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Resumen

Introduccién: La acalasia es una patologfa infrecuente en pe-
diatria que precisa tratamiento quirdrgico para su correccion,
pero no existe consenso sobre la técnica de eleccion. El objeti-
vo de este trabajo es revisar la etiologia y el manejo de esta
enfermedad a propdsito de una serie de casos, y exponer su
evolucion.

Pacientes y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de los
pacientes menores de 18 afios diagnosticados de acalasia en-
tre 1986 y 2018. Se registraron caracteristicas epidemioldgi-
cas, clinica, etiologia, exploraciones complementarias, trata-
miento, recaidas y seguimiento.

Resultados: Se recogieron 8 pacientes (incidencia de 0,19 ca-
$0s/100.000 nifios-afio) con una mediana de edad de 13 afios.
Siete pacientes presentaron disfagia (87,5%), cuatro vémitos
(62,5%), cuatro dolor retroesternal (62,5%), dos sintomas de
reflujo gastroesofégico (25%) y tres pacientes tos (37,5%). La
mediana de tiempo hasta el diagndstico fue de 6,5 meses. Se
evidencié etiologfa en dos casos de hermanos con sindrome de
Allgrove. En todos los pacientes se realizaron transito eséfago-
gastro-duodenal (TEGD), manometria esofégica (siendo en la
mayoria de alta resolucion) y tratamiento inicial mediante mio-
tomfa extramucosa de Heller. Dos pacientes (25%) recayeron y
se trataron con dilatacion neumatica, y un 87% de los pacien-
tes tuvieron una adecuada evolucién y resolucion.

Conclusiones: La incidencia de acalasia obtenida en nuestra
serie es similar a la descrita en la bibliografia. Aquellos casos
con vomitos al diagndstico mostraban un mayor tiempo de evo-
lucién. Dos pacientes presentaban sindrome de Allgrove, des-
cribiendo su asociacion con la mutacién c¢. 655A>T por primera
vez en la literatura. El diagnéstico se realiza mediante TEGD y
manometria esofagica. La miotomfa extramucosa de Heller ac-
tualmente es la técnica de eleccion, reservandose la dilatacion
neumatica para las recafdas.
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Abstract

Title: Pediatric achalasia review: a case series in a third-level
hospital

Introduction: Achalasia is a rare disease in pediatric patients. Its
treatment is based on surgery even though there's no consensus
about which the best technique is. The aim of this review is ana-
lyze the etiology and management of achalasia regarding to our
case series.

Material and methods: We report a retrospective cohort of
younger than 18 years old patients diagnosed with achalasia
from 1986 to 2018. Data on epidemiology, clinical signs, etiology,
complementary tests, treatment, relapses and monitoring was
collected.

Results: Eight patients with achalasia were identified (incidence
of 0,19 cases per 100.000 per year; median age of 13 years old).
Seven patients developed dysphagia (87,5%), four vomiting
(62,5%), four retrosternal chest pain (62,5%), two gastroesopha-
geal reflux manifestations (25%) and three patients presented
cough (37,5%). We found two cases with Allgrove syndrome
disease. All patients were diagnosed using esophagography and
esophagus manometry (in most cases high resolution manome-
try), with a median of 6.5 months from the symptoms onset. The
first treatment in all cases was laparoscopic Heller myotomy. We
used pneumatic dilatation for the two patients that relapsed
(25%). A favorable outcome was observed in 87.5% of cases.

