.NC(ML Neutrosophic Computing and Machine Learning {Numero especial: La neutrosofia
y su impacto en la sociedad. Perspectiva en el contexto ecuatoriano}, Vol. 26, 2023
-l- -'- University of New Mexico
NV -
Escala lingtistica neutrosoéfica en la autovaloracion del
conocimiento de estudiantes universitarios sobre

leucinosis

It climbs linguistic neutrosophic in the valiu of the
knowledge of university students on leucinosis

Diana Sofia Iglesias Espin !, Erika Sarahi Cocha Chicaiza? and Juan Alberto Viteri Rodriguez®

1 Universidad Regional Auténoma de Los Andes, Ambato. Ecuador. E-mail: ma.dianasie52@uniandes.edu.ec
2 Universidad Regional Auténoma de Los Andes, Ambato. Ecuador. E-mail: ma.erikascc25@uniandes.edu.ec
8 Universidad Regional Auténoma de Los Andes, Ambato. Ecuador. E-mail: ua.juanviteri@uniandes.edu.ec

Resumen. La Enfermedad de la Orina con olor a Jarabe de Arce (MSUD o Leucinosis), constituye un error innato del meta-
bolismo de aminoécidos de cadena ramificada, causada por deficiencia en la actividad de la deshidrogenasa de los cetoacidos,
acumulandose leucina, isoleucina y valina, generando encefalopatia neonatal grave, que, de no ser diagnosticada y tratada de
forma precoz, produce secuelas neuroldgicas permanentes y un posterior desenlace letal. Presenta un patrén autosomico rece-
sivo, con una frecuencia de 1/185.000 recién nacidos. Es por ello que se presenta como objetivo: aplicar una escala linguisti-
ca neutrosofica para la autovaloracion del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medi-
cina. En el estudio se realizé una investigacion no experimental de tipo descriptivo donde se emplearon métodos y técnicas
de orden tedrico, empirico y matematica estadisticos. La investigacion asume las perspectivas de la neutrosofia asi como sus
medios y procedimientos, una vez aplicada la escala se evidencié que adn es insuficiente el conocimiento de los estudiantes
sobre esta tematica. Lo cual permite arribar como concusion la necesidad profundizar en esta tematica durante la formacién
del profesional de la medicina.

Palabras clave: escala linguistica neutroséfica, encefalopatia, leucinosis

Summary. The IlIness of the Urine with scent to Syrup of Maple (MSUD or Leucinosis), it constitutes an innate error of the
metabolism of amino acids of ramified chain, caused by deficiency in the activity of the dehydrogenase of the ketoacidosis,
accumulating lacuna, isoleucine and valiant, generating encefalopatia serious neonatal that, of not being diagnosed and treat-
ed in a precocious way, it produces permanent neurological sequels and a later lethal outcome. It presents a patron recessive
autonomic, with a newly born frequency of 1/185.000. It is for it that is presented as objective: to apply a scale linguistic neu-
trosdfica for the value of the knowledge has more than enough leucinosis in university students of the medicine career. In the
study he/she was carried out a non-experimental investigation of descriptive type where methods were used and technical of
theoretical, empiric order and statistical mathematics. The investigation assumes the perspectives of the neutrosofia as well as
its means and procedures, once applied the scale was evidenced that it is still insufficient the knowledge of the students on
this thematic one. That which allows arriving as concussion the necessity to deepen in this thematic one during the formation
of the professional of the medicine.

