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Desde la Dirección

En este segundo número de la revista recopilamos una re-
visión bibliográfica narrativa de la literatura y varios casos 
clínicos sobre enfermedades raras en la infancia. El avan-
ce de los métodos diagnósticos, especialmente el análisis 
genético, ayuda al pediatra a alcanzar el diagnóstico de 
estas enfermedades. Sin embargo, todas ellas parten de 
una sospecha clínica fundada en la recopilación cuidadosa 
de signos y síntomas a veces inespecíficos y otras, muy 
orientativos de una enfermedad. Sólo desde una anamne-
sis y exploración clínica cuidadosa junto con la búsqueda 
en la literatura científica y el estudio de los hallazgos en-
contrados seremos capaces de hacer un uso racional de 
los estudios genéticos en enfermedades poco prevalentes 
en la infancia. 

Los autores de la revisión bibliográfica1 del síndrome de 
Potocki-Lupski describen los síntomas característicos y su 
base genética contribuyendo de esta forma a mejorar la 
visibilidad de esta enfermedad rara.

Fernández Ruiz2 presenta un caso clínico de osteogénesis 
imperfecta familiar confirmado genéticamente. Sánchez 
Codez3 propone el tratamiento con anticuerpos monoclo-
nales en su caso clínico de síndrome hemofagocítico se-
cundario a leucemia linfoblástica aguda tipo B. Ledesma 
Albarrán4 describe un caso poco frecuente de infecciones 
urinarias de repetición y hematuria macroscópica en el que 
la ecografía vesical permitió el diagnóstico de sospecha de 
un urotelioma. 

Finalmente, en este número presentamos dos trabajos ori-
ginales sobre enfermedades prevalentes en los niños, una 
de presentación aguda epidémica como la diarrea y otra 
enfermedad crónica como la obesidad. Ortiz Batanero5 
analiza con una metodología original basada en un cues-
tionario la epidemiología y aspectos de higiene y seguridad 
alimentaria domésticos de la diarrea aguda en atención pri-
maria, permitiendo conocer aquellos aspectos de interven-
ción por el pediatra con mayor margen de mejora. Coronel 
Rodríguez9 expone el seguimiento de 126 niños incluidos 
en el Plan Integral de Obesidad Infantil de Andalucía en un 
centro de salud con resultados poco alentadores, donde 
ponen de manifiesto escasa frecuencia de la disminución 
del índice de masa corporal y una falta de continuidad de 
seguimiento tras finalizar la edad de asistencia sanitaria 
pediátrica. 

La editorial de Gil Campos7 analiza alguno de los aspectos 
que pueden explicar los resultados de este estudio, po-
niendo especial énfasis en las medidas de actuación de 
los profesionales sanitarios para la prevención y tratamien-
to de la obesidad (entrevista motivacional, visitas clínicas 
individuales frecuentes, intervenciones grupales, etc) y la 
necesidad de formación específica. 

Termino agradeciendo una vez más a los autores y revi-
sores que han colaborado en la edición de este segundo 
número de 2019 de la revista Vox Paediatrica. Su labor 
contribuirá a la formación de los pediatras.
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