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Resumen

Presentamos el caso de un paciente con disfagia congénita,
cuyas caracteristicas se corresponden con las de la disfuncién
faringea congénita aislada: episodios de atragantamiento y/o
aspiracion con regurgitacion nasal durante las tomas, facies
hipomimica con ligeros rasgos dismorficos y moderado retraso
psicomotor, sin apenas resefable hipotonfa. En él fueron ex-
cluidas las causas anatémicas o neuroldgicas de disfagia. Su
evolucion fue algo tdrpida, con procesos respiratorios repeti-
dos, y se apreci6 una clara mejorfa a partir del afio de edad. Su
hermano presentd sintomas similares mas leves, lo que apoya-
ria el posible caracter hereditario de esta enfermedad.
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Abstract

Title: Congenital isolated pharyngeal dysfunction

We report the case of a patient with congenital dysphagia in
which the clinical features were similar to those associated with
congenital isolated pharyngeal dysfunction: episodes of airway
obstruction and aspiration events with nasal regurgitation during
oral feeding, hypomimic face with mildly dysmorphic features
and slightly retarded psychomotor development; hypotonia was
nearly undetectable. There was no evidence of anatomical or
neurological causes. The patient suffered repeated episodes of
respiratory distress, with clear improvement of all his symptoms
after his first birthday. His brother developed similar, although
milder, symptoms, a circumstance that indicates the hereditary
nature of this condition.
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Introduccion

La alteracion en la succién y la deglucion es bastante comin en
nifios prematuros, en sindromes dismérficos con anomalias
anatémicas orofaringeas, y también en nifios con afectacion del
sistema nervioso central (SNC) o con enfermedades o sindromes
que cursan con hipotonia. Menos comun es que un nifio a térmi-
no, aparentemente normal, tenga en el primer periodo de su vida
una alteracion de la succién-deglucién sin causa aparente, y pa-
ra la que muchas veces no se establece un diagnéstico.

Por ello, hemos creido Gtil incidir en un cuadro de disfuncién
faringea de comienzo neonatal y, afortunadamente, una duracién
temporal y un curso espontaneo hacia la curacién, atribuido a
una inmadurez muscular para la coordinacién de los mecanismos
reflejos que hacen posible la segunda fase de la deglucion’. Esta
enfermedad se ha denominado en los Ultimos afios sindrome de
retraso en la maduracion succion-deglucion?, disfuncion faringea
congénita® o disfuncion faringea aislada*®, y se han publicados
menos de 35 casos hasta el presente.

Caso clinico

Nifio remitido a nuestra consulta a los 4 meses de edad por
dificultad para la alimentacién por una posible incoordinacion
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velopalatina, hipotonia neonatal y ligeros rasgos dismoérficos.
Es el segundo hijo de padres no consanguineos sanos. Nacido
de parto eutécico, a término, con polihidramnios desde el sex-
to mes de gestacion; Apgar 9/10 a los 1y 5 minutos de vida,
respectivamente; peso al nacer de 2.950 g. Su hermano mayor
fue diagnosticado de reflujo gastroesofagico en la infancia, y
cuando vomitaba solia arrojar alimento por la nariz.

Al segundo dia de vida, el recién nacido fue ingresado en su
hospital de origen por presentar dificultades para la alimentacion,
con regurgitacion por las fosas nasales y episodios de atraganta-
miento, hipoactividad y ciertos rasgos dismérficos. La exploracion
neurolégica y la maxilofacial no mostraron signos de patologia.
Del trénsito digestivo superior del paciente nos referian signos de
reflujo gastroesofagico, pero no se le habia realizado una mano-
metria esofagica. Pasados 8 dias, se mostré mas activo y empez6
a tomar algo de alimento, por lo que no se le aplicé una sonda
nasogastrica. No obstante, sus problemas para la deglucién con-
tinuaron: emision de alimento por la nariz durante la toma, regur-
gitaciones frecuentes por la boca y la nariz, algin vémito y episo-
dios de atragantamiento. Se podfa alimentar al paciente con
menos problemas si se le dejaba descansar con frecuencia o si se
le daba la toma estando dormido. Solfa tener mucha secrecién
nasal, presentaba ruidos de pecho y roncaba al dormir. Fue ingre-
sado a los 3 meses con diagnéstico de bronquiolitis.
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En la exploracion de consulta destacan los siguientes hallaz-
gos: cabeza de tamafio normal, algo achatada occipitalmente;
facies de expresion hipomimica, sin apenas evidencia de surcos
nasogenianos, con adecuada motilidad ocular y expresividad en
la mirada. Se observaban algunos rasgos dismdrficos (figura 1):
pabellones auriculares despegados, de hélix algo angulados,
nariz y labios finos, microrretrognatia ligera y pies adductus re-
ductibles. La avula era normal, el reflejo de ndusea estaba pre-
sente y la motilidad de la lengua era simétrica, sin protrusion
lingual. Presentaba una ligera hipotonia muscular de las extre-
midades; la fuerza muscular era adecuada, con buen sostén
cefélico, y los reflejos osteotendinosos eran normales. Las ex-
ploraciones complementarias no revelaron hallazgos resefa-
bles: analitica basica normal; amonio y &cidos lactico y pirdvico
normales; excrecion ligeramente aumentada de la mayoria de
los aminoacidos (inmadurez). El electromiograma y el electroen-
cefalograma eran normales. La resonancia magnética craneal
no presenté alteraciones resefiables, salvo un ligero aumento
del espacio aracnoideo pericerebral frontal y la presencia de
quistes del septum pellucidumy el cavum vergae (ambos signos
compatibles con su edad inmadura). El cariotipo masculino era
normal; la prueba de la hibridacion in situ fluorescente fue ne-
gativa para la microdelecién 7q11.23. Lamentablemente, no se
realiz6 al paciente una manometria esofégica.