Conclusions: We found a similar incidence as previous reports in
literature. According to our series, vomiting is a late onset man-
ifestation of the disease. We have described for the first time
two patients with Allgrove syndrome related to ¢. 655A>T muta-
tion. The diagnosis is based on esophagography and esophagus
manometry. Laparoscopic Heller myotomy is currently the first
line therapy, being the pneumatic dilatation reserved for refrac-
tory cases.
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Introduccion

La acalasia es una alteracion primaria de la motilidad esofégi-
ca caracterizada por disminucion de la peristalsis y ausencia
de relajacion del esfinter esofagico inferior (EEI), con conse-
cuente dificultad para el vaciamiento esofégico. Se manifiesta
en forma de disfagia y vémitos, basandose su diagnéstico en
el transito eséfago-gastro-duodenal (TEGD) y la manometria
esofégica. La etiologia sigue siendo desconocida, aunque exis-
ten diversas hipdtesis propuestas: causa infecciosa, autoinmu-
nitaria y genética, principalmente. El tratamiento se basa en la
cirugia a pesar de que no hay un consenso claro sobre la téc-
nica de eleccion, requiriendo, en ocasiones, intervenciones
quirtrgicas sucesivas. El tratamiento médico se reserva para el
control de los sintomas residuales, sobre todo aquellos que
presentan clinica de dispepsia o reflujo gastroesofagico.

El objetivo de este trabajo es realizar una revision de la etio-
logia y manejo de esta patologia, a propésito de los casos de
acalasia de nuestro centro, asf como exponer la evolucién que
han presentado durante el seguimiento.

Material y métodos

Presentamos un estudio descriptivo retrospectivo de los pa-
cientes menores de 18 afios diagnosticados de acalasia entre
1986 y 2018 en el Hospital Germans Trias i Pujol, un centro de
tercer nivel de Badalona (Barcelona), siendo la atencion pobla-
cional anual de 131.000 pacientes pediétricos. La identifica-
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Figura 1. Distribucion anual de los pacientes diagnosticados
de acalasia. Observamos una distribucion irregular, sin encontrar
ningdn factor predisponente

cion de los pacientes se realizd mediante un registro informa-
tico de la base de datos de nuestro hospital utilizando la
codificacion de diagndsticos, y se realizé la revision de la his-
toria clinica, ya fuese en formato digital o documento escrito.
Se registraron los datos referentes a caracteristicas epidemio-
l6gicas, clinica de presentacion, diagnéstico, tratamiento, se-
guimiento y evolucion clinica. Las variables cuantitativas y or-
dinales se representaron como medianas y rangos intercuartiles
(RIC). Se incluyé a todos los pacientes diagnosticados de aca-
lasia independientemente del manejo realizado después.

manometria AR

Paz;/inte (L;,;ig ) Sexo Pais clinica-dx. consultas Dx. alternativo = r’Z%'co EE.CC. fg%%%‘:
’ (meses) previas p
1 12 H Ecuador 10 4 Anorgma No VELL * No
nerviosa manometria AR
2 14 H Ecuador 4 1 ® Domperidona, TEGD : No
almagato manometria Cv
- TEGD + Sindrome
3 11 H Espafia y 0 ) Omeprazol manometria AR de Allgrove
. . . TEGD + Sindrome
4 16 M Espafia 44 5 Bulimia Levosulpirida manometria AR de Allgrove
ool e,
5 17 H Espafa 5 10 Ansiedad T manometria Cv No
cinitaprida, +FGS
almagato
- TEGD +
? ? ?
6 7 M Espafia 6 ? ? ? P — No
TEGD +
7 12 H Espafa 3 ? ? ? manometria Cv No
+FGS
8 14 M Bolivia 6 1 Problera ORL No UEElDes No

AR: alta resolucion; Cv: convencional; dx.: diagnéstico; EE.CC.: exploraciones complementarias; FGS: fibrogastroscopia; H: hombre; M: mujer; ORL: otorrinolaringolégico;
TEGD: trénsito es6fago-gastro-duodenal; Tto.: tratamiento; ?: datos que se desconocen.
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Tratamiento y seguimiento realizados en el estudio

Pacif;')nte azg‘l)agia Tipo de TEGD Complicaciones  Tipo c{e 1a Tier,npo hasta sggegﬁ]? el’iﬁ . Clinica
(Chicago) 1Q inicial ~ post-1Q post-1Q recaidas  recaida (meses) e residual
i I MH+FA  Normal No DN 9 % SISFEIA Y EE
eves

2 I MH+FA  Normal No 7 ogmitos
3 I MH + FA Normal No 10 Disfagia leve
4 I MH + FA No No 10 No
5 Il MH + FA No Dolor abdominal 10 No
6 ? MH + FA Normal Broncoaspiracion DN 84 84 ?
7 ? MH + FA Normal No 72 Pirosis ocasional
8* Il MH + FA No No 9 No

duodenal; ?: datos que se desconocen.

