ENFERMEDADES RARAS

1. Indique la correcta:

[image: image1.wmf]La miopatía por cuerpos de inclusión se presenta más comúnmente en mujeres. 

[image: image2.wmf]Sospechar distrofia muscular frente a un cuadro de debilidad progresiva e indolora con niveles elevados de creatina-quinasa en segmentos musculares específicos. 

[image: image3.wmf]La microscopía electrónica es útil para el diagnóstico de todas las distrofias musculares. 

[image: image4.wmf]Una distrofia muscular no debuta como episodio de rabdomiólisis. 

[image: image5.wmf]Los síndromes miasténicos autoinmunes no remedan una distrofia muscular. 

2. En la COVID-19:

[image: image6.wmf]El porcentaje de síntomas neurológicos es alrededor del 20 %. 

[image: image7.wmf]Se ha descrito daño muscular en el 54 % de los pacientes. 

[image: image8.wmf]No se han descrito casos de síndrome de Guillain-Barré. 

[image: image9.wmf]La debilidad y las mialgias están entre los síntomas más frecuentes. 

[image: image10.wmf]No se confirma elevación de la creatinquinasa. 

3. Entre las causas más frecuentes de debilidad generalizada se encuentran:

[image: image11.wmf]Infecciones crónicas. 

[image: image12.wmf]Enfermedades endocrinometabólicas. 

[image: image13.wmf]Anemia. 

[image: image14.wmf]Insuficiencia cardiaca. 

[image: image15.wmf]Trastornos mentales. 

4. Es cierto en el enfermo crítico:

[image: image16.wmf]No se comprueba la pérdida de fibras gruesas musculares. 

[image: image17.wmf]Se asocia a afectación sensitiva. 

[image: image18.wmf]Se produce debilidad de predominio proximal. 

[image: image19.wmf]La movilidad y rehabilitación precoces no han demostrado disminuir la morbilidad. 

[image: image20.wmf]No se afecta la musculatura respiratoria. 

5. Las "escápulas aladas":

[image: image21.wmf]Es una deformidad congénita. 

[image: image22.wmf]No tiene significación clínica. 

[image: image23.wmf]Se debe a la debilidad de la cintura escapular. 

[image: image24.wmf]Es característico de los recién nacidos. 

[image: image25.wmf]Es una deformidad ósea asociada al Pompe. 

6. Respecto al tratamiento sintomático de la alfa-manosidosis, señale la incorrecta:

[image: image26.wmf]El pronóstico a largo plazo, en general, en ausencia de tratamiento específico es desfavorable. 

[image: image27.wmf]Hay una progresión insidiosamente lenta de la afectación neuromuscular y esquelética durante varias décadas. 

[image: image28.wmf]Hasta que no tienen un grave deterioro, los pacientes logran una completa independencia a nivel social. 

[image: image29.wmf]El momento en que aparecen los síntomas está relacionado con la gravedad de la enfermedad. 

[image: image30.wmf]Muchos pacientes terminan dependiendo de una silla de ruedas. 

7. No es cierto en la fibromialgia:

[image: image31.wmf]Su diagnóstico es clínico. 

[image: image32.wmf]Dolor difuso, generalizado, crónico. 

[image: image33.wmf]Positividad a palpación en, al menos, 12 de los 18 puntos a explorar. 

[image: image34.wmf]Dolor presente en los cuatro cuadrantes del cuerpo. 

[image: image35.wmf]Dolor en esqueleto axial. 

7. No es cierto en la fibromialgia:

[image: image36.wmf]Su diagnóstico es clínico. 

[image: image37.wmf]Dolor difuso, generalizado, crónico. 

[image: image38.wmf]Positividad a palpación en, al menos, 12 de los 18 puntos a explorar. 

[image: image39.wmf]Dolor presente en los cuatro cuadrantes del cuerpo. 

[image: image40.wmf]Dolor en esqueleto axial. 
LA 8 REPUESTA LA D
9. La enfermedad de Pompe:

[image: image41.wmf]Es una enfermedad lisosomal. 

[image: image42.wmf]Es una glucogenosis. 

[image: image43.wmf]Es una miopatía. 

[image: image44.wmf]Es una enfermedad rara. 

[image: image45.wmf]Todas las definiciones son correctas. 

10. En relación a las pruebas de laboratorio, no es cierto que:

[image: image46.wmf]Puede hacerse un cribado metabólico inicial buscando la presencia de oligosacáridos en orina. 

[image: image47.wmf]Puede hacerse un cribado metabólico inicial buscando linfocitos vacuolados en sangre periférica. 

[image: image48.wmf]Puede llegarse a un diagnóstico a través de un estudio genético no dirigido. 

[image: image49.wmf]El estudio genético siempre es la prueba diagnóstica definitiva. 

[image: image50.wmf]Los estudios bioquímicos-enzimáticos pueden ser diagnósticos. 

11. La primera manifestación de la enfermedad de Pompe infantil es:

[image: image51.wmf]La hipoglucemia. 

[image: image52.wmf]Una miocardiopatía. 

[image: image53.wmf]Rabdomiólisis. 

[image: image54.wmf]Hepatopatía mortal. 

[image: image55.wmf]Insuficiencia renal. 

12. Respecto a la terapia de reemplazamiento enzimático (TRE) para la alfa-manosidosis, no es cierto que:

[image: image56.wmf]El tratamiento con velmanasa alfa ha demostrado ser efectivo y seguro. 

[image: image57.wmf]La TRE con velmanasa alfa está pendiente de aprobación por parte de la Agencia Europea del Medicamento. 

[image: image58.wmf]Se han reportado mejoras tanto en parámetros bioquímicos como funcionales. 

[image: image59.wmf]El tratamiento con velmanasa alfa está indicado para controlar las manifestaciones no neurológicas en las formas leves o moderadas de la enfermedad. 

[image: image60.wmf]Desde el punto de vista terapéutico, se considera un tratamiento estándar para esta enfermedad. 

13. En el seguimiento de los pacientes con alfa-manosidosis:

[image: image61.wmf]El paciente debe ser derivado a un centro experto para completar los estudios y ser valorado por diferentes especialistas. 

[image: image62.wmf]Por parte del médico de familia debe tenerse en cuenta que los tratamientos son esencialmente sintomáticos y paliativos. 

[image: image63.wmf]Debe tenerse en cuenta la posible inmunodeficiencia y, ante una sospecha de infección, considerar el uso de forma temprana de antibióticos. 

[image: image64.wmf]Es importante la atención integral al paciente, cuidados a nivel auditivo, fisioterapia, cuidados ortopédicos y terapia ocupacional. 

[image: image65.wmf]Todas las anteriores son correctas. 

14. ¿Con qué enfermedad podemos confundir una enfermedad de Pompe infantil?:

[image: image66.wmf]Con una distrofia muscular. 

[image: image67.wmf]Con artritis reumatoide. 

[image: image68.wmf]Con lupus eritematoso sistémico. 

[image: image69.wmf]Con la enfermedad de McArdle. 

[image: image70.wmf]Con ninguna de las anteriores. 

15. La sospecha clínica de una enfermedad de depósito lisosomal se establece por todas las siguientes, excepto:

[image: image71.wmf]El carácter progresivo de la enfermedad. 

[image: image72.wmf]Afectación sistémica: cara (facies) tosca, afectación visceral (hepatoesplenomegalia, hernias). 

[image: image73.wmf]Ausencia de afectación neurológica. 

[image: image74.wmf]Afectación sensorial en grado variable (ocular y/o auditiva). 

[image: image75.wmf]Afectación esquelética. 

16. Las chaperonas:

[image: image76.wmf]Son enzimas que liberan el glucógeno. 

[image: image77.wmf]No tienen ninguna utilidad en la enfermedad de Pompe. 

[image: image78.wmf]Son un tratamiento experimental con expectativas de curación. 

[image: image79.wmf]Son subunidades de la alfa-glucosidasa. 

[image: image80.wmf]Son proteínas que ayudan en el plegamiento adecuado de la alfa-glucosidasa. 

17. ¿En cuál de los siguientes pacientes no sospecharía una alfa-manosidosis?:

[image: image81.wmf]Individuos de cualquier edad con discapacidad intelectual, opacidad corneal, ataxia, anormalidades esqueléticas y cara tosca.  

[image: image82.wmf]En niños menores de 10 años con sordera o retraso del lenguaje asociado a retraso cognitivo, trastorno motor y apariencia facial tosca. 

[image: image83.wmf]En niños o jóvenes con sordera neurosensorial asociada a miopatía. 

[image: image84.wmf]En niños con displasia ósea, talla muy baja y GAG positivos en orina. 

[image: image85.wmf]Individuos normales hasta la edad de 6-8 años que inician problemas sistémicos progresivos e hipoacusia. 

18. Los subtipos clínicos de la enfermedad de Pompe:

[image: image86.wmf]Tienen que ver con distintas enzimas implicadas. 

[image: image87.wmf]Se deben a la distinta actividad enzimática residual. 

[image: image88.wmf]Son de inicio precoz e inicio tardío. 

[image: image89.wmf]Se diferencian por la afectación muscular o hepática. 

[image: image90.wmf]Las opciones b) y c) son ciertas. 

19. De las siguientes afirmaciones sobre las enfermedades raras, indique la correcta:

[image: image91.wmf]Es conveniente buscar casos similares en la familia de un paciente realizando un árbol genealógico de tres generaciones. 

[image: image92.wmf]La mayoría de los casos aparecen en la edad adulta. 

[image: image93.wmf]Alrededor del 50 % de los casos son de origen genético. 

[image: image94.wmf]Cada médico de familia en España atiende entre 20 y 25 personas al año con una enfermedad rara. 

[image: image95.wmf]En la Unión Europea se acepta como rara aquella enfermedad cuya prevalencia es inferior a 15 casos por cada 10.000 personas. 

20. En las formas más frecuentes de alfa-manosidosis:

[image: image96.wmf]Los niños afectados tienen infecciones frecuentes en la primera década de la vida. 

[image: image97.wmf]Hay fallecimiento precoz. 

[image: image98.wmf]Al nacimiento existen síntomas clínicos sugestivos de la enfermedad. 

[image: image99.wmf]En todos los casos existe grave retraso del desarrollo desde los primeros meses. 

[image: image100.wmf]Los adultos tienen muy escasos síntomas. 

21. Indique la falsa:

[image: image101.wmf]En las miopatías, los reflejos osteotendinosos están abolidos. 

[image: image102.wmf]Las fasciculaciones son un signo de lesión de la motoneurona periférica. 

[image: image103.wmf]Las alteraciones sensitivas indican neuropatía. 

[image: image104.wmf]El agotamiento muscular con el ejercicio es característico en las enfermedades neuromusculares. 

[image: image105.wmf]En las neuropatías y enfermedades de la motoneurona periférica los reflejos osteotendinosos suelen estar abolidos. 

22. En la enfermedad de Addison, una de las siguientes afirmaciones es falsa:

[image: image106.wmf]Molestias gastrointestinales. 

[image: image107.wmf]Anorexia. 

[image: image108.wmf]Hipopotasemia. 

[image: image109.wmf]Hiperpigmentación. 

[image: image110.wmf]Pérdida de peso. 

23. Para que un paciente pueda ser incluido en el proyecto αmann-REVEAL, es imprescindible:

[image: image111.wmf]Realizar una primera valoración de los criterios clínicos por parte de un experto, con el fin de verificar que el paciente presenta alta sospecha de alfa-manosidosis. 

[image: image112.wmf]Disponer de un diagnóstico genético previo negativo para alfa-manosidosis. 

