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RESUMEN

Introduccién: la Acidemia Propidnica (AP) es un error innato del metabolismo, el cual hace parte de la
amplia lista de las enfermedades raras. En Colombia su manejo es de forma limitada, probablemente por
el desconocimiento que se tiene sobre la misma. Los resultados finales de esta investigacién van encami-
nados a determinar el nivel de conocimiento de los especialistas en pediatria sobre el diagnostico de esta
enfermedad. El presente documento divulga el resultado de la prueba piloto que se realizé con el fin de
validar el test, buscando su suficiencia; y asi posteriormente a este proceso, aplicar esta herramienta en
el estudio definitivo. Objetivo: validar un test para medir el grado de conocimiento sobre el diagndstico de
la Acidemia Propidnica entre los residentes de pediatria en el marco de la evaluacién del conocimiento en
pediatras de la Entidad Promotora de Salud (EPS) Sanitas. Metodologia: se aplicé la prueba piloto a 40 resi-
dentes de tercer afio de pediatria de diferentes instituciones universitarias de la ciudad de Bogota con el
fin de validar el test, buscando su suficiencia; y asi posteriormente a este proceso, aplicar esta herramienta
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en el estudio definitivo. Resultados: la muestra utilizada estuvo compuesta por 40 residentes de tercer
afio de pediatria (n: 40) de diferentes instituciones universitarias de la ciudad de Bogot4, aplicdndose un
instrumento constituido por 10 items. Se pudo constatar que existen vacios de conocimiento relacionados
con el diagnéstico de los errores innatos del metabolismo, como lo son los de la AP. En general, solo se
alcanzé el 42% de respuestas satisfactorias. Por lo tanto, los resultados de la evaluacién se valoran como
deficientes, puesto que menos del 70% alcanzé resultados satisfactorios. Conclusiones: el nivel de cono-
cimiento relacionado con el diagnéstico de la AP de los residentes de pediatria de tercer afio de diferentes
instituciones educativas de la ciudad de Bogoté es deficiente; menos del 70% de los encuestados alcanzd
resultados satisfactorios. En la etapa siguiente se espera establecer el grado de conocimiento entre los
pediatras que trabajan en EPS Sanitas teniendo en cuenta algunas variables como afios de experiencia,
drea de trabajo, subespecialidad, trabajo en docencia y alguna capacitacién en enfermedades huérfanas.
Palabras clave: Acidemia Propidnica (AP), conocimiento, enfermedad rara, evaluacién educacional, educa-
cién de postgrado en medicina, pediatria.

EVALUATION OF PEDIATRICIANS KNOWLEDGE ON PROPIONIC ACIDEMIA (PA)

AT THE INTERNATIONAL SANITAS: PILOT TEST ADMINISTERED TO THIRD YEAR PEDIATRIC

RESIDENTS FROM VARIOUS UNIVERSITIES IN BOGOTA CITY FOR TOOL VALIDATION
ABSTRACT

Introduction: Propionic Acidemia (PA) is an inborn metabolic disorder in the long list of rare diseases. Mana-
gement of PA in Colombia is limited, probably due to poor knowledge of the disease. The end point of this
research is aimed at determining the level of knowledge of the pediatric specialists about the diagnosis
of the disease. This document reports the results of the pilot test done to validate the trial to determine
sufficiency; and then, following this process, use the tool in the final trial. Objective: to validate a test to
measure the level of knowledge about diagnosing Propionic Acidemia among the residents of pediatrics,
within the framework of knowledge evaluation of the pediatricians at the Health Promoter Organization
(HPQ) Sanitas. Methodology: the pilot test was administered to 40 residents in their third year of pediatrics
from various universities in Bogotd, in order to validate the test to determine sufficiency, and then to use
the toolin the final trial. Results: several gaps could be identified in the knowledge regarding the diagnosis
of inborn metabolic error such as PA. As a whole, there were only 42% of satisfactory answers. Therefore,
theresults of the evaluation were rated as poor, since less than 70% achieved satisfactory results. Conclu-
sions: the level of knowledge of third year residents of pediatrics of various universities in Bogotd in terms
of diagnosing PA is poor: less than 70% of the medical students surveyed obtained satisfactory results.
Key words: Propionic Acidemia (PA), knowledge, rare disease, educational evaluation, graduate medical
education.

INTRODUCCION

La Acidemia Propidnica (AP) es una enfermedad autosé-
mica recesiva caracterizada por ser un trastorno del meta-
bolismo causado por un déficit de la enzima Propionil-
CoA-carboxilasa, que es la encargada de catalizar el paso

de Propionil-CoA a Metil-malonil-CoA, haciendo parte
de la ruta metabdlica que siguen algunos aminodcidos
ramificados (1, 2). Pertenece al grupo de enfermedades
huérfanas entendiéndose como aquellas patologias graves
y crénicamente debilitantes con alto riesgo de mortali-
dad y baja prevalencia, clasificadas segtin las leyes 1392
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de 2010 y 1438 de 2011 de la Reptiblica de Colombia, en
enfermedades raras, ultra huérfanas y olvidadas (3).

En Colombia, la AP se maneja de forma limitada y
con algun grado de descuido segun el Plan Obligatorio
de Salud (POS) (4); a pesar del gran impacto que causa
sobre la calidad de vida de los pacientes, los cuidadores
y las familias, no se identifican actividades especificas
de salud publica y otras dirigidas al abordaje de esta
patologia (3, 4, 5).

Se desconocen las cifras del comportamiento de esta
enfermedad en nuestra poblacién, no existen sistemas
de informacién y no hay centros de referencia para el
manejo integral de la AP y de otros errores innatos del
metabolismo (3, 4,5).

La AP representa en nuestro medio una elevada impor-
tancia diagnoéstica. La variada semiologia presente en
esta enfermedad hace que sea mal diagnosticada y que se
confunda con otras entidades, lo que aumenta el riesgo
de muerte o lesidn neuroldgica irreversible (6,7).

Esta enfermedad presenta una baja prevalencia tanto
a nivel mundial (8, 9,10), local y regional (11,12) y, por
lo tanto, su diagndstico podria no establecerse adecua-
damente y el manejo llegaria a no ser el mas adecuado;
se desconoce si una de las posibles causas de la baja
prevalencia de esta patologia en nuestra poblacion es
el infra diagnéstico y el desconocimiento de la misma.

En la actualidad, tanto en Bogotd D.C. como en el
Ministerio de Salud existe un sub-registro sobre la mag-
nitud de la problemadtica de las Enfermedades Raras
(ER) en general. El Distrito Capital hasta la fecha solo
tiene informacion de 45 casos de pacientes con enfer-
medades huérfanas en los Ultimos 5 anos, una cifra muy
baja teniendo en cuenta que hasta el 6% de la poblacién
puede presentar este tipo de enfermedades y que otros
registros, como el de las organizaciones de pacientes con
ER, estiman que puede haber cerca de un millén y medio
de afectados en todo el territorio nacional (4).

Al no contar en Colombia con puntos de corte sobre
datos epidemioldgicos o sociodemograficos de los pacien-
tes con ER, asi como carecer de centros especializados en
la atencién e investigaciéon y adicionalmente no brindarse
en las universidades del pais una cadtedra sobre enfoque
diagnéstico de ER (tanto en pregrado como postgrados en
pediatria), se genera un déficit de conocimiento cientifi-
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co y se reduce la posibilidad que tienen los pacientes de
recibir un diagndstico oportuno y un manejo adecuado
de su enfermedad, convirtiendo a esta poblacién en vul-
nerable y desprotegida afectando su derecho a la salud.

Esta investigacion busca determinar el nivel de cono-
cimiento en cuanto al diagnostico de la AP, entre una
muestra de pediatras de Sanitas Internacional, pues se
plantea que existen vacios en el conocimiento con respecto
al enfoque diagndstico de la AP. Para ello, se realizé esta
prueba piloto y la validacién del test, buscando su sufi-
ciencia. Luego, se aplicé esta herramienta en el estudio
definitivo (13, 14, 15).

La deteccién temprana de la AP constituye el pilar
fundamental para el inicio precoz del tratamiento. De
esta manera se evitan los graves riesgos que conlleva el
no tratarla y el costo social que representa (16, 17, 18).
De acuerdo con los resultados que se obtengan de esta
investigacion, se buscardn estrategias para sensibilizar a
la comunidad cientifica sobre la existencia de los errores
innatos del metabolismo y sentar las bases para la crea-
cién de una gufa de atencién integral para la deteccién
y el manejo de esta enfermedad en Colombia. De otro
lado, se espera contribuir con el programa distrital de
atencidn integral de enfermedades raras y con un mayor
conocimiento a la comunidad.

METODOLOGIA

Se realizé una prueba piloto para validar el test entre 40
residentes de tercer ano de pediatria de diferentes ins-
tituciones educativas de la ciudad de Bogotd (quienes
como parte de su prdctica médica rotan en un hospital
pedidtrico de referencia de esta misma ciudad y participa-
ron voluntariamente). Para la aplicacion de una encuesta
semi-estructurada (Tabla 1), orientada a evaluar una
categoria de abordaje, criterios diagnésticos para la AP, la
cual fue construida teniendo en cuenta los lineamientos
indicados, el propdsito y objetivo de la investigacion y
la teoria existente relacionada (19).

Como no existe un cuestionario referente para validar,
se cred uno. Fue disefiado y posteriormente revisado por
dos expertos en el tema. Las encuestas fueron aplicadas
de manera presencial y por correo electrénico entre el 1y
el 27 de junio de 2014. El cuestionario estd compuesto por
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TABLA 1. ENCUESTA SEMI-ESTRUCTURADA APLICADA.
ENCUESTA
-INDICACION PARA EL PARTICIPANTE: ASPECTOS DE DIAGNOSTICO-

A continuacién se presentan 10 afirmaciones. Se solicita al participante poner una x, si la afirmacién es falsa o verdadera. En el caso de no saber
la respuesta, por razones metodolégicas, favor marcar la opcién C.

1.Un lactante de tres meses de edad se atiende en sala de urgencias por compromiso del estado de conciencia, al ingresar se nota importante
deterioro del estado nutricional, disminucién en la velocidad de crecimiento, hipotrofia muscular, hipotonia marcada, reflejo de mordida y succién
abolidos, rechazo a la leche maternay a las férmulas lacteas, dismorfia craneofacial con prominencia frontal en regién metépica, puente

nasal deprimido, narinas ante vertidas, punta nasal pequefia, hipertelorismo ocular; insercién baja de pabellones auriculares, orejas con hélix
prominente y filtrum alargado.

1. Este paciente cursa con un error innato del metabolismo.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

2. Almismo paciente del caso anterior usted le realiza los siguientes exdmenes y reportan: amonio: 400ug/dL, acidosis metabdlica con anién gap
elevado, y pancitopenia. Se realiza cromatografia de gas/espectrometria para dcidos orgénicos en orina que muestra: elevacién de metilcitrato
y 3-hidroxipropionato, y en sangre altos niveles de C3-carnitina su opcién diagnéstica es: enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
(Leucinosis).

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

3. El déficit de la enzima Propionil-CoA-Carboxilasa es caracteristico de la acidemia propidnica.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

4. La acidemia propidnica es un error innato del metabolismo de herencia mitocondrial.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

5. El diagnéstico enzimético de la acidemia propionica se hace determinando la actividad del complejo multienzimatico BCKD en fibroblastos o en
linfocitos.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

6. La acidemia propiénica se puede diagnosticar en la etapa prenatal
A) Verdadero
B) Falso

C) No se larespuesta

7. El &cido propidnico y el metabolito propionil-coenzima A (CoA) son productos del catabolismo de los aminoacidos isoleucina, valina, metionina y
fenilalanina.

A) Verdadero

B) Falso

C) No se larespuesta

8. El colesterol, los 4cidos grasos y las bacterias intestinales contribuyen a la produccién de &cido propiénico.
A) Verdadero

B) Falso

C) No se larespuesta

Continda
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9. La cuantificacién del amonio en todo paciente con encefalopatia es obligatoria; si se encuentra aumentado, debe investigarse una

enfermedad metabdlica.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

10. La acidemia propiénica tiene dos formas clinicas: crénica intermitente y lentamente progresiva.

A) Verdadero
B) Falso
C) No se larespuesta

un total de 10 {tems en forma de afirmaciones. Se le dio al
encuestado la opcién de respuesta de falso, verdadero o
no sé la respuesta, seleccionando con una cruz la opcién
de respuesta que se ajustara mds a sus conocimientos.
La calificacion se establecid a partir de la estimacién de
la mediana. Se dio una puntuacién de 1 para cada item
correcto y de 0 para la opcién incorrecta o no sé la res-
puesta, Entre 1y 3 el nivel de conocimiento se considerd
no satisfactorio; moderadamente satisfactorio entre 4 y
6, y satisfactorio con un valor de 7 y 10.

Para el grupo de estudio, se consideré un nivel de
conocimiento bueno si mdas del 80% de los encuestados
se ubico en el nivel de conocimientos satisfactorio, regular
si el 70-79% obtuvo resultados satisfactorios y deficien-
tes si menos del 70% tuvo conocimientos satisfactorios.

RESULTADOS

La prueba piloto se aplicé a 40 (n: 40) residentes de tercer
ano de pediatria de diferentes universidades de Bogotd
(gréfico 1). La muestra estuvo compuesta por 33 mujeres
(82,5%) y 7 hombres (17,5%), de los cuales el 30% de
la poblacién pertenece a la universidad publica y el 70 %
a universidades privadas; a pesar de los posibles sesgos
obtenidos por el tipo de cuestionario aplicado y la forma
como se aplic, en general solo se alcanzé un 42% de
respuestas satisfactorias. Por lo tanto, los resultados de la
evaluacién se valoran como deficientes, puesto que menos
del 70% alcanzd resultados satisfactorios (grafico 2).
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GRAFICO 1. Ntmero y desglose por género de los encuestados.
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GRAFICO 2. Resultado de las encuestas.
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DISCUSION

La AP es considerada una enfermedad rara (20, 21, 22);
definiendo como enfermedades raras (ER), aquellas con
peligro de muerte o de discapacidad crénica, con pro-
blemas afiadidos como la dificultad diagndstica y cuya
prevalencia es menor de 5 casos por 10.000 habitantes
(Comisién Europea) (23).

En nuestro pais segtn la ley 1438 de 2011 se considera
ER alas que tienen una frecuencia menor de 1: 5.000. Ade-
mads, se ha descrito que la mayoria de estas enfermedades
aparece en la edad pedidtrica y su frecuencia es mayor
en paises tropicales y en vias de desarrollo (24, 25, 26).

Los pacientes con ER, como lo es la AP, se tienen que
enfrentar a varios problemas (27, 28, 29) y uno de ellos
es justamente el desconocimiento propio de la enfer-
medad por parte del personal de salud, en nuestro caso
los pediatras formados en instituciones nacionales; esto
conlleva a un mal diagndstico, a uno tardio o la ausencia
del mismo. Esta dindmica errdtica trae sucesivamente la
despreocupacion sobre la praxis de dichos pacientes, la
utilizacion de tecnologias y procedimientos innecesarios
y la mala utilizacién de estos recursos redundando en
incrementos a los costos al sistema (3,5).

En este trabajo se resalta el hecho de que a pesar de
los posibles sesgos por el tipo y método de aplicacién del
cuestionario, podemos constatar que una de las causas
de la baja prevalencia de esta patologia en nuestra pobla-
cién es el infra diagndstico y el desconocimiento de la
misma, probablemente secundario a lo ya mencionado
en parrafos anteriores.

Basdndonos en el problema cientifico que surge de
la necesidad de que los pediatras optimicen el conoci-
miento en errores innatos del metabolismo como lo es
la AP, con los resultados obtenidos en este estudio, se
hace evidente la necesidad de buscar estrategias para
sensibilizar a la comunidad cientifica sobre la existencia
de los errores innatos del metabolismo y la creacion de
guias de atencidn integral para la deteccion y el manejo
de estas enfermedades en Colombia.

CONCLUSIONES

El nivel de conocimiento relacionado con el diagndsti-
co de la AP de los residentes de pediatria de tercer afio
de diferentes instituciones educativas de la ciudad de
Bogotd es deficiente, ya que menos del 70% alcanzé
resultados satisfactorios, estableciendo de esta manera
claridad en las preguntas y desconocimiento del tema
evaluado.

En la etapa siguiente se espera establecer el grado de
conocimiento entre los pediatras que trabajan en EPS
Sanitas, teniendo en cuenta algunas variables como afios
de experiencia, area de trabajo, subespecialidad, traba-
jo en docencia y alguna capacitacién en enfermedades
huérfanas.

Es importante mostrar que estos resultados tienen un
impacto real en la atencién y el manejo de los pacien-
tes afectados con esta enfermedad. Por tratarse de una
patologia que genera una gran morbilidad, mortalidad
prematura, ademds de un alto grado de discapacidad
que afecta la calidad de vida de los enfermos y sus fami-
lias, el limitado conocimiento de los profesionales de la
salud respecto a esta enfermedad contribuye a que este
ciclo errdtico persista. Por lo tanto, es necesario que las
universidades del pais que cuentan con la formacién en
pediatria contemplen en su curriculo temas correspon-
dientes a enfermedades raras, enfermedades metabdlicas
y errores innatos del metabolismo.
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