Resultados

Se recogieron un total de 8 pacientes (incidencia anual de
0,19 casos/100.000 nifios-afio) con una mediana de edad de
13 afios (RIC 5), la mayoria del sexo masculino (62,5%) y de
nacionalidad espafiola (62,5%). En la figura 1 observamos la
distribucién anual de los pacientes. En el momento del diag-
nostico, siete pacientes presentaron clinica de disfagia
(87,5%), cuatro asociaban vémitos (62,5%), cuatro dolor re-
troesternal (62,5%), dos pacientes sintomas de reflujo (25%)
y tres pacientes tos (37,5%). En 5 pacientes (62,5%) se obje-
tivaron pérdida de peso acompafiante, astenia y anorexia. En
la tabla 1 se resumen las caracteristicas mencionadas de
cada paciente y del diagnéstico de acalasia. Se observa que
la mediana del tiempo transcurrido desde el inicio de la clini-
ca hasta el diagndstico fue de 6,5 meses (RIC 4). En seis pa-
cientes (75%) se pudo obtener la informacidn previa al mo-
mento del diagndstico y se objetivé que el 83% habia
consultado anteriormente con una mediana de 2,5 meses (RIC
5,5). La mediana de tiempo transcurrido desde el inicio de los
sintomas hasta consultar a atenci6n primaria fue de 4 meses
(RIC 22), con una mediana de 0,5 meses transcurridos (RIC
3,25) hasta que se solicitd la primera visita con el especialis-
ta. EI 50% habia sido diagnosticado de trastorno de la con-
ducta alimentaria o de ansiedad, por lo que fueron derivados
inicialmente a otros especialistas antes que a Gastroentero-
logia. Un caso se orienté como probable alteracién otorrino-
laringolégica. El 66% habfa recibido tratamiento médico pre-
vio sin respuesta. En todos los pacientes se realizaron para el
diagnéstico definitivo TEGD y manometria esofégica (siendo
de alta resolucién en todos los casos excepto en los dos de
mayor antigiiedad, otro por problemas técnicos y otro por ha-
berse realizado en otro centro), y se descartaron alteraciones
anatémicas extrinsecas e infeccién por Trypanosoma cruzi
(enfermedad de Chagas) mediante serologia. El tipo de aca-
lasia (definido segtn la clasificacién de Chicago) que se hallg

*El paciente n.° 8 presenta pocos meses de seguimiento porque ha sido diagnosticado recientemente. De momento no presenta recaida ni clinica residual. DN: dilatacion
neumatica; FA: funduplicatura anterior; 1Q: intervencién quirtrgica; MH: miotomia de Heller; post: posterior; RGE: reflujo gastroesofagico; TEGD: transito es6fago-gastro-

més frecuentemente fue la tipo 2, observandose en el 83,3%
de los casos. Se encontré etiologia de la acalasia en dos her-
manos (pacientes n.° 3y 4); en ellos se practicé estudio ge-
nético, hallando las mutaciones ¢. 655A>T y c. 1331+1G>A en
el gen AAAS relacionado con el sindrome de Allgrove (SA).
Posteriormente se evidencié que ambos pacientes presenta-
ban alacrimia, sin desarrollar otras manifestaciones hasta la
actualidad.

