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TITULO DEL CASO CLINICO
PROCESO DE ATENCION NUTRICIONAL EN PACIENTE FEMENINO DE 1 ANO 4

MESES DE EDAD CON TRASTORNO POR DEFICIENCIA DE CDKL5



RESUMEN

El presente caso clinico se basa de un paciente femenino de 1 afio 4 meses de

edad con diagnéstico médico de trastorno por deficiencia de CDKL5.

La deficiencia de CDKL5 es un trastorno genético ocasionado por una variante
patogénica en el gen CDLKS5, que generalmente no hereda de ningun padre, que se
encuentra ligado al cromosoma X, el cual, provoca alteraciones graves en el desarrollo
neurologico, cuyas manifestaciones clinicas mas frecuentes son retraso del desarrollo,
convulsiones y discapacidad intelectual. El objetivo de este caso clinico es realizar un
plan de atencion nutricional de acuerdo a sus necesidades y consecuentemente
disminuir su sintomatologia, luego de obtener el consentimiento informado del
tratamiento por parte de los familiares, se procedi6 a realizar la valoracion nutricional
y se concluyé evaluando el estado nutricional del paciente, realizando un diagndstico
integral nutricional evidenciado por valores antropomeétricos, bioquimicos, clinicos /
fisicos y dietéticos, se logré realizar una prescripcion dietética de 1200 kcal/dia con
71%grasa, 19% de carbohidratos y 10% de proteinas (Dieta cetogénica) y monitorear

la evolucion de la dieta

Palabras Claves: Trastorno, CDKL5, Convulsiones, Tratamiento dietético.



ABSTRACT

The present clinical case is based on a 1-year-old female patient 4 months old with

a medical diagnosis of CDKL5 deficiency disorder.

CDKL5 deficiency is a genetic disorder caused by a pathogenic variant in the
CDLKS5 gene, which is generally not inherited from any parent, which is linked to the X
chromosome, which causes serious alterations in neurological development, whose
most frequent clinical manifestations are developmental delay, seizures and
intellectual disability. The objective of this clinical case is to carry out a nutritional care
plan according to their needs and consequently reduce their symptomatology, after
obtaining the informed consent of the treatment by the relatives, the nutritional
assessment was carried out and the nutritional status of the patient was evaluated,
making a comprehensive nutritional diagnosis evidenced by anthropometric values,
biochemical, clinical / physical and dietary, it was possible to make a dietary
prescription of 1200 kcal / day with 71% fat, 19% carbohydrates and 10% protein

(Ketogenic diet) and monitor the evolution of the diet

Keywords: Disorder, CDKLS5, Seizures, Dietary treatment.



INTRODUCCION

El trastorno por deficiencia de CDKL5, reconocido por primera vez como
enfermedad en afio 2020. (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021). es un trastorno
genético ocasionado por una variante patogénica en el gen CDLKS5, que generalmente
no hereda de ningun padre, que se encuentra ligado al cromosoma X, el cual, provoca

alteraciones graves en el desarrollo neurolégico (NCATS, 2021)

Los datos epidemiolégicos el CDKL5 en el Ecuador no presenta registros, pero
predomina mayormente en nifias que en nifios y se calcula que 1 de cada 42.000
nacidos en el mundo presentan esta alteracion. (Asociacién de Afectados por CDKL5,

2021) (InfoSalud, 2021)

Dentro de las manifestaciones clinicas por deficiencia de CDKL5 se presenta las
siguientes: apraxia, bruxismo, ceguera cortical, comportamientos involuntarios,
disfagia, distension abdominal, epilepsia, estereotipias y acatisia, estrefiimiento,
hipersensibilidad, hipotonia, lenguaje limitado, problemas gastrointestinales,
neumonia por aspiracion, neurodesarrollo, rituales y comportamientos repetitivos.
(Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021) Su diagnéstico se realiza cuando el gen

CDKLS5 presenta una modificacion. (Vives, 2022)

El tratamiento nutricional en la actualidad por ser patologia que sigue en
investigaciones no existe uno especifico, por lo cual, el manejo se basa en un

tratamiento de los sintomas que presente el paciente. (Vives, 2022)

Vi



.  MARCO TEORICO

CDKL5 o conocido también como Trastorno CDKL5; Deficiencia de CDKLD5;
Trastorno relacionado con CDKL5; Sindrome de espasmo infantil dominante ligado al

cromosoma X-2, STK9 y Encefalopatia epiléptica infantil temprana-2 (NCATS, 2021)

