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Resumen

Las leucemias infantiles representan las malignidades mas comunes en la infancia, habiendo
experimentado mejoras notables en tratamientos y resultados en las tltimas cuatro décadas.
A pesar de estos avances, presentan desafios particulares. En este articulo se aborda espe-
cificamente la leucemia congénita, con una incidencia de 1-5 por cada millon de nacidos vivos,
describiendo sus caracteristicas clinicas, diagnostico y factores de riesgo.

Se presenta un estudio de caso de un recién nacido con leucemia congénita, destacando
los sintomas como irritabilidad, hepatoesplenomegalia y una erupcion distintiva. El analisis
hematologico revel6 hallazgos consistentes con la enfermedad, subrayando la importancia
del diagnostico temprano. Se hace referencia a investigaciones que informan una tasa de
supervivencia del 44 % a los dos afos, subrayando la necesidad de una comprension mas
profunda y estrategias terapéuticas innovadoras.

Aunque la quimioterapia sigue siendo el tratamiento estandar, se enfatizala urgencia de inves-
tigaciones adicionales para mejorar la comprension de esta rara enfermedad. Se concluye
destacando la alta tasa de mortalidad asociada con la leucemia congénita en comparacion
con otros canceres congénitos, subrayando la necesidad de enfoques terapéuticos mas efec-
tivos y personalizados para mejorar los resultados en estos casos.
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Abstract

Pediatric leukemias represent the most common malignancies in childhood, having under-
gone significant improvements in treatments and outcomes over the last four decades. Despite
these advancements, they pose particular challenges. This article specifically addresses
congenital leukemia, with an incidence of 1-5 per million live births, describing its clinical
characteristics, diagnosis, and risk factors.

A case study of a newborn with congenital leukemia is presented, highlighting symptoms
such as irritability, hepatosplenomegaly, and a distinctive rash. Hematological analysis
revealed findings consistent with the disease, emphasizing the importance of early diag-
nosis. The necessity for more comprehensive knowledge and the development of novel
therapy procedures is emphasized by study findings that indicate a 44% survival rate at the
two-year mark.

Although chemotherapy remains the standard treatment, the urgency of additional research
to enhance comprehension of this rare condition is reaffirmed. The article concludes by
emphasizing the high mortality rate associated with congenital leukemia compared to other
congenital cancers, underscoring the need for more effective and personalized therapeutic
approaches to improve outcomes in these cases.

Keywords: Congenital leukemia; KMT2A translocation; irritability; poor feeding; rash;
bulging fontanel; hepatosplenomegaly.
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Introduccion

Lasleucemias representan las condiciones malignas mas comunes en lainfancia’.
El tratamiento de la leucemia infantil ha mostrado una mejora inmensa en los
resultados en los Gltimos 40 afios. Gran parte del éxito se debe a las mejoras
en la terapia de la leucemia, evidenciadas en una mayor supervivencia libre de
enfermedad y tasas reducidas de recaida en ensayos clinicos. En los Gltimos
30 anos, también hemos observado una disminucién en la mortalidad relacio-
nada con el tratamiento debido a un mejor manejo de las complicaciones y una
mejor deteccion y tratamiento de las infecciones’ ?. Una elevada proporcion
de leucemias congénitas y neonatales presentan tipos de cariotipo anormales
asociados a malos resultados®. Se calcula que en la literatura se han descrito
entre 175y 200 casos”.

Laleucemia congénita en recién nacidos es caracterizada por su manifestaciéon
en las primeras cuatro (4) semanas de vida. La incidencia de esta enfermedad
oscila entre 1y 5 por cada millén de nacidos vivos. Las caracteristicas clinicas
que se observan habitualmente en los recién nacidos afectados incluyen hepa-
tomegalia y una erupcion distintiva en forma de arandano. La afectacion del
sistema nervioso central, indicada por signos como fontanela abombada y
disminucion de la consciencia, esta presente en aproximadamente la mitad
de los casos. El diagnostico requiere la presencia de blastos leucémicos en la
médula 6sea y/o en el tejido no hematopoyético y la ausencia de infecciones
congénitas, hipoxia y enfermedad hemolitica, que pueden producir un cuadro
clinico y hematolégico similar.

Las etiologias de la leucemia congénita abarcan factores genéticos, como la
translocacion KMT2A, que se encuentra en el 25 % al 40 % de los casos, asi como
la exposicion intrauterina a farmacos o toxinas. Este articulo hace referencia a
un estudio realizado, que examiné 59 casos entre 2001y 2016 e informé de una
tasa de supervivencia a los dos afios del 44 %° ©. Aunque la quimioterapia es el
enfoque de tratamiento estandar, se necesita mas investigacion para ampliar
nuestra comprension de esta afeccion. No obstante, tiene una tasa de morta-
lidad considerablemente mas alta que cualquier otro cancer congénito®.
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Figura 1. Paciente recién nacido con nédulos rojos/violaceos en la cara, brazo
y térax

Fuente: foto del autor.

Presentacion de caso

Un nifio de 2 dias de edad fue ingresado en la unidad neonatal por irritabilidad,
mala alimentacién y la presencia de una erupcion cutanea. La exploracion
fisica reveld un nifio irritable, no sindrémico, que presentaba una fontanela
abultada, hepatoesplenomegalia y nodulos rojos/violaceos generalizados en la
piel. Estos hallazgos motivaron una investigacion detallada del perfil hemato-
logico del paciente. Los resultados de exdmenes de laboratorio demostraron
un hematocrito en 25 %, una leucocitosis de 150,000mm? y trombocitopenia
de 45,000mm?.

Discusion y conclusion

La leucemia congénita (LC) es un término utilizado para describir la leucemia
que se identifica, ya sea al nacer o dentro del primer mes de vida. Es un fenémeno
poco comun’-%. En el caso presentado anteriormente, la condicién se manifestéd
desde el primer dia de nacimiento y cumpli6 con los criterios establecidos para
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el diagnoéstico de la leucemia congénita. Estos criterios incluyen leucocitosis
y trombocitopenia. Se han considerado diversos factores en la etiologia de la
LC, incluidos defectos cromosoémicos, influencias ambientales intrauterinas,
infecciones virales y la exposicion a la radiaciéon durante el embarazo.

Limitaciones

Lasrestricciones incluyeron la imposibilidad de realizar estudios citogenéticos
y la pérdida de seguimiento debido a que el paciente fue referido a otro centro
de salud. Presentamos este caso de relevancia clinica, resaltando la impor-
tancia de la deteccion temprana de la enfermedad y el inicio del tratamiento
para reducir la mortalidad general. Si un dermatélogo observa nédulos en un
lactante, se debe considerar el diagnostico diferencial de leucemia cutanea.
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