Las opciones terapéuticas realizadas y el seguimiento se
resumen en la tabla 2. El tratamiento inicial que se llevé a cabo
en nuestro centro fue, en todos los casos, la miotomia extra-
mucosa de Heller y funduplicatura anterior (Dor) mediante la-
paroscopia en el 75%, practicando laparotomfa Gnicamente en
los dos casos de mayor antigiiedad (25%). En cinco pacientes
(62,5%) se realiz6 TEGD en las primeras horas postinterven-
cién, que fue normal. Entre las complicaciones postoperatorias
se observd un episodio de broncoaspiracién y otro que consul-
t6 por dolor abdominal autolimitado a los 14 dias poscirugfa,
presentando ambos buena evolucién clinica. La mediana de
tiempo de seguimiento fue de 3,4 afios (RIC 5,9), registrandose
recaida (reaparicion de la disfagia con repercusion en las acti-
vidades de la vida diaria y TEGD patolégico) en 2 pacientes
(25%), que fueron tratados con dilatacién neumatica. Uno de
ellos precisé nueva dilatacion a los 9 meses.

Desconocemos la evolucion del segundo caso por pérdida de
seguimiento. Se observé que en seis de los ocho pacientes
(75%) de los que se dispone de la informacion presentaron una
evolucion favorable, estando actualmente asintomaticos el
33.3% y persistiendo una leve clinica residual en el 66,6% (re-
flujo gastroesofégico en 2 pacientes, disfagia leve en 1 pacien-
te y vomitos ocasionales en otro paciente). Estos casos han
precisado tratamiento farmacolégico y se someten a controles
seriados cada 3-6 meses.
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Figura 2. Patogenia de la acalasia. Adaptada de ref. 9. A) La inervacion motora del esdfago se realiza por el nervio vago a través del plexo
mientérico de Auerbach. B) Diferencias de la inervacién motora esofdgica proximal y distal. En el eséfago proximal encontramos musculatura
estriada y en la parte distal musculatura lisa. Ambas localizaciones estan inervadas por fibras nerviosas eferentes preganglionares del nervio
vago, con actividad colinérgica, situadas en el nicleo motor dorsal y nicleo ambiguo, respectivamente. Por otra parte, el eséfago distal y el
EEl también reciben inervacion de neuronas posganglionares que realizan tanto funcion excitadora, a través de la acetilcolina, como funcion
inhibidora mediante el dxido nitrico y el péptido intestinal vasoactivo. Ach: acetilcolina, NO: dxido nitrico; VIP: péptido intestinal vasoactivo

Discusion

La acalasia es una patologia muy infrecuente en la edad pedia-
trica, lo que dificulta la realizacion de estudios sobre su epide-
miologfa a nivel mundial. Segn lo publicado hasta la fecha, la
incidencia anual estimada es de aproximadamente 0,18 ca-
s0s/100.000 nifios-afio’, siendo discretamente mayor en la
poblacién adulta (0,3-1,63 casos/100.000 adultos-afio?3).
Aunque nuestra serie de casos recoge un tamafio muestral pe-
quefo, hemos obtenido una incidencia anual muy similar a la
publicada en la literatura. No hay predominio de raza ni de
sexo®; sin embargo, hemos observado cierta predominancia del
sexo masculino (62,5%), del mismo modo a lo publicado en
otras revisiones pediatricas’*®.

La acalasia fue descrita por primera vez en 1674 por Thomas
Willis® y, aunque actualmente hay un mayor conocimiento de
su fisiopatologia, todavia quedan diversas cuestiones por re-
solver. Ates y Vaezi publicaron en 2015 una revision extensa de
su patogenia®. En la figura 2 se muestra la inervacion motora
normal del eséfago. En este trabajo se concluy6 que en la aca-
lasia se produce una pérdida selectiva de las neuronas inhibi-
torias del plexo mientérico del es6fago, con una consecuente
actividad colinérgica aumentada, lo que conlleva contraccion
del cuerpo esofégico sin relajacion®.

La etiopatogenia de esta entidad actualmente sigue siendo
desconocida. Se plantea que podria ser una patologfa hereda-
da genéticamente mediante un patrén autosémico recesivo®.
También se ha descrito su asociacién con el SA, tal y como

hemos evidenciado en nuestra serie de casos, con dos herma-
nos afectos de esta enfermedad. Se describid por primera vez
en 1978 por Allgrove et al.'%, caracterizada por la triada clasica
de acalasia, alacrimia e insuficiencia adrenal, aunque no siem-
pre se desarrollan todas las manifestaciones. En general, se
establece que la alacrimia es un sintoma precoz que puede
pasar desapercibido hasta el avance de la enfermedad'?, tal y
como hemos observado en los dos pacientes descritos. Se tra-
ta de una patologfa autosémica recesiva debida a mutaciones
en el gen AASlocalizado en el cromosoma 12q13™". En nuestro
caso, ambos pacientes presentaban dos mutaciones en el gen
AAS: la primera de ellas, ¢. 1331+1G>A, se ha descrito como
cambio patogénico frecuente asociado a este sindrome, en
cambio la mutacién c. 655A>T es la primera vez que se descri-
be en la literatura.

Respecto a una posible etiologfa infecciosa, la mas amplia-
mente relacionada hasta el momento es 7. cruzi, puesto que
reproduce el mecanismo patogénico de la enfermedad. En nin-
gln caso de nuestra serie evidenciamos dicha infeccién. Por
altimo, otros autores proponen una base autoinmune, descri-
biendo pacientes con variantes HLA-DQ que podrian conferir
susceptibilidad a desarrollar acalasia y estar implicados en su
fisiopatologia'.

La hipdtesis mas aceptada hoy dia en la bibliografia es que
probablemente la acalasia se produce por la confluencia de
diversos factores. En un individuo genéticamente predispues-
to, ya sea por la aparicion de una infeccién viral o por un fené-
meno de autoinmunidad, se formarfan anticuerpos contra el



Etiologia y manejo de la acalasia en pediatria: revision de casos en un centro de tercer nivel. /. Francia Giiil, et al.

plexo mientérico, causando su inflamacién y llevando a la pér-
dida de las células ganglionares inhibitorias y, por tanto, al
desarrollo de la enfermedad".

En cuanto a las manifestaciones clinicas, el sintoma méas
frecuente que han presentado los pacientes de nuestro cen-
tro es la disfagia. Este dato también se ha observado en otras
publicaciones’®'%; sin embargo, la mayoria de las revisiones
bibliograficas concluyen que son los vomitos*®'®. Hussain et
al. publicaron en 2002 una revisién de 33 pacientes donde
observaron que la clinica de vémitos predominaba en los me-
nores de 5 afios y la disfagia en los mayores de 5 afios'®. En
nuestro centro todos los pacientes tenfan mas de 5 afios, lo
que concuerda con esos datos, y observamos que aquellos
pacientes que referian vémitos en el momento del diagnésti-
co presentaban un mayor tiempo de evolucién y mayor grado
de desnutricion y de pérdida de peso. Otro dato relevante es
que el 62,5% de los pacientes de nuestra serie presentaba
astenia, anorexia y pérdida de peso acompafantes, del mis-
mo modo que refieren otros autores’'®. Otras publicaciones
también resaltan esta sintomatologia acompafante, aunque
no en un porcentaje tan elevado*®®. Este hecho subraya la
importancia de una adecuada anamnesis que incluya deter-
minados sintomas de alarma (astenia, anorexia, pérdida de
peso, asf como la presencia de disfagia, vémitos y sensacién
de impactacion alimentaria).