Esta patologia se identificé por primera vez en el afio 2004, se pensaba que era
una variante del sindrome de Rett, el cual es una rara enfermedad que afecta al
neurodesarrollo, sin embarazo tras varias investigaciones y aunque poseen
caracteristicas similares, el trastorno por deficiencia de CDKL5 se reconocié como

enfermedad en afio 2020. (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)

El trastorno por deficiencia de CDKL5 (Cyclin-Dependent Kinase-Like 5),
(InfoSalud, 2021) es un trastorno genético ocasionado por una variante patogénica en
el gen CDLKS5, que generalmente no hereda de ningun padre, que se encuentra ligado
al cromosoma X, el cual, provoca alteraciones graves en el desarrollo neurolégico, lo
que causa retraso del desarrollo, convulsiones y discapacidad intelectual. (NCATS,

2021)

Fisiopatologia

El gen CDKLS5, proporciona instrucciones para hacer una proteina que es esencial
para el desarrollo y funcion del cerebro normal. Al presentarse mutaciones en este
gen, se reduce la cantidad de proteina CDKL5, ocasionado que este altere su
capacidad en la actividad de las células nerviosas o neuronas. Esta alteracion por la
deficiencia de CDKL5 interrumpe las funciones del desarrollo del cerebro, esta
patologia aln se encuentre en investigacion, porque aun esta inconcluyente o como
estos cambios causan las caracteristicas especificas del trastorno de deficiencia de

CDKL5. (Wolfsdorf, 2019)



Presentacion clinica

Dentro de la sintomatologia, las personas son deficiencia de CDKL5 presentan las

siguientes manifestaciones:

Apraxia

Ocasionado por lesiones en los I6bulos parietales, que también pueden ir

acompafados de dificultad en el lenguaje o afasia. Dentro las apraxias se incluyen:

e Apraxia oculomotora o dificultad para mover los 0jos.

e Apraxia ideatoria o dificultad para coordinar movimientos en secuencia, por
ejemplo. vestirse, comer o bafarse.

e Apraxia verbal o dificultad para coordinar boca y movimientos relacionadas al
habla.

e Apraxia cinética de la extremidad o dificultad para hacer movimientos con un
brazo o pierna.

e Apraxia constructiva o dificultad para copiar, dibujar

e Apraxia ideomotora o dificultad para hacer un movimiento correcto en
respuesta a una orden verbal recibida. (Asociacién de Afectados por CDKLS5,

2021)

Autismo

Personas con el sindrome de CDKL5, pueden llegar a presentar diferentes grados
de dificulta para la interaccién social, evitan el contacto visual o falta de interés sobre

personas o algun objeto. (CDKL5 Alliance Francophone, 2022)

Disfagia o problemas en deglucion. (CDKL5 Alliance Francophone, 2022)

Estrefiimiento (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)



Bruxismo

Puede suceder tanto despierto como dormido (CDKL5 Alliance Francophone,

2022)

Ceguera cortical

Discapacidad visual relacionada con problemas en la corteza cerebral. (Asociacion

de Afectados por CDKL5, 2021)
Columna vertebral

Escoliosis/Cifosis/Lordosis (se presenta en la adolescencia). (Asociacion de

Afectados por CDKL5, 2021)

Comportamientos involuntarios (como reir o llorar de manera inesperada).

(Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)
Distension Abdominal

Puede ser ocasionada por gastroparesia (motilidad del estomago disminuida),

obstruccion intestinal, estrefiimiento o aerofagia. (Wolfsdorf, 2019)

Epilepsia

Inicia precozmente entre las 2 y las 12 semanas de vida, con espasmos o crisis

ténicas. (InfoSalud, 2021)

Estereotipias y acatisia

Las estereotipias manuales son involuntarias, desde la introduccion de la mano en
la boca o la torsion de la mano, hasta el aleteo de la mano o el brazo. (InfoSalud,

2021)

Hipotonia (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)



Hipersensibilidad

Por lo general en la parte superar de la cabeza, lo que ocasiona en muchos casos

gue no toleren cepillarse, secarse o cortarse el cabello. (InfoSalud, 2021)

Lenguaje limitado (CDKLS5 Alliance Francophone, 2022)

Existe una gran limitacion en cuando a la comunicacion verbal. Tan solo un 50%

son capaces de balbucear, un 25% dice palabras. (Wolfsdorf, 2019)