[image: image113.wmf]Que el paciente sea mayor de edad y pueda firmar el consentimiento informado. 

[image: image114.wmf]Que se haya estudiado la actividad enzimática en sangre. 

[image: image115.wmf]Que se haya estudiado la presencia de oligosacáridos en orina. 

24. Con respecto a las miopatías metabólicas, señale la falsa:

[image: image116.wmf]El déficit de carnitina-palmitoil-transferasa es la miopatía metabólica más frecuente. 

[image: image117.wmf]No se requiere la biopsia muscular para su diagnóstico. 

[image: image118.wmf]La enfermedad de McArdle es el trastorno de almacenamiento del glucógeno más frecuente. 

[image: image119.wmf]Para su diagnóstico es fundamental la sospecha clínica. 

[image: image120.wmf]Entre las medidas para prevenir las crisis de mioglobinuria se encuentra el control de la actividad física. 

25. La terapia enzimática en Pompe:

[image: image121.wmf]Es más eficaz en músculo cardiaco que en esquelético. 

[image: image122.wmf]Es igual de eficaz en ambos. 

[image: image123.wmf]Funciona de igual manera en todas las fibras musculares. 

[image: image124.wmf]Elimina todo el glucógeno acumulado. 

[image: image125.wmf]No ha conseguido cambiar el curso de la enfermedad. 

26. Respecto al diagnóstico de la alfa-manosidosis, no es cierto que:

[image: image126.wmf]Se puede establecer probando mediante la identificación de la deficiencia en leucocitos de la enzima lisosomal alfa-manosidasa ácida (MAN2B1). 

[image: image127.wmf]En los individuos afectados, la actividad de la enzima alfa-manosidasa en los leucocitos de sangre periférica es del 5 al 10 % de la actividad normal. 

[image: image128.wmf]Puede iniciarse a partir de un diagnóstico genético. 

[image: image129.wmf]El diagnóstico se establece con la detección de la presencia de oligosacáridos en orina.
[image: image130.wmf]Puede hacerse de forma indirecta a través de un estudio de secuenciación del exoma. 

27. El tratamiento de la enfermedad de Pompe actualmente es:

[image: image131.wmf]No tiene tratamiento, solo paliativo. 

[image: image132.wmf]Inhibición de sustrato. 

[image: image133.wmf]Terapia génica con vectores virales. 

[image: image134.wmf]Con chaperonas. Son siempre útiles. 

[image: image135.wmf]Tratamiento de sustitución enzimática. 

28. El déficit enzimático que causa la enfermedad de Pompe es:

[image: image136.wmf]La alfa-glucosidasa. 

[image: image137.wmf]La glucosa 6 fosfatasa. 

[image: image138.wmf]La enzima desramificante. 

[image: image139.wmf]La enzima miofosforilasa. 

[image: image140.wmf]No es conocido con precisión. 

29. Respecto a las enfermedades mitocondriales:

[image: image141.wmf]En el adulto, la mutación se produce en el ADN nuclear. 

[image: image142.wmf]Forman un grupo limitado de enfermedades. 

[image: image143.wmf]Producen debilidad de tipo distal. 

[image: image144.wmf]Su diagnóstico es clínico. 

[image: image145.wmf]Pueden presentarse a cualquier edad. 

30. ¿Cuál de las siguientes afirmaciones es correcta?:

[image: image146.wmf]El médico de familia no dispone de los medios adecuados para un correcto seguimiento del paciente con enfermedades raras. 

[image: image147.wmf]Las enfermedades raras se diagnostican en la mayoría de las ocasiones por un estudio genético. 

[image: image148.wmf]El paciente con enfermedad rara no se corresponde con el paradigma del paciente crónico. 

[image: image149.wmf]Los pacientes con enfermedades raras son diagnosticados con rapidez gracias a los medios de que disponemos en la actualidad. 

[image: image150.wmf]El protocolo DICE-APER es una herramienta muy útil para el abordaje de los pacientes con enfermedades raras. 
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