Con posterioridad, el paciente fue ingresado 2 veces mas, a los
6y los 9 meses de edad, por neumonia aspirativa, y en otras 5
ocasiones presenté una dificultad respiratoria transitoria. Su pro-
blema de deglucién fue desapareciendo tras el primer afio, sin
episodios de atragantamiento desde los 20 meses. Siguié trata-
miento fisioterapico con mejora del progreso motor global e inicio
de la marcha liberada a los 16 meses. No obstante, ha mostrando
retraso en el lenguaje y disartria (con necesidad de logopedia), y
su comportamiento, a los 6 afios de edad, es algo infantil.

Discusion

Los nifios con este tipo de disfagia faringea congénita presen-
tan excesivas secreciones orofaringeas y regurgitacion oral y
nasal. Inician bien la succion y enseguida se atragantan, tosen
y, a veces, se ponen cianéticos con la toma, al sufrir pequefias
aspiraciones. La evolucion de estos nifios es térpida, con posi-
bles momentos de agravamiento por aspiracion y/o sobrein-
fecciones virales, lo que motiva ingresos hospitalarios en situa-
cion de mayor o menor gravedad. Algunos precisan alimentacion
por sonda nasogastrica durante semanas 0 meses. A veces se
asocia estridor y voz ronca. En ellos es frecuente observar ini-
cialmente una menor expresividad facial. Una adecuada explo-
racion deberd descartar la presencia de anomalias del tracto
aerodigestivo superior y signos malformativos externos. Se
deberé excluir la presencia de patologia neuromuscular (distro-
fia miotdnica, miastenia, miopatias...), alteracion de los pa-
res craneales (sindrome de Mdbius), enfermedades o sindromes
que cursen con hipotonia (p. ej., sindrome de Prader-Willi). Asi-
mismo, deben descartarse las anomalfas extrinsecas a la via
digestiva que pudiesen determinar una compresion. El diag-

Figura 1. facies

ﬂ del paciente a los
7 meses de edad

néstico debe hacerse por manometria esofagica, que podra
mostrar las anomalias especificas de inmadurez de los pares
craneales IXy X.

La bibliografia refiere como primer caso de disfuncion farin-
gea sin causa aparente el publicado por McCaulay en 19515,
pero este autor documenta otro del afio 1942. En el caso refe-
rido por este autor, el mecanismo de deglucion del paciente era
defectuoso y precisé sonda nasogastrica para la alimentacion.
En 19567 se publicé el caso de una nifia que fallecié por una
neumonfa aspirativa y en cuya autopsia no encontraron anoma-
lias aparentes del SNC.

En las dltimas décadas se han publicado interesantes traba-
jos que revisan el proceso de la deglucion, asi como sus tras-
tornos y posibles causas®'". lllingworth’, en 1969, habla por
primera vez de un retraso en la maduracién del proceso de
deglucién, en 2 de sus 19 casos, como causa de disfagia. En su
gran revision sistematiza las causas de disfagia en la infancia
en 2 grandes grupos: el de las anomalias estructurales gruesas
(es decir, todas aquellas que desde la boca hasta el es6fago
pudieran impedir o dificultar la succién y la deglucion) y el de
las causas neuromusculares. Considerando las dificultades pa-
ra la deglucion de los prematuros y los nifios con retraso men-
tal, a este autor le parece razonable que un retraso en la ma-
duracién de la segunda fase de la deglucion (toda ella bajo
control reflejo) pudiese ser causa de disfagia, de manera simi-
lar a lo que ocurre con nifios que sufren retraso en la madura-
cién de otros aspectos del desarrollo; intervendrian en ello los
pares craneales IX (glosofaringeo), la segunda division del V
(trigémino), el nervio laringeo superior y el centro de la deglu-
cion del ventriculo IV. lllingworth desestima la acalasia esofa-
gica como causa de disfagia.