Motricidad

Aproximadamente el 20% de las personas afectadas son capaces de caminar de

forma independiente o con ayuda. (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)

Neumonia por aspiracion

Generalmente por problemas de deglucién. (InfoSalud, 2021)

Neurodesarrollo

Manifiestan retraso global o en ocasiones puede ser severo (Wolfsdorf, 2019)

Rituales y comportamientos repetitivos

Tienden a tener rituales y los comportamientos repetitivos y puede haber
resistencia o rabietas antes la interrupcion de sus rituales. Estos pueden ser
introduccidon de objetos y las manos en la boca, balanceo de la cabeza, aleteos con

las manos y aplausos. (CDKL5 Alliance Francophone, 2022)

Suefio fraccionado y otros trastornos del suefio (Asociacion de Afectados por

CDKLS5, 2021)



Pies
Se observa un tamafo de pie que esta por debajo de la media para su edad.
(InfoSalud, 2021)

Problemas gastrointestinales

Estrefiimiento, diarrea, distension intestinal, reflujo gastroesofagico, baja motilidad
intestinal, asi como el lento vaciado gastrico. (Asociacion de Afectados por CDKLS5,

2021)

Osteoporosis

En la actualidad se desconoce la causa, pero las personas con CDKL5, presentan
una menor densidad mineral 6sea, con mayor predisposicion a las fracturas de huesos

con la edad. (CDKLS5 Alliance Francophone, 2022)

Problemas respiratorios

Pueden ir desde las neumonias aspiratorias hasta sindromes de apnea de suefio.

(InfoSalud, 2021)

Datos epidemioldgicos

En los datos epidemioldgicos el CDKL5, predomina mayormente en nifias que en
nifos y se calcula que 1 de cada 42.000 nacidos en el mundo presentan esta
alteracion generaciéon. Pero menos del 10% tiene un diagndstico correcto. Lo que hace
gue esta patologia se encuentre aun infradiagnosticada. (Asociacion de Afectados por

CDKL5, 2021) (InfoSalud, 2021)

En Ecuador actualmente no se encuentran registros epidemiolégicos de esta

patologia.



Diagnostico
Resonancia Magnética Cerebral

Examen para descartar otras causas que podrian provocar los sintomas, como una
malformacion cerebral. En personas con el sindrome por deficiencia CDKL5, la

resonancia suele ser normal. (Vives, 2022)
Examen metabdlico

Para descartar otras patologias, que puedan responder a los marcadores

bioldgicos de forma diferente al sindrome CDKL5. (Vives, 2022)

El diagndstico se realiza; cuando el analisis que se le realiza al gen CDKL5
presenta una modificacion. Para ello se utiliza una técnica de genética molecular para

secuenciar el cromosoma X y el gen en cuestion. (Vives, 2022)
Tratamiento

En la actualidad, no existe un tratamiento especifico para esta patologia. El manejo
se basa en un tratamiento de los sintomas que presente el paciente. Pueden utilizarse
el uso de farmacos como anticonvulsivos, tratamiento nutricional - dieta cetdgenica,

terapia psicomotriz, terapia ocupacional, ortéptica y logopedia. (Vives, 2022)
Tratamiento Farmacoldgico

e Farmacos antiepilépticos (FAE)
e Tratamiento con corticoides (ACTH)
e Neurocirugia

e Estimulador del nervio vago (Asociacion de Afectados por CDKL5, 2021)



Tratamiento no farmacolégico

La dieta cetogénica consiste en un alto consumo de grasas y un bajo consumo de
carbohidratos, lo que ocasionaria que el organismo recurra a los lipidos como primera

fuente de energia. (Palanca, 2015)

Los tipos de dietas cetogénicas se clasifican de la siguiente manera:

e Dieta cetogénica clasica, la cual consiste, en la proporcién 4/1 de grasas /
carbohidratos + proteinas, con un elevado porcentaje de acidos grasos de
cadena larga. La complicacion principal de usar esta dieta es que produce
problemas gastrointestinales. (Palanca, 2015)

e Dieta cetogénica modificada 3/1, consiste, en una proporcién de grasa /
carbohidratos 9 proteinas 3/1, tiene mayor tolerancia que la dieta clasica y con
un mejor nivel de cumplimiento. (Palanca, 2015)

e Dieta cetogénica con triglicéridos de cadena media, consiste en un 60% de
triglicéridos de cadena media, un 10 % de proteinas y un 9% de carbohidratos,
esta combinacién permite una gran entrada de cuerpos cetonicos. (Palanca,
2015)

e Dieta cetogénicade triglicéridos de cadena media modificada, consiste en
un 30% de triglicéridos de cadena corta, 41% de acidos grasos de cadena larga,
10 % de proteina y 19 de carbohidratos. Con esta dieta logra una mejor

tolerancia. (Palanca, 2015)

Desventajas

Independientemente de la mala tolerancia gastrointestinal, también tiene como
efectos adversos el déficit de tiamina, vitamina D, dislipidemia, hipoglucemia

transitoria, litiasis renal, pérdida de peso o hipoproteinemia. (Palanca, 2015)



Interaccion con Farmacos

Antiepilépticos como el VPA y Fenobarbital o los antiepilépticos de primera

generacion CBZ, VPA, PHT, LTG. (Palanca, 2015)

Alimentos

e Frutas con bajo contenido de carbohidratos

Frambuesa, moras, fresas, arAndanos, meldn, ciruela, sandia, melocotén, naranjas,

cerezas, kiwi, manzana, coco, y platanos.

e Verduras de hojas verdes, flores o frutos (No de frutas)

Acelga, brécoli, lechuga, apio, perro coma, espinacas, coliflor, col morada y col.

Pimiento verde, pepino, pimiento rojo, tbmate, pimiento amarillo, berenjena y zapallo.

e Alimentos grasos

Aceites vegetales y Aguacate.

Frutos Secos como. Nueces, almendras, avellanas, pistachos y semillas de girasol.

(Chen, Milbury, Lapsley, & Blumberg, 2005)

e Carnicos

Huevos, pollo, mariscos, pescado y carne. (Palanca, 2015)

Recomendaciones Generales de la dieta

e Realizar actividad fisica moderada adecuado para la persona, Tener un peso

corporal adecuado o dentro de 20y 25



Aumentar el consumo de fibra dietética para disminuir el colesterol LDL.
Disminuir el consumo de grasas saturadas y aumentar el consumo de grasas
insaturadas. Consumir mas de <300mg/dia de colesterol en la dieta

Frutas y hortalizas se debe consumir de 2 a 3 raciones de cada grupo al dia

Prevencion de la osteoporosis y disminucion de riesgo de fracturas

Moderar el consumo de café y cafeina, porque aumenta la excrecién renal de
calcio

Contralar el consumo de sal, porque aumenta la excrecion de calcio por el rifién
Favorecer la exposicién solar controlada para aumentar la produccién de
vitamina D

Consumir alimentos ricos en calcio solubilizado como leche o zumos. Entre
otros.

Para evitar traumatismos en la encia se recomienda una dieta blanda (Palanca,

2015)

Indicaciones Generales en caso de disfagia

Cambios posturales, Modificacion del volumen y de la velocidad de
presentacion del bolo. Se precisan de 2 a 3 degluciones por bolo

Modificar la consistencia de los alimentos, los alimentos solidos se dividen en
4 grupos de menor a mayor facilidad de masticacion. Pure, facil masticacion o
blanda; normal con carne picada y dieta normal. La consistencia liquida también
se divide en 4 grupos por su viscosidad tenemos de mayor a menor, Pudin,

miel, néctar y agua o liquido claro. (Palanca, 2015)



1.1. Justificacion

El estudio de un tratamiento nutricional del trastorno por deficiencia CDKL5, nos
permite disminuir las manifestaciones clinicas que se presentan por esta enfermedad.
Teniendo como objetivo principal realizar un plan de atencién nutricional de acuerdo

a sus necesidades y consecuentemente disminuir su sintomatologia.

Realizar un tratamiento nutricional adecuado no solo ayudari a mejorar la calidad
de vida del paciente, sino también permitira disminuir la mayoria de las
sintomatologias que se pueden presentar en su diario vivir, por esta razon un

tratamiento nutricional cumple un rol importante en esta patologia.

10



1.2.

1.2.1.

1.2.2.

Objetivos

Objetivo general

Realizar un plan de atencion nutricional de acuerdo a sus necesidades y

consecuentemente disminuir su sintomatologia

Objetivos especificos

Evaluar el estado nutricional por medio de indicadores antropométricos,
bioquimicos, clinicos / fisicos y dietético.
Realizar una prescripcion dietética de acuerdo a las necesidades del paciente.

Monitorear la evolucion de la dieta por medio del seguimiento.

11



1.3. Datos Generales

Sexo: Femenino

Edad: 1 afio 4 meses

Lugar de residencia: Babahoyo
Peso al nacer: 3.5 kg

Edad gestacionaria: 8 meses.

ll.  METODOLOGIA DEL DIAGNOSTICO

2.1. Analisis del motivo de consulta y antecedentes. Historial clinico del

paciente.

Paciente femenino de 1 afio 4 meses diagnosticada con deficiencia CDKL5 que
acude a la consulta por presentar cuadros epilépticos, reflujo e irritabilidad con dos
semanas de evolucion. La acompafiante (Mama) refiere que los ataques epilépticos

ocurren una vez al dia.

Antecedentes patoldgicos familiares No refiere

Antecedentes Patoldgicos Personales Diagnosticada con deficiencia CDKL5 hace

1 afo

Antecedentes Quirurgicos. No refiere

Esquema de Vacunacion. Completo de acuerdo a la edad.

2.2. Principales datos clinicos que refiere el paciente sobre la enfermedad

actual (anamnesis).

Paciente femenino de 1 afio 4 meses diagnosticada con deficiencia CDKL5. La

acompafnante (Mama), que antes de ser diagnosticada los primeros sintomas eran los

12



vomitos frecuentes, seguido de movimientos involuntarios, a la edad de dos meses
empezo su primera convulsion, por tal motivo, fue internada durante una semana, se
solicitaron varios examenes bioquimicos, sin resultados anémalos, posteriormente el
area de neurologia solicito un examen genético “Panel de Epilepsia” y a los 4 meses

de edad fue diagnosticada con deficiencia CDKL5.

Actualmente la paciente presenta ataques epilépticos 1 vez al dia, acompafiados
de reflujo e irritabilidad con dos semanas de evaluacion. La acompafante refiere que
no tiene problemas masticar y tragar. Se realiza el recordatorio de 24 horas e indica
lo siguiente: Desayuno: batido de frutilla con tostada de queso. Media mafana: 1
manzana. Almuerzo: Sopa de frejol con carne y arroz con pure de papa, carne frita 'y
un vaso de juego de naranja. Media tarde:1 vaso de gelatina con flan. Merienda: arroz

con pollo hornado y un vaso de jugo de tomatillo.

El médico solicita exdmenes de laboratorio y deriva a la nutricionista para la

intervencién nutricional

2.3. Examen fisico (exploracion clinica).
Paciente afebril de 37°, con ataques epilépticos 1 vez al dia acompafiados de

reflujo e irritacion, se realiza la valoracion fisica y se evidencia lo siguiente:

Sistema cardiovascular: Presion arterial: 90/60 mm/Hg, Frecuencia cardiaca 100

Ipm, Frecuencia respiratoria 30 rpm

Examen fisico: Ojos: con brillo y claros sin lesiones. Labios y lengua sin
inflamacion, Encias saludables y presencia de denticién. Piel sin manchas Region

toracica. Simétrico en tamafio y forma. Regién abdominal. Blando

Valores antropomeétricos: Peso 11.5 kg, Talla 86 cm, Perimetro cefalico de 46 cm,
Perimetro del brazo 15cm

13



2.4. Informacion de examenes complementarios realizados.

Hemoglobina 12.3 g/dI
Globulos rojos 4.56 10*6/ul
Hematocrito 37.3 %

VCM 82.0 FI

CHCM 32.9 g/dl

RDW_CV 11.3%

RDW:SD 63.0 Fl

Plaquetas 188 10*3/ul

Vol. Plaguetario medio 9.2 FlI
PDW 13.9FlI

PCT 0.17%

2.5. Formulacion del diagnostico presuntivo, diferencial y definitivo.
Diagndstico Presuntivo: Epilepsia no identificada

Diagnostico Diferencial: Sindrome de West

Diagnadstico Definitivo: Trastorno por deficiencia de quinasa — 5 (CDKL5)

2.6. Andlisis y descripcion de las conductas que determinan el origen del
problemay de los procedimientos a realizar.

Antropometria

Sexo: Femenino
Edad: 1 afio 4 meses
Peso: 11.5kg

Talla: 86 cm

PC: 46 cm

PB: 15 cm
14



Parametros, segun el Manual de formulas y tablas para la intervencion

nutriolégica

Peso de acuerdo con la edad = > +1, diagndstico Riesgo de sobrepeso

Longitud de acuerdo con la edad = > +2, diagndstico Talla normal

Peso de acuerdo a la longitud = M +1, diagnostico Normal

Perimetro de brazo de acuerdo con la edad = M + 1, diagndstico Normal

Perimetro cefalico de acuerdo con la edad = entre 50 — 75, diagnéstico Normal

Porcentaje de peso acuerdo con la edad, segun Go6mez,1946

%PED = Peso real (kg) * 100 / peso referencial = 11.5 kg * 100 / 9.8 kg = 117.34

%, diagndstico Normal

Bioguimico
Examen Resultados Valores de Interpretacion
Bioquimico Referencia

Hemoglobina 12.3 g/dl 11 - 16 g/dI Normal
Glébulos rojos 4.56 10*6/ul 4 — 10 10*6/ul Normal
Hematocrito 37.3% 37-54% Normal
VCM 82.0 FI 80 -100 FI Normal
CHCM 32.9 g/dI 32 - 36 g/dI Normal
RDW_CV 11.3% 11-16 % Normal
RDW_SD 63.0 F 35—-56 FI Normal
Plaguetas 188 10*3/ul 150 — 400 10*3/ul Normal
Vol. Plaquetario 9.2 FI 6-—12 Fl Normal
medio

PDW 13.9 Fl 12 — 18 Fl Normal
PCT 0.17% 0-10% Normal

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo
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Clinico/Fisico
Paciente afebril de 37°, con ataques epilépticos 1 vez al dia acompafiados de
reflujo e irritacidn, se realiza la valoracion fisica y se evidencia lo siguiente:

Sistema cardiovascular: Presion arterial: 90/60 mm/Hg, Frecuencia cardiaca 100

Ipm, Frecuencia respiratoria 30 rpm (Valores Normales)

Examen fisico: Ojos: con brillo y claros sin lesiones. Labios y lengua sin
inflamacion, Encias saludables y presencia de denticidén. Piel sin manchas Region

torécica. Simétrico en tamafio y forma. Region abdominal. Blando (Normal)
Dietético
La acompafante refiere que no tiene problemas masticar y tragar. Se realiza el
recordatorio de 24 horas e indica lo siguiente: Desayuno: batido de frutilla con tostada
de queso. Media mafiana: 1 manzana. Almuerzo: Sopa de frejol con carne y arroz con
pure de papa, carne frita y un vaso de juego de naranja. Media tarde:1 vaso de gelatina
con flan. Merienda: arroz con pollo hornado y un vaso de jugo de tomatillo. Ver Anexo:

tabla completa

Recordatorio de24 H KCAL PROTEINAS GRASAS CHO
TOTAL 1027 50 36 228
ADECUACION 1200 30 94.7 57
% 86 168 38 400
90-110 95-105

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo
Diagnostico Integral nutricional
Paciente femenino de 1 afio 4 meses diagnosticada con deficiencia CDKL5, se
evalla su estado nutricional y se evidencia lo siguiente: Peso de acuerdo con la edad

Riesgo de sobrepeso, Longitud de acuerdo con la edad Normal, Peso de acuerdo a la

longitud Normal, Perimetro de brazo de acuerdo con la edad Normal, Perimetro
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cefalico de acuerdo con la edad Normal, Pruebas de laboratorio dentro de los
paradmetros normales. Valoracion fisica /clinica: Convulsiones, con reflujo y valoracion

dietética, déficit consumo grasas y excesivo consumo de carbohidratos y proteinas.
INTERVENCION NUTRICIONAL
Calculo energético, segun Schofield 1985
Nifia GER = (16.252 * P kg) +(10.232 * T cm) - 413.5
GER = (16.252 * 11.5 kg) + (10.232 * 86 cm) - 413.5 = 186.9 + 880 = 1066.9 kcal
GET=GER* 1.1
GET =1066.9 * 1.1 = 1173.5 > 1200 kcal/dia

Adecuacion de macronutrientes

Porcentaje Kcal Gramos
CHO 19% 228 57
GRASAS 71% 852 94.7
PROTEINAS 10% 120 30
Total 100% 1200 kcal/dia

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo

Porcentaje por tiempos de comida

Porcentaje Kcal

Desayuno 20 % 240

Refrigerio 15% 180

Almuerzo 30% 360

Refrigerio 10% 120

Merienda 25% 300
Total 100% 1200 kcal/dia

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo
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Prescripcion dietética

Dieta cetogénica de 1200 kcal/dia, distribuidas en cinco tiempos de comidas y

fraccionada en desayuno, refrigerio, almuerzo, refrigerio y merienda.
Menu

Desayuno
Batido de guineo
Huevos revueltos
Refrigerio
Yogur griego con nueces trituradas
Almuerzo
Crema de zapallo con queso
Pollo frito
Naranja
agua
Refrigerio
Pan con guacamole
Merienda
Arroz con sudado de pescado
1 mandarina

Agua

MENU CANTIDAD KCALS GRASAS PROTEINAS CHO

Desayuno
Huevos 2 unidades  100.0 7.6 3.1 1.0
Mantequilla lcdta 60.0 115 0.1 0.1
Guineo lu 70.0 0.3 0.1 8.5
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Leche 240 mi

Refrigerio
Nueces 3 unidades
Yogur griego 240 ml
Almuerzo
Zapallo 1 porcidn
Leche 100 ml
Queso 1 onza
Manquilla lcdta
Pollo 2 onzas
agua
Naranja lu
Refrigerio
Aguacate 1/4u
Pan 1 unidad
Merienda
Arroz 1/2 taza
Pescado
Vegetales
Aceite girasol lcda
Mandarina lu
Agua
TOTAL
ADECUACION

%

110.0

33.0
100.0

96.0
80.0
85.0
60.0
120.0
0.0
47.0

16.3
30.0

65.0
100.0
30.0
40.0
40.0
0.0
1282
1200
107
90-110

6.5

3.3
0.3

0.6
2.6
10.4
11.5
12.6
0.0
0.1

14.7
2.5

1.2
1.3
1.2
4.5
0.1
0.0
93
94.7
98

2.5

0.5
6.2

0.2
0.8
1.8
0.1
3.5
0.0
0.3

2.0
0.9

0.7
7.1
0.2
0.0
0.2
0.0
30
30
101
95-105

6.2

0.6
6.1

5.5
3.1
0.8
0.1
0.0
0.0
4.7

2.5
3.6

3.4
0.0
3.5
0.0
4.7
0.0
54
57
95

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo

Recomendaciones

e Consumir los alimentos despacio

e Brindar preparaciones de facil masticacion

e Consumir alimentos 5 veces al dia
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e Consumir alimentos ricos en calcio
e Consumir frutas y verduras 2 veces al dia

e Realizar actividad fisica de acuerdo a la edad.

2.7. Indicacion de las razones cientificas de las acciones de salud,
considerado valores normales.

“La deficiencia de CDKL5 es un trastorno del desarrollo neurologico raro pero
devastador caracterizado principalmente por la presencia de epilepsia a muy
temprana edad, discapacidad intelectual, discapacidades visuales corticales y
discapacidades motoras. Esta patologia es causada por mutaciones que provocan la
funcion en el gen cromosoma X, la quinasa dependiente de ciclina 5 y ocurre con una
prevalencia estimada de 1 de cada 42.000 nacidos. La mayoria de los pacientes son
mujeres, aunque muy rara vez se presenta en hombres. La incorporacion de CDKL5
en los paneles de deteccion genética, se la reconoce cada vez mas como una causa
de la epilepsia desde el inicio y trastornos que se presentan en el desarrollo

neurolégico. “ (Mulcahey, 2020)

Seguimiento.

Seguimiento Inicial Interpretacion Mes Interpretacion

Antropométrico

Peso 11.5 kg
Peso de acuerdo Los valores se
>+1 Normal > +1 .
con la edad mantienen
Longitud de
Los valores se
acuerdo con la > +2 Normal > +2 _
mantienen
edad
Peso de acuerdo a Los valores se
_ M +1 Normal M +1 _
la longitud mantienen

Perimetro de
Los valores se
brazo de acuerdo M+1 Normal M+1 ,
mantienen
con la edad
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Perimetro cefalico
de acuerdo con la
edad