La acalasia es una patologia de dificil diagnéstico, especial-
mente en la edad pediatrica por su baja frecuencia y bajo indi-
ce de sospecha inicial. Probablemente por este motivo hemos
encontrado un porcentaje muy alto de pacientes (66%) que
previamente habian sido derivados a otros especialistas antes
de acudir a un gastroenterdlogo. Analizando detalladamente
los datos obtenidos en nuestra revision, obtuvimos que la me-
diana de los meses transcurridos desde el inicio de los sinto-
mas hasta acudir al médico de atencién primaria fue de 4 me-
ses y, posteriormente, hubo un retraso en solicitar la primera
visita a un gastroenterdlogo en el 50% de los casos con una
mediana de 0,5 meses, observando que el 37,5% de los pacien-
tes habia sido diagnosticado de otras patologias de caracter
funcional o del ambito de la salud mental. Dabritz et al.’® y
Reas et al." realizaron una revision de los casos descritos en
la bibliografia de pacientes afectos de acalasia que habian si-
do erréneamente diagnosticados de un trastorno de la conduc-
ta alimentaria, y observaron que es un hecho frecuente en la
poblacién pediatrica, siendo méas dificil de diferenciar en ado-
lescentes'®". En nuestro trabajo vimos que en todos los pa-
cientes se pudo obtener el diagnéstico en un plazo maximo de
2 meses desde el momento en que fueron derivados al espe-
cialista, en funcién de la disponibilidad de realizar exploracio-
nes complementarias. Existen diferentes estudios publicados
que analizan el retraso diagndstico que ocurre en pacientes
con acalasia, encontrando una media de 2 afos desde el inicio
de la sintomatologia hasta su diagndstico y relacionandolo con
el retraso en la sospecha diagnostica inicial del facultativo'®.
En nuestro caso la mediana fue de 6,5 meses, y ante los datos

Figura 3. Trdnsito eséfago-gastro-duodenal. Imagenes del TEGD
realizado en el paciente n.° 3 antes de la cirugia (izquierda), que muestra
la imagen tipica de «pico de loro» y después de la cirugia (derecha)

comentados concluimos que los principales motivos del retraso
diagnéstico fueron la clinica de instauracion progresiva y el
retraso en la sospecha diagnéstica.

De acuerdo con lo publicado en otros trabajos, el diagnéstico
se realiza mediante el TEGD en un primer escalon™'%20, y |a
manometria esofagica en un segundo término, preferiblemente
de alta resolucion. El primero nos permite reconstruir la anato-
mia digestiva, descartar compresiones extrinsecas o malforma-
ciones y la presencia de reflujo, entre otras. Tipicamente se ob-
serva una dilatacion del es6fago con la imagen clésica de «pico
de loro» en la unién gastroesofagica (figura 3), y en los casos
mas avanzados podemos visualizar un megaeséfago con una
anatomia tortuosa y angulada'®?'. La manometria esofégica de
alta resolucién es la prueba de eleccién para el diagnéstico de-
finitivo'*?", objetivando la ausencia de peristaltismo con un au-
mento de la presién intraesofégica y una relajacion incompleta
del EEI"*?" (figura 4). Esta técnica permite ademas diferenciar 3
tipos de acalasia: tipo | o clasica (ausencia de peristaltismo,
aumento de la presion de relajacion integrada [IRP] superior a
10 mmHg, sin presurizacién del eséfago), tipo Il o acalasia con
compresion (ausencia de peristaltismo con IRP >15 mmHg y ac-
tividad contréctil con panpresurizacién o aumento de presion
simultanea en todo el eséfago >30 mmHg), y tipo Il o espastica
(ausencia de peristaltismo con IRP >17 mmHg y 2 0 més contrac-
ciones espasticas, puede haber presurizacion compartimentali-
zada >30 mmHg)?. Otra exploracion utilizada es la fibrogastros-
copia para descartar casos de pseudoacalasia (neoplasia)’®?'.
Mientras que en la poblacion adulta es esencial realizarla’™?!,
consideramos que en pediatria deberia reservarse para aquellos
casos en que el TEGD sea normal y/o se sospechen otras pato-
logfas, en concordancia con otros autores'™2. Por tanto, el diag-
néstico diferencial hay que realizarlo principalmente con la en-
fermedad por reflujo gastroesofagico, esofagitis eosinofilica y
mas raramente neoplasias.

e2
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El tratamiento de primera eleccién para la acalasia es el qui-
rdrgico. El tratamiento farmacolégico estd indicado en aquellos
pacientes que no pueden someterse a una cirugia por comorbi-
lidad afiadida, hecho extraordinario en pediatria?2%, siendo su
objetivo principal disminuir la contraccién del EEI. Como prime-
ra linea se encuentran los nitratos que aumentan la concentra-
cion de o6xido nitrico en las células musculares lisas del EEl'y
los niveles de adenosina monofosfato cliclico?2. Wen et al., en
una revision Cochrane sobre el papel de los nitratos en el tra-
tamiento de la acalasia, hallaron Gnicamente dos estudios
aleatorizados con poca informacién descrita de los resultados.
Concluyeron que no se recomienda su uso, siendo necesarios
otros estudios correctamente disefiados y de mayor tamafio
muestral?®. En segundo lugar existen los blogqueantes de los
canales del calcio, que impiden la contraccion del EEl median-
te la inhibicion de la entrada de calcio a nivel intracelular?.
Nifedipino es el farmaco més utilizado, teniendo una eficacia
alrededor del 60% pero con aparicion de multiples efectos ad-
versos?. Otra opcion es la toxina botulinica que se inyecta por
via endoscopica sobre el EEI, impidiendo la liberacion de la
acetilcolina en las terminaciones nerviosas. La respuesta ini-
cial es buena pero presenta un efecto de corta duracién, rea-
pareciendo los sintomas entre los 6 y 12 meses?.

El tratamiento quirdrgico es la opcién terapéutica con mejo-
res resultados a largo plazo. Algunos autores consideran que
el tipo de acalasia puede influir en la decisién terapéutica. El
tipo Il presenta una mejor respuesta a la miotomia extramuco-
sa de Heller, no existiendo diferencias con la dilatacién endos-
copica para los tipos | y II, siendo esta Gltima la de mejor pro-
nostico?2. En nuestra experiencia no hemos observado relacion
en cuanto al tipo de acalasia y las recidivas, por lo que consi-
deramos la miotomia extramucosa de Heller via laparoscépica
la técnica de eleccion. Consiste en la abertura de la muscula-

Figura 4. a) Manometria convencional normal
con ondas peristalticas normales. b) Manometria
g B convencional alterada del paciente n.° 2 con ondas
terciarias o patoldgicas. ¢ y d) Manometrias de alta
resolucién con escala gradual de colores de mayor
a menor presion: rojo, amarillo, verde y azul. c)
Manometria de alta resolucién normal; las ondas
— peristalticas conducen el bolo alimentario a través
del eséfago y se observa relajacion del EEI para
su abertura con una presion <10 mmHg (coloracion
azul). d) Manometria de alta resolucion alterada en
el paciente n.° 3; se observan ondas peristalticas
patoldgicas con presiones elevadas (coloracion
on roja) que producen espasticidad y ausencia de
relajacion del Ell, que permanece con presiones
entre 60 y 80 mmHg (coloracion roja y amarilla).
Las imdgenes de manometrias (tanto convencional
% Somach como de alta resolucién) normales corresponden
a otros pacientes de nuestro centro que reciben
seguimiento por otras patologias

tura esofégica respetando la capa mucosa? y se asocia fundu-
plicatura anterior tipo Dor para disminuir el riesgo de reflujo
gastroesofagico postoperatorio. La otra alternativa terapéutica
es la dilatacién endoscépica. Hay pocas publicaciones en rela-
cidn con esta técnica como tratamiento de primera eleccion de
la acalasia, y describen la necesidad de segundos procedi-
mientos en el 50-100% de los pacientes a consecuencia de
disfagia posdilatacién, y un 30-75% requieren miotomfa debi-
do a la recidiva’. En nuestro centro reservamos la dilatacion
para el tratamiento de la disfagia posmiotomia. Otra técnica
alternativa descrita por Inoue et al.?” es la miotomfa endos-
copica peroral (POEM, por sus siglas en inglés), con buenos
resultados en series limitadas pediatricas?®2%; sin embargo,
no hay estudios aleatorizados comparandola con la miotomfa
de Heller.