En 1994, Leroy-Malherbe et al 2, basados en sus 7 casos,
detallan las caracteristicas clinicas del nifio con sindrome de
retraso en la maduracion succion-deglucién y establecen que

©2006 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados

45

560



Acta Pediatr Esp. 2006; 64(11): 559-561

46

561

es de buen prondstico. Son nifios con un aspecto peculiar de la
cara: retrognatia, ausencia de expresividad, y lengua y mejillas
que reaccionan poco a los estimulos. Con una media de 2-3 me-
ses totales de hospitalizacién, la normalizacién se produjo en
3 casos en el primer afio (alguno en meses) y al cabo de 1-5 afios
en los otros 4. En 2 casos se diagnosticd mediante manometria
un reflujo gastroesofégico asociado.

La serie mas amplia publicada es la de Abadie et al.*. De su
casufstica de nifios con disfagia, tras definir una causa organica
en 33 casos, 15 pacientes no presentan causa aparente, a los
que diagnostican de disfuncién neonatal aislada del troncoen-
céfalo. De ellos, 10 precisaron sonda nasogastrica o gastros-
tomia para su alimentacién y, en general, la evolucién fue fa-
vorable en el primer afio de vida. En la manometria esofagica
de su casuistica, estos autores encuentran anomalias del to-
no del esfinter inferior del es6fago, ondas peristélticas esofa-
gicas anémalas, asincronia entre la onda faringea y la relaja-
cion del esfinter esofagico superior, etc. Realizan, asimismo,
una laringoscopia dindmica para excluir obstrucciones, y ROC-
Holter para valorar la hiperreactividad vagal; consideran que
la cinematografia de la deglucion es un examen potencialmen-
te peligroso innecesario. Dichos autores refieren un discreto
retraso psicomotor en sus pacientes, y en 2 una herencia fami-
liar. También en nuestro caso el hermano present6 un cuadro
sintomatico muy similar, si bien méas leve.

El conocimiento de esta patologia permitira asesorar a la
familia y al personal sanitario para una forma de alimentacion
mas cautelosa, con bastantes pausas (en nuestro caso era
efectivo alimentarlo estando dormido). La incoordinacidn va a
ir mejorando con la maduracién del nifio, en semanas 0 meses,
y puede presentar una total, o casi total, normalizacién en el
primer afio. Indery Volpe'?, a propGsito de un caso grave, acon-
sejan un periodo prudencial de observacién de entre 3y 6 me-
ses, si es preciso con alimentacién por sonda nasogastrica,
antes de decidir la realizacion de una gastrostomia. Los pacien-
tes que no llegan a superar la dificultad por completo pueden
establecer mecanismos compensatorios’ que les faciliten la

deglucién. Si tras una adecuada anamnesis y una detenida ex-
ploracion llegamos a la sospecha de disfuncion faringea aisla-
da por retraso en la maduracion succion-deglucion, sera conse-
cuente proceder a la exploracion radiolégica oportuna, con la
realizacién de una manometria esofagica para establecer un
diagnéstico fehaciente, que se puede completar con una larin-
goscopia dinamica y un ROC-Holter. NIl

Bibliografia

1.1llingworth RS. Sucking and swallowing difficulties in infancy:
diagnostic problem of dysphagia. Arch Dis Child. 1969; 44: 655-
665.

2. Leroy-Malherbe V, Husson B, Landrieu P. Tardieu M. Syndrome de
retard de maduration de la succion-déglution. Arch Pédiatr. 1994;
1:20-25.

3.Mbonda E, Claus D, Bonnier C, Evrard P. Gadisseux JF, Lyon G. Pro-
longed dysphagia caused by congenital pharyngeal dysfunction.
J Pediatr. 1995; 126: 923-927.

4. Abadie V, Chéron G, Lyonnet S, Hubert P, Moriseau-Durand MP, Jan
D, et al. Le dysfonctionnement néonatal isolé du tronc cerebral.
Arch Pédiatr. 1996; 3: 130-136.

5.Ruggieri V. Sindrome de disfuncién faringea congénita aislada
transitoria (DIFACAT). XI Congreso de la AINP, P22. Rev Neurol.
2003; 37: 387.

6. MacAulay JC. Neuromuscular incoordination of swallowing in the
newborn. Lancet. 1951; 1: 1.208.

7.Morgan J. Neuromuscular incoordination of swallowing in the
newborn. J Laryng. 1956; 70: 294-300.

8. Weiss MH. Dysphagia in infants and children. Otolaringol Clin
North Am. 1988; 21: 727-735.

9. Shapiro J, Healy GB. Dysphagia in infants. Otolaryngol Clin North
Am. 1988; 21: 737-741.

10. Mathog R H, Fleming SM. A clinical approach to dysphagia. Am J
Otolaryngol. 1992; 13: 133-138.

11.Kosko JR, Moser JD, Erhart N, Tunkel DE. Differential diagnosis of
dysphagia in children. Otolaryngol Clin North Am. 1998; 31: 435-
451.

12.Inder TE, Volpe JJ. Recovery of congenital isolated pharygeal dys-
functions for early management. Pediatr Neurol. 1998; 19: 222-224.

©2006 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados





