagnostico se basa en la clinica, la elevacion
significativa de enzimas musculares, alteraciones
electromiograficas y la presencia de anticuerpos
anti-HMGCR. La biopsia muscular puede mostrar
necrosis de fibras musculares con infiltrado infla-
matorio minimo.” El manejo terapéutico requiere
inmunosupresion agresiva, tipicamente inician-
do con corticosteroides sistémicos, seguidos de
agentes inmunosupresores como metotrexato,
azatioprina o micofenolato. En casos refractarios,
se han utilizado otras terapias como rituximab,
inmunoglobulina intravenosa o plasmaféresis.®

Las complicaciones incluyen falla respiratoria,
disfagia y con menor frecuencia la rabdomioli-

sis severa con compromiso renal.” La morbilidad
significativa y las complicaciones graves hacen
de esta entidad una emergencia médica que
requiere reconocimiento temprano y manejo
especializado.

La escasez de reportes en la literatura latinoa-
mericana y la necesidad de caracterizar mejor
en la poblacion justifica la presentacion de este
caso clinico.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 63 anos con anteceden-
tes de hipertension arterial cronica, diabetes
mellitus tipo 2 vy dislipidemia, en tratamiento
con metformina, losartan y atorvastatina. Ingre-
sa por cuadro de un mes y medio de evolucion,
caracterizado por compromiso del estado gene-
ral, debilidad generalizada de forma progresiva
con predominio de cintura escapular y pélvica,
evolucionando a dependencia absoluta para
actividades basicas de la vida diaria, con pérdi-
da del sostén cefalico al momento de consultar
y mialgias 6/10 en la escala visual analogica.
Ademas, refiere exantema no pruriginoso, erite-
matoso violaceo periorbitario y en cara anterior
del cuello, que evoluciona a hiperpigmentacion
en algunas areas. Presenta ademas disfagia,
artralgias de manos sin rigidez matutina, consti-
pacion y meteorismo.

Al examen fisico, paciente en decubito supino, sin
lograr sedestacion, regulares condiciones gene-
rales, debilidad marcada de predominio proximal
M1 en la escala de MRC (Medical Research Coun-
cil) y M2 a nivel distal. No logra sostén cefalico.
Ademas, con eritema violaceo descamativo a
nivel periorbital. Se ingresa en el Servicio de
Medicina Interna para estudio y manejo.

La paciente evoluciona con mayor debilidad
proximal, asociado a limitacion de esfuerzo ins-
piratorio y tos inefectiva. Se ingresa a la Unidad
de Cuidados Intensivos (UCI) ante alto riesgo de
falla ventilatoria para manejo y estudio con sos-
pecha de miopatia inflamatoria.

Se solicitaron examenes de laboratorio que evi-
denciaron una creatina quinasa (CK) total de
21,579 U/L, aspartato aminotransferasa (AST) de
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736 U/L, alanina aminotransferasa (ALT) de 1,458
U/L y lactato deshidrogenasa (LDH) de 1,831 U/L.
El panel de miositis inicial resultd negativo; sin
embargo, este no incluia la determinacion de
anticuerpos anti-HMGCR.

Se inician pulsos con metilprednisolona e
inmunoglobulina endovenosa. Es evaluada por
reumatologia quien ademas indica inicio de ciclo-
fosfamida. Frente al panel de miositis negativo
y la alta sospecha de miopatia inflamatoria, se
planteo la posibilidad de etiologia secundaria a
estatinas dado el antecedente de uso.

Evoluciona de manera desfavorable con falla
ventilatoria progresiva secundaria a debilidad de
la musculatura respiratoria, por lo que se inicia
ventilacion mecanica.

Debido a la mala respuesta a la terapia inicial
después de 3 semanas de tratamiento, fue reeva-
luada, indicandose 10 sesiones de plasmaféresis
(PLEX), a lo que mostro respuesta parcial con
mejoria de la fuerza muscular y disminucion sig-
nificativa de los niveles de CK total a 63 U/L, sin
embargo, persistio deterioro en las pruebas de
fuerza diafragmatica, por lo que se plantea tra-
queostomia (TQT) precoz y se progresa weaning
de intubacion endotraqueal (TOT).

Dos dias después de completar las sesiones de
plasmaféresis se traslada a Unidad de Terapia
Intensiva (UTI) donde se inicia soporte nutricio-
nal enteral, rehabilitacion multidisciplinaria con
fisiatria, kinesioterapia motora y respiratoria,
terapia ocupacional, progresando de manera
favorable en lo ventilatorio, realizandose retiro
de traqueostomia con rehabilitacion posterior.
Ademas, evoluciona con trastorno de deglucion
con nivel de Escala Funcional de Ingesta Oral
(FOIS) 1.

Tras la respuesta parcial a plasmaféresis, reu-
matologia inicia tratamiento multimodal con
corticoides, rituximab, micofenolato e inmuno-
globulina endovenosa por 5 dias como terapia
de consolidacion. Ante la alta sospecha de mio-
patia necrotizante inmunomediada asociada

al antecedente de uso de estatinas, se solicito
determinacion especifica de anticuerpos anti-HM-

GCR mediante técnica de ELISA, la cual resultod
positiva, confirmandose el diagnostico de miosi-
tis necrotizante inmunomediada por anticuerpos
anti-HMGCR.

Dado la buena evolucion y rehabilitacion se
decide alta con tratamiento de mantencion con
prednisona en dosis decrecientes y micofenolato,
con seguimiento por equipo de reumatologia.

DISCUSION

La miopatia necrotizante inmunomediada aso-
ciada a anticuerpos anti-HMGCR representa un
subgrupo emergente en el espectro de las mio-
patias autoinmunes, cuyo reconocimiento ha
transformado la comprension de las complica-
ciones musculares relacionadas con estatinas.
Presentamos este caso para ilustrar los desafios
diagnosticos y terapéuticos de esta entidad, par-
ticularmente en el contexto de su presentacion
tardia en relacion al inicio del tratamiento con
estatinas y evolucion clinica compleja.

La miopatia anti-HMGCR se caracteriza por
una respuesta autoinmune dirigida contra la
enzima  3-hidroxi-3-metilglutaril-coenzima A
reductasa, diana farmacologica de las estatinas.
Mammen et al. demostraron que la exposicion
a estatinas puede desencadenar una casca-
da inmunologica que perpetla la destruccion
muscular incluso después de la suspension del
farmaco, diferenciandose claramente de la mio-
patia toxica convencional por estatinas® En este
caso, la paciente desarrolldo sintomas miopati-
cos aproximadamente hace un ano después del
uso de atorvastatina, lo que subraya la natura-
leza impredecible del inicio de esta condicion
y la importancia de mantener un alto indice de
sospecha clinica independientemente del tiempo
transcurrido desde la exposicion.

La presentacion con debilidad muscular proxi-
mal severa, disfagia y elevacion marcada de CK
(>20.000 U/L) es consistente con el fenotipo cli-
nico caracteristico de la miopatia anti-HMGCR,
donde valores de CK superioresa 10.000 U/L o que
exceden 50 veces el valor normal son un hallaz-
go distintivo de esta entidad. La progresion hacia
falla ventilatoria en la paciente ilustra el poten-
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cial devastador de esta enfermedad cuando el
diagnostico se retrasa, fenomeno documentado
en series que muestran que hasta el 30% de los
pacientes pueden requerir soporte ventilatorio
durante la fase aguda’™.

El diagnostico diferencial de las miopatias infla-
matorias ha evolucionado significativamente con
la identificacion de anticuerpos especificos. La
deteccion de anticuerpos anti-HMGCR mediante
técnicas de inmunoprecipitacion ha permitido
distinguir esta entidad de otras miopatias necro-
tizantes, como aquellas asociadas a anticuerpos
anti-SRP, que presentan diferencias pronosticasy
terapéuticas importantes'. En este caso, la con-
firmacion serologica fue crucial para orientar el
tratamiento inmunosupresor especifico, ya que
las biopsias musculares en miopatia anti-HMG-
CR pueden mostrar hallazgos inespecificos de
necrosis y regeneracion muscular sin infiltrado
inflamatorio significativo.

La asociacion temporal entre el uso de estatinas
y el desarrollo de miopatia autoinmune plantea
interrogantes sobre los mecanismos de peérdida
de tolerancia inmunologica. Estudios recientes
sugieren que la sobreexpresion de HMGCR induci-
da por estatinas puede actuar como neoantigeno,
desencadenando una respuesta inmune aberran-
te en individuos genéticamente susceptibles™

El manejo de la miopatia anti-HMGCR requie-
re un enfoque inmunosupresor agresivo vy
sostenido. Aunque los corticosteroides sistémi-
cos constituyen la primera linea de tratamiento,
la experiencia clinica demuestra que la mayoria
de los pacientes requieren terapias coadyuvan-
tes para lograr la remision®™. En este caso, la
respuesta parcial inicial a corticosteroides y la
posterior mejoria con rituximab refleja el patron
de respuesta terapéutica descrito en la literatu-
ra, donde los agentes anti-CD20 han mostrado
eficacia en casos refractarios o dependientes de
corticosteroides.

La decision de utilizar rituximab se baso en
evidencia emergente que sugiere su eficacia
en miopatias necrotizantes autoinmunes, par-
ticularmente en pacientes con anticuerpos
anti-HMGCR que muestran respuesta suboptima

a terapias convencionales'. La mejoria funcional
progresiva observada en la paciente, evidenciada
por la recuperacion de la fuerza muscular y la
independencia ventilatoria, subraya la importan-
cia del tratamiento inmunosupresor oportuno vy
adecuado.

El uso de plasmaféresis no es una terapia de
primera linea en las miopatias inflamatorias'™
La decision de iniciar PLEX se baso en la seve-
ridad del cuadro clinico, la falla ventilatoria
progresivay la respuesta insuficiente a la terapia
convencional con corticoides, inmunoglobulina
y ciclofosfamida. Estudios han demostrado que
el intercambio plasmatico terapéutico puede
desempenar un papel en el manejo de la mio-
patia autoinmune necrotizante, particularmente
en pacientes con anticuerpos HMGCR que son
refractarios a la inmunosupresion farmacolo-
gica™. En nuestro caso, la PLEX mostro utilidad
como terapia de rescate, con mejoria significati-
va de marcadores bioquimicos y fuerza muscular,
aunque su indicacion debe reservarse para casos
severos con pobre respuesta a terapias estan-
dar™.

Por otra parte, la rehabilitacion multidisciplina-
ria es esencial para optimizar la recuperacion,
como se evidencio en la evolucion favorable de
la paciente.

En este sentido, la importancia de este reporte
radica en contribuir al cuerpo de evidencia sobre
una entidad emergente que requiere mayor
reconocimiento en la practica clinica, particu-
larmente dado el uso generalizado de estatinas
en la poblacion general y el potencial impacto
devastador de esta complicacion autoinmune
cuando no se diagnosticay trata oportunamente.
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RESUMEN

INTRODUCCION: El sindrome de Alport (SA) es una enfermedad genética caracterizada por hematuria,
proteinuria progresiva y compromiso multisistéemico, causada por mutaciones en COL4A3, COL4AL y
COL4AS5. PRESENTACION DE CASO: Presentamos el caso de una paciente de 31 afos con hipertension
arterial, alteracion de creatinina plasmatica y proteinuria desde los 12 anos, sin seguimiento. A los
18 anos presento baja de peso, equimosis frecuentes y proteinuria, diagnosticandose enfermedad
renal cronica, con biopsia renal compatible con glomeruloesclerosis focal y segmentaria (GEFS) cor-
ticorresistente con deterioro de la funcion renal progresiva hasta llegar a etapa 5 en 2024. El estudio
genético confirmo mutacion en COL4AS, forma ligada al cromosoma X. La paciente inicio terapia de
reemplazo renal y luego trasplante renal con donante vivo no relacionado siendo exitoso en la evo-
lucion clinica global y del injerto. DISCUSION: Este caso resalta la importancia del diagnostico precoz
para evitar la progresion a insuficiencia renal el rol del estudio genético como herramienta esencial
ante nefropatias cronicas de origen incierto, al ofrecer una mayor precision diagnostica y valiosa
informacion pronostica. Llama la atencion la falta de evaluaciones auditivas y oftalmologicas, que
son manifestaciones extrarrenales caracteristicas del SA que se deben buscar activamente. Este caso
enfatiza el valor del enfoque genético temprano para mejorar el pronostico de pacientes con sospe-
cha de enfermedades renales hereditarias.

PALABRAS CLAVE: Nefritis hereditaria; Enfermedad Renal Cronica; Trasplante de Rifion.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Alport syndrome (AS) is a hereditary genetic disorder characterized by hematuria,
progressive proteinuria, and multisystem involvement, due to mutations in the COL4A3, COL4A4, or
COL4A5 genes. CASE PRESENTATION: We report the case of a 31-year-old female patient with hyper-
tension and elevated creatinine since the age of 12, who lacked follow-up and treatment. At 18, she
developed non-intentional weight loss, frequent bruising, and proteinuria. She was diagnosed with
chronic kidney disease (CKD), renal biopsies showed focal segmental glomerulosclerosis, and a pro-
gressive decline in renal function, culminating in end-stage renal disease by 2024. Genetic study
confirmed a COL4A5 mutation (X-linked AS). She started peritoneal dialysis and underwent a suc-
cessful kidney transplant from a living unrelated donor. DISCUSSION: This case highlights the critical
importance of early diagnosis, as a lack of timely intervention prevented the use of therapies that
could have slowed disease progression and supports the use of genetic testing in cases of unexp-
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lained CKD. Furthermore, the absence of audiologic and ophthalmologic evaluations exemplifies the
frequent underdiagnosis of AS-related extrarenal manifestations. Overall, this case reinforces current
recommendations for early genetic testing in suspected hereditary nephropathies to enable timely

management and improve long-term outcomes.

IKKEYWORDS: Kidney Transplantation; Nephritis, Hereditary; Chronic Kidney Disease.

INTRODUCCION

El sindrome de Alport (SA) es una enfermedad
genética hereditaria, caracterizada por enferme-
dad renal cronica progresiva que puede alcanzar
la etapa 5 en adultos jovenes, asociada clasi-
camente a hematuria microscopica, trastornos
oculares, e hipoacusia neurosensorial’. Esta
patologia se origina por mutaciones en los genes
que codifican las cadenas alfa del colageno tipo
IV, en particular, COL4A3, COL4A4 y COL4AS. Este
sindrome afecta a la membrana basal glomeru-
lar del rindn? y puede ser autosomico dominante,
autosomico recesivo (COL4A3/COL4A4) o liga-
do al cromosoma X (COL4A5). EL SA autosomico
dominante es la patologia genética renal mas
frecuente y severa, con una prevalencia mundial
estimada de 1 en cada 2000 personas®, mientras
que la forma ligada al cromosoma X es la segun-
da etiologia genética mas comin de insuficiencia
renal’. El objetivo principal de este trabajo es
presentar el caso clinico con enfoque en los retos
diagnosticos y terapéuticos, resaltando el diag-
nostico precoz ante la complejidad genotipica de
este sindrome, enfocandonos en el rol protago-
nico del diagnostico genético y de los inhibidores
del sistema renina—angiotensina—-aldosterona
(iISRAA) en la ralentizacion de la progresion de la
enfermedad.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 31 anos, con antecedente
de hipertension arterial y un episodio de crea-
tinina sérica elevada a los 12 anos referido por
la propia paciente, sin registros disponibles ni
controles posteriores. No recibio tratamien-
to farmacologico ni presentd hospitalizaciones
previas. Niega alergias, antecedentes familiares
relevantes o habitos toxicos. Nacio producto de
un embarazo de término, parto vaginal eutocico.

En cuanto a los antecedentes gineco-obstétri-
cos es nuligesta, con menarquia a los 14 anos y
ciclos menstruales irregulares de 30 dias, usuaria
de anticonceptivo inyectable trimestral. Posee
escolaridad media completa, pertenece a la raza
caucasica y se desempena como duena de casa.

A los 18 anos consulta por baja de peso no
intencionada durante el Gltimo ano, estimada
en al menos dos tallas de ropa. Ademas, refie-
re equimosis frecuentes ante minimo trauma vy
caida de cabello abundante. Al examen fisico no
se describen hallazgos relevantes. Los exame-
nes generales confirman creatinina plasmatica
persistentemente elevada en 1.6 mg/dL, protei-
nuria de 24 horas de 3 gramos/dia y sedimento
de orina que evidencia cilindros hialinos. En cen-
tro de salud privado se diagnostica enfermedad
renal cronica, iniciandose estudio etiologico con
descarte de causas secundarias, obteniendo
electroforesis de proteinas en suero sin hallazgos
patologicos y examenes inmunologicos (Anti-
cuerpos ANA, perfil anti-ENA y ANCA) negativos.
Se lleva a cabo biopsia renal en el ano 2011, que
informa Glomeruloesclerosis focal y segmentaria
(GEFS). En 2018 se repite la biopsia renal inclu-
yendo técnica de microscopia electronica (ME),
que revela arquitectura general conservada con
fusion segmentaria de pedicelos, degeneracion
microvellosa aislada y membrana basal glomeru-
lar (MBG) de espesor y estructura conservada.
No se identificaron cambios respecto a la biopsia
previa, concluyendo GEFS con fibrosis intersticial
y atrofia tubular minima. Recibio un primer curso
corticoidal, logrando remision de la proteinuria
hasta el ano 2018, cuando presenta recidiva y se
indica un segundo curso corticoidal con remision
parcial, con proteinuria persistente de 1 gra-
mo/24hy un sedimento de orina sin hematuria. A
partir de entonces, se observa un deterioro pro-
gresivo de la funcion renal (Figura 1).




DOI: 10.5354/0718-672X.2025.78972

41

En 2024 alcanza una VFG estimada por CKD-EPI
de 10 mL/min/1,73m? con proteinuria de 4.21
gramos/24 hrs y sedimento con cilindros granu-
losos finos. Se indica terapia de reemplazo renal
mediante peritoneo dialisis manteniendo diure-
sis de aproximadamente 2.500 mL diarios, e inicia
proceso de estudio para trasplante renal con
donante vivo no relacionado.

Durante el estudio pretrasplante se realiza ana-
lisis genético excepcional dada la severidad del
cuadro, el que no se realiza de rutina en el centro
de trasplante, que resultd positivo para variante
COL4AS5 asociado a Sindrome de Alport, desta-
cando un perfil compatible con metabolizadora
lenta de Tacrolimus. En la evaluacion pretras-
plante se identifica mediante radiografia de
cavidades paranasales espolon septal izquierdo
no obstructivo, sin embargo, no se realiza audio-
metria. En el estudio inmunologico pretrasplante,
destaca un panel de anticuerpos reactivos (PRA)
del 17% por lo que se indica premedicacion con
timoglobulina (250 mg). El donante no requirio
de estudio genético al tratarse de la pareja de la
paciente.

En abril de 2025 se realiza trasplante renal donan-
te vivo no relacionado sin incidentes, con tiempos
de isquemia fria 33 minutos e isquemia caliente
25 minutos, con evolucion favorable postopera-
toria y disminucion progresiva de la creatinina
plasmatica. Se mantuvo con inmunosupresion
con metilprednisolona 500 mg con reduccion
gradual de la dosis asociado a tacrolimus 12 mg.

Fue dada de alta con creatinina plasmatica de
0.94 mg/dL, VFG estimada por CDK-EPI de 83
ml/min/1.73m2, indice proteinuria/creatininu-
ria de 278 mg/g, y hematuria microscopica >30
eritrocitos por campo. Se realizd control ima-
genologico sin hallazgos patologicos mediante
pielo-TAC (Figura 2). En el control ambulatorio a
los 7 dias de realizado el trasplante, se confirma
remision completa de la hematuria, con creatini-
na plasmatica de 0.99 mg/dL, VFG estimada en 78
ml/min/1.73m2 y un indice proteinuria/creatini-
nuria de 119 mg/g.

Se obtuvo el consentimiento informado por escri-
to de la paciente para la publicacion del caso
clinico y sus imagenes, respetando los principios
éticos y la anonimizacion de los datos personales.

DISCUSION

El SA es una enfermedad infrecuente, con una
prevalencia variable entre poblaciones que osci-
la entre 1 en 5.000 y 1 en 50.000 en estudios en
Estados Unidos y paises de Europa basados en
experiencia clinica®. Sin embargo, estudios de
cohortes con bases de datos genomicas identifi-
caron variantes patogenas predichas de COL4A5
en aproximadamente de 1 de cada 2.320 °, lo que
sugiere una subestimacion de la prevalencia real.

Del caso clinico expuesto, se desprende en base
a la evolucion clinica que fue compatible con
un fenotipo severo de sindrome de Alport (SA),
confirmado por la identificacion genética de una
variante en el gen COL4A5. La presentacion de
este caso respalda que la forma ligada al cromo-
soma X, pese a su forma mas severa en varones,
puede manifestarse de forma significativa en
mujeres debido al fenomeno de inactivacion del
cromosoma X y su relacion con factores epige-
néticos y ambientales mediante mecanismos
etiopatogénicos aun desconocidos, como ha sido
descrito en la literatura®. La presentacion clini-
ca tipica incluye hematuria, insuficiencia renal,
anomalias oculares e hipoacusia neurosenso-
rial. En el caso presentado, la paciente curso
con proteinuria desde etapas tempranas, con
recurrencia de esta a pesar del tratamiento con
corticoides, y evolucion hacia terapia de reem-
plazo renal, es concordante con SA de progresion
rapida, los cuales suelen asociarse a mutaciones
severas con afectacion de dominios criticos del
colageno®. No obstante, la literatura describe un
espectro clinico amplio, desde personas asinto-
maticas hasta la insuficiencia renal que no esta
claramente relacionado con el gen causante ni
tipo de variante, lo que contribuye al infra diag-
nostico®.

En este sentido, la primera biopsia renal mostro
una GEFS, un hallazgo inespecifico pero frecuente
en pacientes con SA. Se ha reportado que hasta
un 32% de los pacientes con SA autosomico domi-
nante presentan GEFS como principal hallazgo
histologico®. La segunda biopsia repitio el mis-
mo hallazgo, sin embargo, destaco que en la ME
no se observaron alteraciones en la membrana
basal. Este hallazgo contrasta con lo esperado,
ya que en las etapas iniciales es caracteristico
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el adelgazamiento y la division de la membra-
na basal glomerular (MBG), que progresan a un
engrosamiento con patron “tejido en canasta™.
Esos resultados reflejan la utilidad limitada de
la biopsia renal y refuerzan el valor del estudio
genético como herramienta diagnostica por su
alta precision, que permite un diagnostico tem-
prano, orientar el pronostico y guiar decisiones
terapéuticas. Ademas, el estudio genético toma
relevancia en los familiares directos de pacientes
con SA ligado al cromosoma X, donde se reco-
mienda realizar un estudio en cascada para el
diagnostico precoz en miembros de la familia y
el modo de herencia® adquiriendo un rol funda-
mental en la prevencion y planificacion familiar.

Otro aspecto relevante es la ausencia de mani-
festaciones clinicas extrarrenales. La paciente
no presentd hipoacusia ni alteraciones visuales,
aunque no se objetivd con estudios audiome-
tricos ni oftalmologicos tras el diagnostico de
SA, momento en el que se debio haber buscado
activamente alteraciones extrarrenales para su
deteccion precoz y manejo correspondiente, lo
que limito la valoracion integral de esta patologia.
La hipoacusia neurosensorial bilateral progresiva
de presentacion caracteristica en el SA, con pre-
valencia en adultos de hasta el 70% en algunos
subtipos genéticos®. Asimismo, llama la atencion
que no se realizd una evaluacion oftalmologi-
ca, que constituye otra manifestacion relevante
del SA descrita en un 15% de los pacientes que
incluye cataratas, opacidades corneales, lentico-
no anterior y anomalias retinianas“. La falta de
una evaluacion completa auditiva y oftalmologi-
ca nos presenta una problematica relevante que
se puede extrapolar a otros casos de SA; el infra
diagnostico de manifestaciones extrarrenales,
por lo que se debe buscar activamente compro-
miso extrarrenal al momento de la sospecha,
considerando que su ausencia no descarta la
enfermedad.

El manejo con terapia de reemplazo renal refleja
el desenlace habitual en casos que no son trata-
dos precozmente. Es importante destacar que la
intervencion con inhibidores del sistema renina-
angiotensina-aldosterona (iISRAA) ha demostrado
retrasar la progresion hacia enfermedad renal
etapa 5 en pacientes con enfermedad renal

cronica en diversas etiologias cuando se inicia
tempranamente. Asimismo, se ha evidenciado
beneficio incluso en pacientes con SA en presen-
taciones severas®. Los iISRAA disminuyen la tasa
de pérdida de funcion renal al disminuir o rever-
tir la albuminuria y controlar la presion arterial,
estableciendo un efecto nefro protector’. En este
caso, el retraso diagnostico impidio iniciar esta
terapia de forma oportuna.

El pronostico del SA en pacientes trasplantados
de rinon suele ser favorable, con buenos resulta-
dos en la mantencion de la funcionalidad renal,
ya que la afectacion del colageno tipo IV provo-
cado por esta enfermedad no afectaria al injerto,
con altas tasas de supervivencia y bajas tasas de
complicaciones en pacientes trasplantados®.

El presente caso ilustra la evolucion de una
paciente con SA diagnosticado tardiamente, en
quien la falta de confirmacion genética precoz,
pese a evidencias tempranas de dano renal,
determind una progresion hacia enfermedad
renal cronica etapa 5. Resalta asi la importancia
de incorporar técnicas de secuenciacion gene-
tica para el diagnostico temprano y preciso de
SA dado el amplio espectro clinico del sindrome
y la inespecificidad de sus manifestaciones his-
tologicas. Si bien la GEFS constituye un hallazgo
frecuente, no es patognomonica y debe moti-
var al clinico a investigar su origen primario. En
este contexto, el estudio genético ofrece mayor
precision diagnostica y permite orientar adecua-
damente el manejo y pronostico. Asimismo, se
refuerza la necesidad de considerar el SA dentro
del diagnostico diferencial de GEFS, especial-
mente cuando hay antecedentes de proteinuria
persistente desde edades tempranas incluso en
ausencia de manifestaciones extrarrenales.

En conjunto, este caso respalda las recomen-
daciones actuales de incorporar el diagnostico
genético como herramienta de primera linea ante
la sospecha de nefropatias hereditarias, lo cual
puede permitir una intervencion mas tempranay
mejorar el pronostico a largo plazo.
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Figura 1. Cambios en
proteinuria y VFG. Evolucion
de proteinuria en 24 horas
(gr/dia) y velocidades de
filtracion  glomerular  (mL/
min/1,73m?2) calculadas
mediante la ecuacion CKD-EPI
de 2021, desde junio del 2022
hasta abril del 2025.

Figura 2. Pielo-TAC 05 de mayo de 2025. A. Corte transversal a nivel de L1-L2. Se
observan rinones disminuidos de tamano de manera simétrica, con adelgazamiento
difuso del parenquima. B. Corte transversal a nivel de L5. Rinon trasplantado en fosa
iliaca derecha de morfologia y tamano conservados, con parénquima de espesor
habitual con aumento de la densidad del tejido adiposo perirrenal
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RESUMEN

INTRODUCCION: La adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X (X-ALD) es una enfermedad peroxiso-
mal hereditaria que causa acumulacion de acidos grasos de cadena muy larga (VLCFA), provocando
desmielinizacion cerebral progresiva y disfuncion suprarrenal. PRESENTACION DEL CASO: Se presenta
el caso de un nino de 8 anos, previamente sano, que consultd por regresion progresiva de habilida-
des cognitivas, del lenguaje y motoras, junto con episodios de desconexion del entorno y pérdida de
autonomia. El examen fisico evidencio disartria, alteracion de la propiocepcion y desorganizacion
visuoespacial. La tomografia cerebral mostro leucoencefalopatia, y la resonancia magnética revelo
lesiones desmielinizantes simétricas en regiones parieto-occipitales con realce en anillo. El diag-
nostico se confirmd por elevacion de VLCFA plasmaticos y deteccion de mutacion patogénica en el
gen ABCD1. El paciente evoluciono con deterioro neurologico severo, requiriendo manejo multidis-
ciplinario y cuidados paliativos. DISCUSION: La forma cerebral pediatrica de la X-ALD es su variante
mas agresiva. El diagnostico temprano se dificulta por la inespecificidad de los sintomas regresivos
en etapas iniciales. La resonancia magnética y los niveles plasmaticos de VLCFA son herramientas
diagnosticas clave. El trasplante de progenitores hematopoyéticos es la Unica terapia modificadora
de la enfermedad, pero su efectividad depende del diagnostico precoz. En este caso, la progresion
acelerada impidio intervenciones especificas.

PALABRAS CLAVE: adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X, desmielinizacion cerebral,
enfermedades neurodegenerativas hereditarias, diagnostico precoz, cuidados paliativos.

ABSTRACT

INTRODUCTION: X-linked adrenoleukodystrophy (X-ALD) is a hereditary peroxisomal disorder that cau-
ses accumulation of very long-chain fatty acids (VLCFA), leading to progressive cerebral demyelination
and adrenal dysfunction. CASE PRESENTATION: We present the case of an 8-year-old previously heal-
thy boy who was evaluated for progressive regression of cognitive, language, and motor skills, along
with episodes of disconnection from the environment and loss of autonomy. Physical examination
revealed dysarthria, impaired proprioception, and visuospatial disorganization. Brain CT showed leu-
koencephalopathy, and MRI revealed symmetric demyelinating lesions in the parieto-occipital regions
with ring enhancement. Elevated plasma VLCFA levels and identification of a pathogenic mutation in
the ABCD1 gene confirmed diagnosis. The patient progressed to severe neurological deterioration,
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requiring multidisciplinary management and palliative care. DISCUSSION: The childhood cerebral form
of X-ALD is its most aggressive variant. Early diagnosis is challenging due to the nonspecific nature of
regressive symptoms in the initial stages. Brain MRl and plasma VLCFA levels are key diagnostic tools.
Hematopoietic stem cell transplantation is the only disease-modifying therapy, but its effectiveness
depends on early diagnosis. In this case, the rapid progression of symptoms limited the possibility of

specific interventions.

KKEYWORDS: KX-linked adrenoleukodystrophy, cerebral demyelination, hereditary
neurodegenerative diseases, early diagnosis, palliative care.

INTRODUCCION

La regresion conductual y cognitiva en la infancia
representa un desafio diagnostico significativo,
dado su amplio espectro etiologico y su asocia-
cion con enfermedades neurologicas progresivas'
(Tabla 1). Entre las causas menos frecuentes, pero
clinicamente devastadoras, se encuentran las
leucodistrofias, un grupo de enfermedades gene-
ticas que afectan la mielina del sistema nervioso
central. Dentro de ellas, la adrenoleucodistrofia
ligada al cromosoma X (X-ALD) destaca por su
inicio variable, insidioso, rapida progresion y alto
impacto funcional y vital en ninos?? (Tabla 2).

La X-ALD es el trastorno peroxisomal heredita-
rio mas comin, con una prevalencia estimada
de 1/15.000-17.000*". Esta enfermedad neurode-
generativa es causada por mutaciones en el gen
ABCD1, que codifica una proteina transportado-
ra esencial para la B-oxidacion de VLCFA en los
peroxisomas®“. La deficiencia de esta proteina
conduce a la acumulacion de VLCFA en tejidos
como la sustancia blanca cerebral, la medula
espinal, las glandulas suprarrenales y los testicu-
los*. Esta acumulacion provoca desmielinizacion
progresiva y disfuncion adrenal, manifestando-
se en una variedad de fenotipos clinicos, desde
insuficiencia suprarrenal aislada hasta formas
cerebrales infantiles rapidamente progresivas.
La deteccion temprana mediante cribado neona-
taly la secuenciacion genética han incrementado
el nimero de diagnosticos, permitiendo inter-
venciones mas oportunas®.

Este reporte describe un caso de X-ALD con evo-
lucion rapidamente progresiva, destacando los
hallazgos clinicos, radiologicos y genéticos, v
enfatizando la importancia del reconocimiento
precoz de sintomas neurologicos regresivos en la

infancia como estrategia diagnostica clave para
enfermedades desmielinizantes de origen gene-
tico.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 8 anos, sexo masculino, previamen-
te sano, con desarrollo psicomotor dentro de los
parametros esperados y rendimiento académi-
co acorde a su edad hasta mediados del ano en
curso. A partir del segundo semestre, se observo
un deterioro lento pero progresivo en el des-
empeno escolar, caracterizado por inatencion,
dificultad para realizar tareas previamente domi-
nadas, regresion en habilidades cognitivas y del
lenguaje, y episodios de desconexion del entor-
no. Clinicamente, el personal escolar lo expreso
como dificultad para sostener objetos (con cai-
das frecuentes de las manos), alteracion de la
escritura con pérdida de legibilidad, problemas
para abrocharse el calzado y desorganizacion
visuoespacial notoria en el uso de los cuadernos.

Desde el establecimiento educacional se reco-
mendo evaluacion neurologica, inicialmente en
sospecha de trastorno del espectro autista (TEA).
No obstante, debido a limitaciones econdomicas,
la familia se encontraba a la espera de atencion
a través del sistema publico de salud.

En noviembre de 2023 presento varios episodios
autolimitados de disartria, sialorrea, inatencion,
alteracion de la propiocepcion y motricidad, sin
una recuperacion completa posterior. Debido a
esto, consultd en el Servicio de Urgencia Pedia-
trica, donde no se describieron alteraciones al
examen neurologico ni hallazgos patologicos
en examenes de laboratorio iniciales. Por histo-
ria clinica, se realizd una tomografia computada
cerebral (TAC), la cual evidencio una leucoence-
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falopatia supratentorial simétrica, de predominio
parietal, orientando a estudio con resonancia
magnética cerebral.

Ingreso a hospitalizacion pediatrica para la rea-
lizacion de estudios complementarios. Dentro de
estos, se efectud un electroencefalograma que
mostro lentitud frontal inespecifica, sin activi-
dad epileptiforme. Posteriormente, se realizo
una puncion lumbar, la cual no evidencio signos
de infeccion, pero si reveld la presencia de ban-
das oligoclonales tipo 2, compatibles con sintesis
intratecal de inmunoglobulinas.

Los estudios metabodlicos incluyeron aminoa-
cidos plasmaticos y perfil de acilcarnitinas, no
mostraron alteraciones. En la resonancia mag-
nética cerebral (RM), se observaron lesiones
simétricas en sustancia blanca periventricular de
predominio parieto-occipital y temporal poste-
rior, con realce en anillo, hallazgos compatibles
con adrenoleucodistrofia cerebral infantil. La RM
de columna resulté normal.

Finalmente, se enviaron muestras a un labora-
torio internacional, confirmandose el diagnostico
mediante niveles elevados de VLCFA y la identi-
ficacion de una mutacion patogénica en el gen
ABCD1.

Durante su hospitalizacion se observo deterio-
ro funcional progresivo, con pérdida del habla,
marcha y la capacidad autonoma de alimentar-
se, requiriendo apoyo total en las actividades
basicas. Se instaurd un manejo multidisciplina-
rio con neurologia, salud mental, fonoaudiologia,
kinesiologia, terapia ocupacional, nutricion vy
endocrinologia pediatrica porriesgo de insuficien-
cia suprarrenal. Se entregd orientacion familiar
sobre diagnostico, pronostico y alternativas tera-
péuticas.

Ante la evolucion del cuadro y en acuerdo con
la familia, se otorgd alta voluntaria para segui-
miento ambulatorio. La familia se traslado a
la Region de Valparaiso por razones de red de
apoyo. En diciembre de 2023 consultaron en el
Hospital Biprovincial Quillota-Petorca debido a
un marcado deterioro del estado funcional, des-
tacando disfagia severa, afasia, pérdida completa
de la marcha, dependencia total y desnutricion

moderada. Se hospitalizd con enfoque multi-
disciplinario para instaurar soporte nutricional
(considerando sonda nasogastrica o gastros-
tomia) y establecer adecuacion del esfuerzo
terapéutico en contexto paliativo.

Se obtuvo el consentimiento informado para la
publicacion del presente caso clinico con fines
acadéemicos.

DISCUSION

La adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma
X es una enfermedad neurodegenerativa poco
frecuente provocada por mutaciones en el gen
ABCD1, responsable del transporte de VLCFA al
peroxisoma. Su acumulacion —especialmente
del C26:0— produce dano progresivo en la mie-
lina del sistema nervioso central y la corteza
suprarrenal®®’.

La acumulacion lipidica desestabiliza la mielina,
lo que genera procesos de desmielinizacion y
degeneracion cerebral, en los que se han impli-
cado mecanismos inmunologicos®. Hasta 2019,
se habian descrito mas de 2.700 mutaciones de
ABCDT1, incluyendo variantes no recurrentes y de
significado incierto’.

El espectro clinico de X-ALD incluye tres for-
mas de presentacion: insuficiencia suprarrenal,
mielopatia progresiva y adrenoleucodistrofia
cerebral. Esta Ultima, en su forma infantil, es la
mas agresiva y tipicamente se presenta entre
los 4y 12 anos, con una rapida progresion hacia
discapacidad severa o muerte si no se intervie-
ne oportunamente®*,

Nuestro paciente manifesto esta forma infan-
til, con trastorno de la marcha, alteraciones
conductuales y deterioro cognitivo. No tenia
antecedentes médicos ni signos endocrinologi-
cos evidentes. En etapas iniciales, los sintomas
son inespecificos, lo que lleva a diagnosticos
erroneos como trastorno del espectro autista
0 TDAH?. Este retraso diagnostico es comin, con
un desfase promedio entre el inicio de sintomas
y el diagnostico que supera los dos anos®”’.

Se estima que el 60% de los hombres afectados
desarrollan la forma cerebral desmielinizan-
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te agresiva. De ellos, el 35% durante la infancia,
entre los 3 y 10 anos; 5% en la adolescencia y
20% en la adultez, con sintomas medulares pro-
gresivos. Hasta un 90% desarrollara insuficiencia
suprarrenal, aunque no siempre se detecta al
diagnostico inicial. Nuestro paciente no presento
signos clasicos como hiperpigmentacion, hipo-
tension o alteraciones electroliticas.

En relacion al diagnostico, la resonancia mag-
nética cerebral es fundamental: el 85% muestra
lesiones hiperintensas confluentes y simétricas
en regiones parieto-occipitales en T2/FLAIR™™
En este caso, la RM reveld desmielinizacion bila-
teral tipica, con realce en anillo tras gadolinio,
lo cual indicaba inflamacion activa (Figura 1).
Este hallazgo es determinante para evaluar tras-
plante de médula 6sea (TMO); sin embargo, el
paciente ya no era candidato por deterioro clini-
co avanzado. Si bien la RM evalla extension, no
predice aparicion ni progresion, lo que subraya
la necesidad de técnicas mas sensibles para un
diagnostico precoz.

El Unico tratamiento curativo en fases iniciales es
el trasplante de células madre hematopoyeéticas
(TCMH), efectivo solo antes de dafo neurologi-
co severo. Este no revierte lesiones establecidas
ni previene la insuficiencia suprarrenal®. Existen
estudios recientes con terapia génica que han
logrado estabilizacion clinica y radiologica en
etapas precoces®™ En fases avanzadas, como la
de nuestro paciente, el manejo es de soporte e
incluye atencion neurologica, endocrina y nutri-
cional. Un enfoque multidisciplinario resulta
clave para mantener la calidad de vida.

En Chile, los reportes de X-ALD son escasos, lo que
sugiere subdiagnostico. A nivel global, el tamiza-
je neonatal y la secuenciacion han incrementado
la deteccion. Este caso destaca la necesidad de
aumentar la sospecha clinica de X-ALD, espe-
cialmente en ninos con sintomas neurologicos
progresivos sin causa aparente. La implemen-
tacion del tamizaje neonatal ha demostrado ser
una estrategia eficaz para el diagnostico presin-
tomatico, y su adopcion en el sistema de salud
chileno podria cambiar radicalmente el pronosti-
co de esta enfermedad.
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ANEXOS

1. TABLAS

Tabla 1. Diagnoésticos diferenciales en ninos con deterioro cognitivo y motor progresivo.

Diagnostico

Presentacion clinica comin

Caracteristicas distintivas

Estudios clave

Trastorno del espectro
autista (TEA)

Alteraciones en la
comunicacion, lenguaje y
conducta social, intereses

restringidos

Inicio precoz, sin lesiones
estructurales cerebrales,
sin regresion motora
progresiva

Evaluacion clinica, escalas
diagnosticas, DSM-5

Trastorno por déficit
atencional con
hiperactividad (TDAH)

Inatencion, impulsividad,
bajo rendimiento escolar,
distraccion persistente

Sin regresion cognitiva o
motora, curso cronico no
progresivo

Evaluacion clinica, escalas
de conducta, observacion
escolar

Epilepsia con deterioro
cognitivo progresivo

Crisis convulsivas, regresion
del lenguaje y habilidades,
alteracion conductual

Crisis evidentes en EEG,
progresion relacionada con
carga epiléptica

EEG, RMN cerebral,
evaluacion neuropsicologica

Esclerosis multiple
pediatrica

Déficits neurologicos
multiples, regresion,
cambios conductuales,
fatiga

Lesiones en sustancia
blanca, bandas
oligoclonales en LCR, curso
en brotes

RMN cerebral/medular, LCR,
potenciales evocados

Leucodistrofia
metacromatica

Regresion motoray
cognitiva, paralisis
espastica, neuropatia
periférica

Déficit de arilsulfatasa
A, herencia autosomica
recesiva

Dosaje enzimatico, biopsia
nerviosa, genética

Adrenoleucodistrofia ligada
al X

Regresion escolar,
alteraciones motoras,
endocrinopatia
(insuficiencia suprarrenal)

Mutacion en gen ABCD1,
herencia ligada al X, VLCFA
elevados

RMN cerebral, VLCFA,
estudio genético

Enfermedad mitocondrial
(ej. sindrome de Leigh)

Déficit motor progresivo,
ataxia, oftalmoplejia,
acidosis lactica

Compromiso multisistémico,
curso subagudo progresivo

Lactato sérico y LCR, RMN,
mtDNA, biopsia muscular

Ecografia obstétrica

Gestacion Unica viva de
9-10 semanas

Notas: TEA: trastorno del espectro autista; TDAH: trastorno por déficit atencional con hiperactividad; RMN: resonancia
magnética nuclear; LCR: liquido cefalorraquideo; VLCFA: acidos grasos de cadena muy larga; mtDNA: ADN mitocondrial.
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Tabla 2. Manifestaciones clinicas de la adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X (ALD).

Sindrome clinico Edad de presentacion Sintomas y signos Pruebas diagnosticas

Sexo Masculino

Leucodistrofia >2 anos (pico 4-8 anos); raro | Asintomatico a severamente RM cerebral
después de los 50 anos discapacitado, segin grado (patognomonica); AGCCL;
de lesiones en sustancia secuenciacion de ABCD1
blanca
Enfermedad medulary >20 afos (muy variable, Mielopatia con espasticidad, RM de encéfaloy
neuropatia periférica puede ser mas tarde) disfuncion de esfinteresy médula espinal; AGCCL,

disfuncion prominente de la secuenciacion de ABCD1
columna dorsal

Insuficiencia suprarrenal >1 afo (85% antes de los 18 Hiperpigmentacion, Test de estimulacion con
anos) fatiga, malestar general, ACTH
ortostatismo, crisis
suprarrenal

Sexo Femenino

Enfermedad medulary >40 afos (puede ser antes o | Mielopatia con espasticidad, AGCCL; secuenciacion de

neuropatia periférica mucho después) disfuncion de esfinteresy ABCD1

disfuncion prominente de la
columna dorsal

Enfermedad mitocondrial Déficit motor progresivo, Compromiso multisistémico, | Lactato séricoy LCR, RMN,
(ej. sindrome de Leigh) ataxia, oftalmoplejia, curso subagudo progresivo mtDNA, biopsia muscular
acidosis lactica
Ecografia obstétrica Gestacion Unica viva de 9-10
semanas

Notas: RM: resonancia magnética; AGCCL: acidos grasos de cadena muy larga; THM: trasplante hematopoyético;
ACTH: hormona adrenocorticotropa. Los pacientes con adrenoleucodistrofia no presentan sintomas al momento de
nacer, pero estos aparecen progresivamente a lo largo de su vida. Casi todos los pacientes, tanto hombres como
mujeres, terminan desarrollando una neuromielopatia aunque la edad en que comienzan los sintomas puede variar
considerablemente.

2. FIGURA

Figura 1. Lesiones desmielinizantes en etapa
temprana y tardia en la adrenoleucodistrofia
cerebral infantil. (a) Lesion de CCALD muy
temprana en el esplenio del cuerpo calloso,
T2-RM. (b) RM T1 poscontraste correspondiente.
(c) Lesion temprana mas prominente con (d)
un claro realce de contraste en la lesion. El
objetivo de la vigilancia es identificar y tratar a
los pacientes en esta etapa de la enfermedad.
(e) Lesion parietooccipital avanzada que cruza
el esplenio del cuerpo calloso, T2-FLAIR, con (f)
un realce de contraste en la RM T1 poscontraste.
Los pacientes suelen presentar sintomas en
esta etapa®.
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RESUMEN

La inminente consolidacion de la inteligencia artificial (IA) y los modelos de lenguaje grande (LLM)
en el ambito clinico ha superado las expectativas futuristas, estableciendo una nueva realidad ope-
rativa que redefine los sistemas de salud. Sin embargo, la educacion médica persiste en un notable
desfase estructural, manteniéndose aferrada a modelos curriculares tradicionales que carecen de los
fundamentos conceptuales necesarios para afrontar esta transicion tecnologica. Esta discrepancia
genera una brecha critica que exige urgentemente la evolucion del perfil de egreso hacia el concepto
de “médico aumentado”, una competencia que opera bajo el paradigma de la “inteligencia hibrida”.
Este enfoque no busca competir con la autonomia computacional, sino integrar el juicio clinico y ético
con la potencia de procesamiento de datos, salvaguardando al profesional de riesgos latentes como
la erosion de habilidades (skill decay) y el sesgo de automatizacion derivado de una dependencia
tecnologica acritica. En este contexto, se propone una reestructuracion de las competencias esencia-
les basada en tres pilares insustituibles: la Alfabetizacion Algoritmica y de Datos, indispensable para
comprender la funcionalidad y detectar sesgos en la IA; la Etica Aplicada y el Humanismo Digital, que
revalorizan la empatia y la comunicacion compleja frente a la maquina; y el Razonamiento Critico,
necesario para actuar como auditor experto ante errores y “alucinaciones” del sistema. A pesar de
las barreras impuestas por la baja preparacion docente y la saturacion curricular, se concluye que la
excelencia médica futura no residira en la retencion enciclopédica de informacion, sino en la sabidu-
ria para gestionar herramientas avanzadas, garantizando asi una practica clinica profunda, segura 'y
esencialmente humana.

ABSTRACT

The imminent consolidation of artificial intelligence (Al) and large language models (LLMs) within the
clinical setting has surpassed futuristic expectations, establishing a new operational reality that is
redefining healthcare systems. However, medical education persists in a significant structural lag,
remaining anchored to traditional curricular models that lack the necessary conceptual founda-
tions to navigate this technological transition. This discrepancy creates a critical gap that urgently
demands the evolution of the graduate profile toward the concept of the “augmented physician,”
operating under the paradigm of “hybrid intelligence.” This approach does not seek to compete with
computational autonomy, but rather to integrate clinical and ethical judgment with data processing
power, safeguarding the practitioner from latent risks such as skill decay and automation bias derived
from uncritical technological dependence. In this context, a restructuring of essential competencies
is proposed, based on three irreplaceable pillars: Algorithmic and Data Literacy, indispensable for
understanding functionality and detecting Al biases; Applied Ethics and Digital Humanism, which
reaffirm the value of empathy and complex communication in the face of the machine; and Critical
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Reasoning, necessary to act as an expert auditor regarding system errors and “hallucinations.” Des-
pite barriers imposed by low faculty readiness and curricular saturation, it is concluded that future
medical excellence will not reside in the encyclopedic retention of information, but in the wisdom to
manage advanced tools, thus ensuring a clinical practice that is profound, safe, and fundamentally

human.
INTRODUCCION

La integracion de la inteligencia artificial (IA)
en la medicina ha dejado de ser una prome-
sa futurista para convertirse en una realidad
tangible que esta redefiniendo la practica cli-
nica, la investigacion y los sistemas de salud'
Herramientas avanzadas, desde algoritmos de
aprendizaje profundo hasta modelos de lengua-
je grande (LLM), estan demostrando capacidades
que igualan o superan el desempeno humano en
tareas especificas, como el diagnostico radiolo-
gico y la sintesis de informacion compleja®”. Sin
embargo, frente a esta velocidad vertiginosa de
innovacion tecnologica, la educacion médica
permanece alarmantemente estancada, aferrada
a curriculos tradicionales que a menudo carecen
de los conceptos fundamentales necesarios para
comprender estas tecnologias emergentes’.