Words key: it climbs linguistic neutrosophic, encefalopatia, and leucinosis

1 Introduccién

La enfermedad de la orina con olor a Jarabe de Arce (MSUD por sus siglas en inglés Maple Syrup Urine Di-
sease) fue reportada por primera vez por Menkes en 1954, en cuatro pacientes que iniciaron un grave deterioro
neurolégico en la primera semana de vida y que fallecieron precozmente, ellos tenian un olor particular en su
orina similar a los extractos de hojas de arce. Esta patologia se presenta en 1 de cada 86.800 a 185.000 nacidos
vivos y ocurre mas frecuentemente en las poblaciones con una mayor tasa de consanguinidad, como los Menoni-
tas y de Oriente Medio, donde la incidencia es tan alta como 1 en 200 nacimientos. [1], [2], [3]
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Es una entidad de baja prevalencia, que hace parte del grupo de Errores Innatos del Metabolismo (EIM). En
este trastorno se produce una deficiencia del complejo multienzimatico deshidrogenasa de los alfacetoacidos ra-
mificados (BCKD, por sus siglas en inglés), que bioquimicamente se caracteriza por un incremento en plasma y
orina de los aminoacidos ramificados (leucina, isoleucina, valina y aloisoleucina) y de los correspondientes alfa-
cetoécidos. La acumulacion produce una encefalopatia neonatal grave con alto riesgo de secuelas neurolégicas
permanentes y de muerte sin tratamiento adecuado. Se hereda con caréacter autosémico recesivo y afecta por
igual a ambos sexos. [2] , [4]

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son enfermedades monogénicas, de herencia autosémica recesi-
va en su mayoria, que son frecuentes en la poblacién mundial. Se estima que en conjunto afectan alrededor de 1
en cada 800 a 1 de cada 2.500 recién nacidos. Se manifiestan en la edad pediatrica, desde las primeras horas de
vida y hasta la adolescencia o edad adulta con sintomas y signos similares a otras patologias.

No reconocerlos conduce a secuelas como desnutricion, convulsiones, retardo mental e incluso la muerte. Sin
embargo, a pesar de su gravedad y baja frecuencia muchas de estas patologias tienen tratamiento y manejo médi-
co especifico. [5], [6]

La forma clasica neonatal grave, se caracteriza por presentar en los pacientes menos del 2% de la actividad
enzimatica residual de la deshidrogenasa de los cetoacidos de cadena ramificada (BCKD). Los recién nacidos
afectados de MSUD son aparentemente sanos al nacer, los sintomas se presentan en los primeros dias de vida,
entre el 4°y 7° dia con una enfermedad progresiva y fulminante caracterizada por letargia, pobre succién e hipo-
rexia, disminucién de peso, desarrollo de encefalopatia toxica con signos como irritabilidad, dificultad respirato-
ria, olor a jarabe de arce o azlcar quemada en la orina, ademas, pueden presentar acidosis metabdlica, cetonuria,
cetonemia y convulsiones antes del coma. Esta forma de presentacion es la mas severa y comun, de alta mortali-
dad y alto grado de secuelas neuroldgicas irreversibles. Los niveles de aminoécidos de cadena ramificada, parti-
cularmente leucina, son muy elevados en sangre y en todos los liquidos bioldgicos. [7], [8-21-22]

A nivel mundial varios neonatos pueden tener metabolitos sanguineos totalmente normales después del na-
cimiento y, por lo tanto, pueden pasarse por alto en las pruebas de deteccion del recién nacido (espectrometria de
masas en tandem). Desafortunadamente, muchos paises no incluyen la Leucinosis en sus programas de detec-
cion. En estos paises, los nifios pueden morir o quedar gravemente discapacitados antes de ser diagnosticados.

El tratamiento durante la descompensacion consiste en terapia intensiva nutricional para evitar catabolismo
de los aminoacidos ramificados y disminuir la concentracién plasmatica de leucina bajo 200 uM/L. En el periodo
cronico se entrega una dieta restringida en Valina, Isoleucina y Leucina, se suplementa con leche especial sin
VIL, aminoécidos libres (L-valina, L-isoleucina) y tiamina. [9]

En el Ecuador no existen cifras estadisticas claras acerca del nimero de casos reportados; sin embargo, en la
provincia de Tungurahua, en el Hospital General Docente Ambato, de 3.459 nacidos vivos durante el afio 2017,
se han encontrado cuatro neonatos con manifestaciones clinicas y estudios confirmatorios de Leucinosis. [10].

En uno de estos casos se evidencié dafios a nivel del sistema nervioso central, con presencia de hemorragia
cerebral, provocando acidosis metabdlica, convulsion tonico-clonica y un prondstico de vida reducido (21 dias).
Ademas, el soporte nutricional se bas6 Unicamente en leche materna. En el quinto caso registrado en 2019 el re-
cién nacido mostrd hipoactividad, descamacion, dermatitis y meningitis. EIl tratamiento fue a base de un sustituto
proteico (Maxamaid), el cual disminuia la toxicidad de los aminoacidos: leucina, isoleucina y valina. Esta férmu-
la presenta una mezcla de aminoécidos esenciales y no esenciales, hidratos de carbono, minerales, oligoelemen-
tos y vitaminas. 100 g de esta leche aporta 30 g de aminoacidos o 25 g de equivalente proteico. [11]

A pesar de ser una Enfermedad Congénita Metabdlica (ECM) no esté incluida dentro del Programa Nacional
de Tamizaje Metabolico Neonatal (TAMEN) que se realiza dentro de los primeros dias de nacimiento y que el
Ministerio de Salud Publica del Ecuador (MSP) lleva a cabo desde el 2 de diciembre del 2011 hasta la actuali-
dad, por lo que se detecta de forma tardia con graves consecuencias de morbimortalidad y discapacidad mental.
[10-23-24].

La difusion cientifica de casos clinicos como este se encuentra justificada, ya que enfatiza la importancia del
diagndstico precoz, el cual puede conducir a un adecuado tratamiento y evitar las severas secuelas neuroldgicas
permanentes asociadas a la acumulacion de estos aminoacidos en el sistema nervioso central y la muerte tempra-
na. [1-26].

En correspondencia con lo antes descrito, se puede apreciar que se ha abordado la tematica desde disimiles
enfoques. Sin embargo, ha sido poco sistematizada la neutrosofia siendo esta disciplina una de las que mayores
potencialidades para la autovaloracion de diferentes contenidos de disciplinas cientificas y docentes.

En concordancia con lo anterior se puede plantear como objetivo: aplicar una escala linglistica neutrosofica
para la autovaloracién del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medicina
de la Universidad Auténoma Regional de los Andes, Sede Ambato Ecuador.
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2 Materiales y métodos

Durante la investigacion se parte de un estudio no experimental de tipo descriptivo, exploratorio y transversal
ver figura 1, donde se utiliza un enfoque mixto de la metodologia de la investigacién cientifica. Con elementos
del paradigma cuantitativo y cualitativo, privilegiando el primero. Por tal sentido los métodos de la investigacion
se encuentran en correspondencia con la naturaleza antes declarada.

Seleccion de la muestra Seleccién de los métodos y Aplicacion y evaluacion
en estudio técnicas de los resultados obteni-
— dos

Figura 1. Momentos del estudio transversal aplicado en la investigacién

Durante la investigacion se utilizaron métodos y técnicas tanto de orden tedrico, como empirico y matemati-
co estadistico. Los que seran descritos a continuacion.

Tedricos

Analitico sintético: Permite estudiar los fundamentos gnoseoldgicos que sustentan el proceso de autovalora-
cion del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medicina. Lo cual permite
ademas arribar a conclusiones tedricos del andlisis de las fuentes tedricas consultadas.

Inductivo- Deductivo: posibilita hacer inferencias y generalizaciones del proceso de proceso de autovalora-
cioén del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medicina, asi como el trata-
miento de los datos obtenidos en la aplicacion de la escala linguistica neutrosofica.

Empiricos

Encuesta: para la obtencion del estado actual del problema identificado en el proceso de autovaloracion del
conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medicina

Medicidn: para atribuir valores a cada uno de los términos linglisticos empelados en el tratamiento de los da-
tos derivados de a encueta a estudiantes de la carrera de medicina.

Estadisticos matematicos: se empelaron para el procesamiento de la informacion obtenida a través de los mé-
todos y técnicas del nivel empirico; dentro de ello sobresale la estadistica descriptiva, con énfasis en el analisis
de distribucién de frecuencia. Para una mayor compresion de los datos presentados se utilizaron tablas de doble
entrada.