Hemoglobina
Globulos rojos
Hematocrito
VCM

CHCM
RDW_CV
RDW_SD
Plaguetas

Vol. Plaquetario
medio

PDW

PCT

Temperatura

Sistema

cardiovascular

50-75 Normal
Bioquimico
12.3 g/di Normal
4.56 10*6/ul Normal
37.30% Normal
82.0 Fl Normal
32.9 g/dI Normal
11.30% Normal
63.0 F Normal
188 10*3/ul Normal
9.2 Fl Normal
13.9F Normal
0.17%
Clinico
37° Afebril
Presion
arterial: 90/60
mm/Hg,
Frecuencia
cardiaca 100 Normal
Ipm,
Frecuencia

respiratoria 30

rpm

Los valores se

50-75 _
mantienen
No reporta
37° Afebril
FC:102
Ipm, FR:
25 Rpm, Normal
PA: 90/60
mm/hg
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Examen fisico: Ojos: con brillo y
claros sin lesiones. Labios y lengua
sin inflamacién, Encias saludables y
presencia de denticion. Piel sin
manchas Region toracica. Simétrico
en tamafio y forma. Region
abdominal. Blando leves, Examen | Examen fisico Normal, no
fisico: Ojos: con brillo y claros sin Norma refiere convulsiones ni reflujo
lesiones. Labios y lengua sin
inflamacién, Encias saludables y
presencia de denticion. Piel sin
manchas Region tor4cica. Simétrico
en tamafio y forma. Region

abdominal. Blando

Dietético
Kcal 1027 1220
% de grasa 38% Ingesta 100% Ingesta
% Proteina 168% inadecuada 99% Adecuada
% CHO 400% 95%

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo

Observaciones.

Aungue se pudo evidenciar ciertos indicadores dentro de los parametros normales,
se pudo observar por medio del calculo de 24 Horas, que la paciente tenia una ingesta
excesiva de hidratos de carbono y baja en grasas, por lo que se puede inferir que esos
aspectos ocasionaban las convulsiones, durante la consulta aidn se continua
trabajando en la educacion nutricional, especificando las ventajas que tiene una dieta
cetogénica ante la patologia de la nifia, los familiares aun refieren que la paciente
sigue sin presentar problemas para masticar o tragar, pero bajos ciertos aspectos
(patoldgicos que se pueden presentar) se sigue recomendando que los alimentos que

se brindan sean de facil masticacion.

22



CONCLUSIONES.

Se evalud el estado nutricional y se evidencio Peso de acuerdo con la edad
Riesgo de sobrepeso, Longitud de acuerdo con la edad Normal, Peso de
acuerdo a la longitud Normal, Perimetro de brazo de acuerdo con la edad
Normal, Perimetro cefdlico de acuerdo con la edad Normal, Pruebas de
laboratorio dentro de los parametros normales. Valoracion fisica /clinica:
Convulsiones, con reflujo y valoracién dietética, déficit consumo grasas y

excesivo consumo de carbohidratos y proteinas.

Se realizé una prescripcion “Dieta cetogénica de 1200 kcal/dia, distribuidas en
cinco tiempos de comidas y fraccionada en desayuno, refrigerio, almuerzo,
refrigerio y merienda, con el 71% de grasas, 19% de carbohidratos y 10% de

proteina”

Se monitorizo la evolucion de la dieta, se evidencio que los parametros
antropométricos se mantenian, no reporta examenes de laboratorio, los signos

vitales y clinicos normales, no refiere convulsiones ni reflujo
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ANEXOS

Figura lubicacién y tipo de mutacion
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Fuente: (CDKL5 Alliance Francophone, 2022)

£

Figura 2 Tipos de dietas cetogénicas

Grasas Trigliceridos de cadena madia (TCM) Proteirias Hidratas de carbono
Clazica 341 8% 13% Entrs ambas
Clazica 4/1 O 105 Entrs ambas
TCM 1% 0% 1% 19%
TCH modifiada o combinada A5 308 0% 2068
) Fuente: (Palanca, 2015)
Tabla 1 Recordatorio de 24 H

Recordatorio de 24 H KCAL PROTEINAS GRASAS CHO
Desayuno
Batido de frutilla 113 34 2.8 18.9
Tostada de queso 100 10.7 10 14.4
Media mafiana
Manzana 47 0.2 0.2 12.6
Almuerzo
Sopa de frejol con

120 2.23 3.84 14.2
carne
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Arroz

Carne Frita

Pure de Papa
Media Tarde
Gelatina con flan
Merienda

Arroz

Pollo hornado

Jugo de tomatillo

90

120

100

73

90

114

60

TOTAL 1027

ADECUACION 1200

% 86

90-110

3.22

10.5

12.5

1.9

3.22

2.3

0.15

50

30

168

2,61
5.6

3.9

4.39

2,61
4.5
0.96
36
94.7
38

95-105

68.9

1.6

16

6.49

68.9

5.84

228

57

400

Elaborado por: Karely Beatriz Hurtado Moncayo
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