El siguiente algoritmo es el que utilizamos en nuestro centro
para el manejo de la acalasia (figura 5), tanto para su diagnés-
tico diferencial como para decidir la opcién terapéutica mas
adecuada. Esté basado en lo publicado en |a bibliografia hasta
e| momento7,14,15,19,20,22_

Conclusiones

La incidencia de acalasia en nuestro centro es similar a la des-
crita en la bibliografia, siendo muy infrecuente en la edad pe-
diatrica. El sintoma principal es la disfagia, observando los
vomitos en los casos de mayor tiempo de evolucién.

Hemos identificado dos pacientes afectos de SA que presen-
tan dos mutaciones en el gen AAS:c. 1331+1G>A y ¢. 655A>T.
Es la primera vez que se describe en la literatura cientifica la
mutacion c. 655A>T en asociacion con el sindrome de Allgrove.
En los demés pacientes no hemos identificado la etiologfa.
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CLINICA DE ACALASIA
(disfagia, vémitos, pérdida de peso, impactacidn alimento...)

TRANSITO ESOFAGO-GASTRO-DUODENAL

Normal

Mo diagndstica

FIBROGASTROSCOPIA

Otras causas de disfagia

Cirugia contraindicada

12-Toxina botulinica

29-Nitratos, Calcio anatagonistas

Dilatacion esofagica, imagen en "pico de loro”,
alteracion en el vaciamiento

MANOMETRIA ESOFAGICA

Aumento presion intraesofagica, relajacion
incompleta del EEl, ondas peristalticas patoldgicas

ACALASIADIAGNOSTICADA

MIOTOMIA DE HELLER +
FUNDUPLICATURA ANTERIOR
{laparoscopica)

Sospecha de recidiva

TEGD

Mormal Patoldgico

Seguimiento Dilatacién neumatica

Figura 5. Algoritmo diagnéstico-terapéutico de acalasia en pacientes pediatricos del Hospital Germans Trias i Pujol. Ante la sospecha de acalasia
realizamos inicialmente un TEGD y posteriormente manometria esofdgica de alta resolucidn (siempre que sea posible) para confirmar el diagndstico.
La fibrogastroscopia la reservamos sélo para los casos de dudas o si las exploraciones previas realizadas son normales. El tratamiento de eleccidn
es la miotomia extramucosa de Heller. Las recidivas se tratan con dilatacion neumatica, y en los casos en que no pueda realizarse intervencion
quirdrgica se indican otros tratamientos alternativos. EEl: esfinter esofdgico inferior; TEGD: transito esdfago-gastro-duodenal

La acalasia es una patologia infradiagnosticada, probable-
mente por su escasa frecuencia, dando lugar a una baja sos-
pecha diagnéstica, y por la clinica de instauracién lentamen-
te progresiva, que supone un retraso hasta consultar a un
médico y que puede semejarse a trastornos de la alimenta-
cién. Esto se traduce en una demora del diagnéstico, la habi-
tual justificacién de la clinica con otras patologias alternati-
vas funcionales y multiples terapéuticas fallidas previas al
diagndstico de certeza.

A propdsito de esta revision proponemos un algoritmo para
el diagndstico y manejo de la acalasia basado en los sintomas
de alarma para la deteccién precoz de los pacientes afectos, el

uso del TEGD y manometria esofagica para el diagndstico,
siempre que sea posible de alta resolucién dada la informacion
que aporta. Limitamos las indicaciones de fibrogastroscopia
para los casos en que existan dudas diagndsticas.

Dada nuestra experiencia, la miotomia extramucosa de He-
ller ofrece buenos resultados, por lo que actualmente conside-
ramos que es la técnica de eleccion, reservandose la dilatacion
neumatica para las recidivas y el tratamiento farmacolégico
para casos muy seleccionados.

Las limitaciones de nuestro estudio son el carécter retros-
pectivo y el tamafio muestral pequefio, aunque no difiere con
otras revisiones publicadas hasta el momento. Il
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