Este desajuste cronologico ha generado una bre-
cha critica: mientras la practica clinica transita
de la era de la informacion a la “era de la IA", los
programas educativos no han logrado adaptar-
se al mismo ritmo'. La literatura actual revela
una escasez preocupante de marcos curriculares
estructurados y validados que guien la ense-
nanza de la IA, dejando a las instituciones sin
“mapas de ruta” educativos claros para nave-
gar esta transformacion*’. A pesar de que una
proporcion significativa de meédicos y estudian-
tes reconoce la insuficiencia de su formacion
actual para afrontar las nuevas tecnologias, la
respuesta institucional ha sido fragmentada y
mayoritariamente limitada a iniciativas extracu-
rriculares o ad hoc, sin una integracion formal en
los programas de pregrado**’.

El problema subyacente no es meramente téc-
nico, sino profundamente pedagogico. El modelo
educativo vigente, centrado historicamente en la
retencion y memorizacion de informacion, corre
el riesgo de obsolescencia en un entorno clini-
Co que exige nuevas habilidades de abstraccion

y gestion del conocimiento asistida por algo-
ritmos™?. Por tanto, el objetivo de la educacion
meédica no debe ser competir con la autonomia
de la IA, sino fomentar la formacion del “médi-
co aumentado”: un profesional capaz de integrar
la potencia computacional con el juicio clinicoy
ético insustituibles'. A través de una revision cri-
tica de la evidencia actual, este articulo analiza
la urgencia de superar la falta de marcos peda-
gogicos y abordar los riesgos éticos inherentes,
proponiendo una redefinicion de las competen-
cias esenciales para garantizar que la tecnologia
actle como un complemento, y no como un sus-
tituto, de la practica médica humanista>®®.

DESARROLLO
Estado del Arte: ;Qué hace la IA realmente hoy?

Mas alla de la hipérbole mediatica que prome-
te una revolucion inminente, la realidad actual
de la IA en la educacion médica es una mezcla
de avances técnicos impresionantes en nichos
especificos y una base de evidencia pedagogica
sorprendentemente fragil. No nos enfrentamos
a una inteligencia generalizada, sino a herra-
mientas de “IA estrecha” (narrow Al) que han
demostrado una eficacia notable en tareas visua-
les y procedimentales, pero que aln carecen de
la capacidad de contextualizacion clinica holis-
tica®.

En el dominio de las habilidades técnicas, la IA ha
logrado hitos cuantificables. Revisiones sistema-
ticas indican que algoritmos como las Maquinas
de Soporte Vectorial (SVM) pueden clasificar
niveles de destreza quirlrgica con una precision
superior al 92%, distinguiendo entre expertos y
novatos mediante el analisis de meétricas cinema-
ticasy de video en entornos de simulacion®. Estas
herramientas permiten una retroalimentacion en
tiempo real y una evaluacion objetiva que supera
las limitaciones de la observacion humana subje-
tiva, extendiéndose también al entrenamiento en
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radiologia y la interpretacion de imagenes diag-
nosticas*®. Asimismo, plataformas de aprendizaje
adaptativo y tutores inteligentes estan comen-
zando a personalizar la educacion, ajustando el
contenido al ritmo del estudiante y ofreciendo
entornos inmersivos mediante realidad virtual
para la practica clinica segura’.

Sin embargo, una evaluacion critica de la literatu-
ra revela grietas significativas en estos cimientos.
A pesar de la proliferacion de estudios, la mayo-
ria se basa en muestras pequenas, disenos no
aleatorizados y validaciones preliminares, lo que
limita severamente la generalizacion de sus resul-
tados®®. La IA demuestra “fragilidad” algoritmica:
aunque es excelente para clasificar extremos
(experto vs. novato), a menudo falla al evaluar
los matices intermedios de la competencia cli-
nica8. Ademas, una proporcion considerable de
la literatura trata la IA como un concepto teori-
co abstracto sin implementacion computacional
real dentro de curriculos formales, lo que sugiere
que el discurso académico va por delante de la
integracion practica®’.

Paralelamente, emerge un fenomeno de “curri-
culo oculto” digital. Herramientas basadas en
modelos de lenguaje grande (LLM), como ChatGPT,
han demostrado capacidad para aprobar exame-
nes de licencia médica y generar razonamientos
clinicos complejos7. No obstante, su uso por par-
te de los estudiantes ocurre frecuentemente sin
supervision institucional, exponiendo a los alum-
nos a “alucinaciones” algoritmicas y sesgos de
informacion, mientras las facultades luchan por
establecer marcos normativos y pedagogicos que
integren estas herramientas de manera ética y
efectiva“®’,

El NUcleo del Debate: Aumentado vs. Autbnomo

La tension central que define el futuro de la edu-
cacion médica no es tecnologica, sino filosofica
y funcional: ;estamos formando médicos para
competir con la autonomia de la maquina o para
integrarse en sistemas de inteligencia hibrida? La
literatura actual sugiere que la educacion medi-
ca debe rechazar la narrativa de la IA como un
agente autonomoy oracular, especialmente dado
el problema persistente de la “caja negra”. Cuan-

do los algoritmos toman decisiones clinicas sin
transparencia explicable, se convierten en una
herramienta pedagogicamente peligrosa si el
estudiante acepta el resultado sin la capacidad
de auditar el proceso’®. La opacidad de estos
sistemas impide que el aprendiz comprenda la
l0gica subyacente, transformando el acto educa-
tivo en un ejercicio de fe ciega en la tecnologia en
lugar de un desarrollo del razonamiento critico®

En contraposicion, emerge el paradigma del
“meédico aumentado” o la “inteligencia hibrida”,
donde la combinacion de humano y maquina
supera el desempeno de cualquiera de los dos
por separado’. Este enfoque redefine el rol del
médico no como un almacén de datos, sino como
un gestor y validador de la informacion procesa-
da por la IA. Segln la revision de Pupic et al,, la
practica clinica esta transitando de la “Era de la
Informacion” a la “Era de la IA", un cambio que
exige una reestructuracion cognitiva fundamen-
tal en la formacion: el paso de la memorizaciony
la retencion de conocimientos a la “abstraccion™.
En este nuevo modelo, la competencia critica
no es recordar cada dato, sino la capacidad de
gestionar y sintetizar la vasta cantidad de infor-
macion generada por los sistemas de IA para
priorizar tareas y tomar decisiones complejas’.

Sin embargo, esta transicion conlleva riesgos
significativos que los curriculos actuales igno-
ran. Existe el peligro latente de la “erosion de
habilidades” (skill decay) y el “sesgo de automa-
tizacion”, donde la dependencia excesiva de la
asistencia tecnologica puede atrofiar el juicio cli-
nico fundamental y las habilidades de resolucion
de problemas?®’. Si la IA asume la carga cogniti-
va del diagnostico y el plan de tratamiento, los
estudiantes corren el riesgo de no desarrollar
el pensamiento critico necesario para detectar
cuando el algoritmo falla o alucina®. Ademas, la
literatura advierte que esta dependencia podria
socavar competencias humanisticas esenciales,
como la empatia, si el médico delega no solo la
técnica, sino también la interaccion, en la maqui-
na*t. Por lo tanto, el desafio educativo no es solo
ensenar a usar la herramienta, sino ensenar a
resistir la complacencia intelectual que esta pue-
de inducir.




DOI: 10.5354/0718-672X.2025.81802

55

Las Nuevas Competencias Esenciales

Para transitar del modelo obsoleto de retencion
de informacion al modelo del “médico aumenta-
do”, la educacion médica debe reestructurarse en
torno a tres pilares competenciales que trascien-
den la clinica tradicional. La literatura revisada
coincide en que no se trata de convertir a los
meédicos en ingenieros informaticos, sino en usua-
rios expertos capaces de navegar, supervisar y
auditar sistemas inteligentes'’.

A. Alfabetizacion Algoritmica y de Datos (El Pilar
Técnico)

La competencia técnica no implica necesaria-
mente saber programar, sino comprender la
arquitectura funcional de las herramientas que
se utilizan. Pupic et al. proponen una distincion
crucial entre el “conocimiento para el desarro-
llo” (reservado para perfiles especializados) y el
“conocimiento para la practica”, que debe ser
universal'. Este Gltimo incluye entender la dife-
rencia entre el aprendizaje automatico (Machine
Learning) tradicional y el aprendizaje profundo
(Deep Learning), asi como reconocer que la mayo-
ria de las aplicaciones actuales son formas de “IA
estrecha” disenadas para tareas especificas y no
inteligencias generales infalibles’®.

Ademas, esta alfabetizacion exige una compren-
sion critica de la “ciencia de datos” subyacente.
Los estudiantes deben ser capaces de interrogar
a la tecnologia: ;Con qué datos fue entrenado
este algoritmo? ;Es representativa la poblacion
del conjunto de entrenamiento respecto a mi
paciente actual?1. Sin esta competencia, el médi-
co corre el riesgo de perpetuar sesgos ocultos
en los datos, aceptando recomendaciones algo-
ritmicas que pueden ser técnicamente correctas
para la mayoria, pero clinicamente erroneas para
minorias no representadas®’.

B. Etica Aplicada y Humanismo Digital (EL Pilar Etico)

La ética de la IA no debe ser un modulo perifé-
rico, sino el nucleo de la formacion. Weidener y
Fischer definen la “ética médica de la IA" como
un subcampo interdisciplinario necesario para

aplicar estandares morales al uso de estas tec-
nologiasé. Las nuevas competencias deben
abordar la privacidad de los datos no solo como
un cumplimiento legal, sino como una defensa
activa contra la desanonimizacion de pacientes
en grandes bases de datos’.

Asimismo, la formacion debe preparar al meédi-
co para gestionar el “consentimiento informado
algoritmico”, explicando a los pacientes cuando y
como se utiliza la IA en su cuidado, y gestionando
las expectativas frente a la “caja negra” de las
decisiones automatizadas®’. Dave y Patel advier-
ten que, paradojicamente, la integracion de la IA
podria conducir a una pérdida de empatia si se
percibe a la maquina como el agente principal de
la curacion; por tanto, la competencia ética inclu-
ye reafirmar el rol humano como el custodio de
la compasion y la comunicacion compleja, areas
donde la IA aln no puede competir?.

C. Razonamiento Critico y Validacion (El Pilar Cog-
nitivo)

El médico del futuro debe actuar como un audi-
tor de la inteligencia artificial. Khakpaki et al.
senalan que la integracion de herramientas de
diagnostico exige un nivel superior de juicio clini-
co para evitar la complacencia®. La competencia
esencial aqui es la “validacion experta” la capaci-
dad de detectar alucinaciones (datos inventados
por la IA, comunes en modelos de lenguaje como
ChatGPT) y errores de contexto que la maquina
no puede percibir®.

Gordon et al. sugieren que los marcos educati-
vos deben ensenar a los estudiantes a evaluar
la utilidad y seguridad de las aplicaciones de IA
utilizando criterios estructurados, como el mar-
co FACETS (Form, Use Case, Context, Education
Focus, Technology, SAMR), para discernir qué
herramientas aportan valor pedagogico o clinico
real y cuales son meras distracciones tecnologi-
cas’/. En este sentido, el razonamiento critico se
reorienta: ya no se trata solo de resolver el caso
clinico, sino de evaluar la solucion propuesta por
la IA frente a la evidencia y la singularidad del
paciente®°.
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Estrategias de Implementacion y Barreras

La transicion hacia un curriculo médico impul-
sado por la IA no es una simple actualizacion
de software, sino una transformacion cultural y
estructural que enfrenta obstaculos sistémicos
significativos. La literatura identifica una dicoto-
mia clara: mientras el imperativo de cambio es
urgente, la capacidad institucional para ejecutar-
lo es limitada“.

Barreras Criticas: El Factor Humano 'y Estructural

La barrera mas citada no es tecnologica, sino
humana: la preparacion del cuerpo docente
(Faculty Readiness). Tolentino et al. y Khakpaki et
al. identifican una brecha de conocimiento inver-
sa, donde a menudo los estudiantes poseen una
mayor alfabetizacion digital que sus instructores,
generando resistencia al cambio y una falta de
mentores cualificados para guiar el aprendizaje
critico de estas herramientas®“. Esta carencia se
agrava por la saturacion curricular; como senalan
Weidenery Fischer, los programas de medicina ya
estan sobrecargados, lo que dificulta la insercion
de nuevos contenidos sin desplazar materias
fundamentales existentes®.

Desde una perspectiva técnica, Tozsin et al. y
Khakpaki et al. destacan las disparidades de
infraestructura. La implementacion de herra-
mientasavanzadas,como simuladores de realidad
virtual impulsados por IA, conlleva costos pro-
hibitivos y requisitos de hardware que pueden
exacerbar la brecha digital entre instituciones
bien financiadas y aquellas con recursos limita-
dos, amenazando la equidad educativa global®*.
Ademas, Gordon et al. advierten sobre la ausen-
cia de gobernanza de datos clara en el ambito
educativo, lo que plantea riesgos de privacidad al
utilizar datos de estudiantes o pacientes en pla-
taformas de terceros no reguladas’.

Estrategias para una Integracion Efectiva
Para superar estos obstaculos, la evidencia

sugiere abandonar los enfoques ad hoc en favor
de estrategias sistémicas:

1. Desarrollo Docente Escalonado: No basta con
contratar ingenieros; es imperativo capacitar
a los clinicos docentes existentes. Pupic et al.
abogan por programas de “formacion de for-
madores” que doten a los educadores de las
competencias necesarias para desmitificar la
IA'y ensenarla desde una perspectiva clinica
aplicada, no puramente computacional'.

2. Colaboracion Interdisciplinaria: Tolentino et
al. proponen la creacion de comités curricula-
res hibridos que incluyan médicos, cientificos
de datos, especialistas en ética y disenado-
res instruccionales. Esta polinizacion cruzada
asegura que la ensenanza de la IA sea técni-
camente precisa pero clinicamente relevante
y éticamente solida“.

3. Integracion Longitudinaly “Readying™ En lugar
de anadir asignaturas aisladas, Weidener y
Fischer sugieren un enfoque de “preparacion”
(readying) transversal, donde los conceptos
de IA se integran organicamente en asignatu-
ras existentes (ej. ensenar sesgo algoritmico
dentro de epidemiologia o ética, y diagnos-
tico asistido dentro de rotaciones clinicas)e.

4. Estandarizacion de Informes: Para avanzar en
la ciencia de la educacion médica, Gordon et
al. recomiendan adoptar marcos estandariza-
dos como FACETS (Form, Use Case, Context,
Education Focus, Technology, SAMR) para
disenary reportar intervenciones educativas.
Esto permitiria a las instituciones compartir
éxitos y fracasos de manera estructurada,
acelerando la curva de aprendizaje colectivo
y evitando la duplicacion de esfuerzos inefi-
caces’.

CONCLUSION

La educacion médica enfrenta un punto de
inflexion existencial comparable a la introduc-
cion del meétodo cientifico en el siglo XIX. La
evidencia revisada confirma que la inteligencia
artificial posee el potencial técnico para demo-
cratizar el acceso al conocimiento experto vy
elevar los estandares de precision diagnostica®>.
Sin embargo, la inercia curricular actual amena-
za con producir una generacion de profesionales
funcionalmente obsoletos: desconectados de la
realidad tecnologica operativa y vulnerables al
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sesgo algoritmico por falta de alfabetizacion digi-
tal critica™.

La integracion de la IA no debe interpretarse
como una capitulacion ante la maquina, sino
como una oportunidad estratégica para “re-hu-
manizar” la practica meédica. Al delegar en la IA
la carga del procesamiento de datos masivos y
las tareas cognitivas rutinarias, se abre la posi-
bilidad de devolver al medico su recurso mas
escaso: el tiempo para la empatia, la comuni-
cacion compleja y el juicio ético®®. No obstante,
este futuro no es una consecuencia automati-
ca de la tecnologia; requiere una intervencion
pedagogica deliberada. Sin marcos educativos
estandarizados y una validacion rigurosa de las
herramientas, corremos el riesgo de formar téc-
nicos dependientes de una “caja negra” en lugar
de clinicos aumentados®’.

En Gltima instancia, la competencia esencial para
la practica del futuro no reside en la capacidad
de retener informacion, sino en la sabiduria para
gestionarla. El médico que sobrevivira a este
cambio de paradigma no sera aquel que inten-
te competir con la velocidad de la IA, sino aquel
que, aumentado por ella, sea capaz de ejercer
una medicina mas profunda, precisa y funda-
mentalmente humana.
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