2.1 Poblacién y muestra

En este estudio se asume lo planteado por Smarandache, [1228-29-30-31] respecto a las muestras, quien ase-
vera que Una muestra neutrosoéfica es un subconjunto elegido de una poblacion, subconjunto que contiene alguna
indeterminacién: ya sea con respecto a varios de sus individuos (que podrian no pertenecer a la poblacion que es-
tudiamos, o puede que sélo pertenezcan parcialmente a ella), o con respecto al subconjunto en su conjunto.
Mientras que las muestras clésicas proporcionan informacion precisa, las muestras neutrosoficas proporcionan
una informacidn vaga o incompleta.

En concordancia con lo anterior, para la investigacion se seleccionaron 31 estudiantes de la carrera de medi-
cina de la Universidad Auténoma Regional de los Andes (Uniandes). Todos seleccionados de manera aleatoria,
utilizando la técnica de tdmbola segun describen autores como [13-25]. Pues es una de las formas de realizar un
muestreo aleatorio simple.

La muestra estuvo constituida por 20 estudiantes del sexo femenino y 11 del masculino. Con una edad pro-
medio de 24,7 afios, todos con el segundo afio de la carrera aprobado. Ademas, firmaron el consentimiento in-
formado donde dieron su consentimiento con la divulgacion de los resultados. Segun los postulados de la decla-
racion de Helsinki para la experimentacion con seres humanos.

2.2 Método neutrosoéfico empleado

La investigacion sigue el modelo neutroséfico que se propone en el presente trabajo, se presenta, tal y como
se ilustra a continuacién en la figura 2.
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Figura 2. Modelo neutroséfico para el empleo de una escala lingliistica neutrosofica para la autovaloracién del
conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la carrera de medicina de la Universidad Auténo-
ma Regional de los Andes, Sede Ambato Ecuador

Escala evaluativa neutrosdfica:

Esta escala se emplearon ndmeros neutroséficos de valor tnico (SVNS por sus siglas en inglés) [14-32-33-
34]. Para nuestro caso de estudio se tiene a como el universo de discurso. Un SVNS sobre el cual es un objeto
con la siguiente forma [15-35-36-37].

Para representar informacion inconsistente, imprecisa e incierta del mundo real, la membresia de la indeter-
minacién se representa independientemente junto con la membresia de la verdad y la falsedad en el conjunto de
la neutrosofia esto ha sido recomendada por varios investigadores como [14], [15], [16]. El intervalo representa
las membresias a verdadero, indeterminado y falso de x en A, respectivamente.

A= {{x,ug(x),15(x), v, (x)):x € X}d
Donde
Ug(x): X = [0,1],75(x):X = [0,1]y v(x):X —[0,1]
Con

0= uz(x)r,(x),v,(x) =3, VxeX

Los intervalos g WXL T XD ¥ Vg 1X ) denotan las membresias a verdadero, indeterminado y falso de x en
A, respectivamente.

Por cuestiones de conveniencia un nimero SVN serd expresado como A, donde a, b, ¢ [0,1], y +b +¢c < 3.
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Tabla 1 Términos linguisticos de la escala

Término linglistico Numeros SVN
Excelente (E) (1,0,0)

Muy Bien (MB) (0.80,0.35,0.30)
Bien (B) (0.60,0.50,0.50)
Regular (R) (0.30,0.85,0.70)
Mal (M) (0,1,1)

Donde A = (T, I, F) es un nimero neutroséfico de un solo valor, una funcion de puntuacién S esta a su vez
esta relacionada con un solo valor neutroséfico, en correspondencia con en el grado de pertinencia a la verdad, el
grado de pertenencia a la indeterminacién y el grado de pertenencia a la falsedad se define por la funcién de pun-
tuacion para conjuntos neutrosoficos de un solo valor se propone para hacer la distincién entre los nimeros.

3 Resultados y discusion

En este apartado se presentan los resultados obtenidos luego de aplicacion de la encuesta a los estudiantes,
luego de haber tabulados los datos obtenidos. También un momento importante de este es la discusion de los
mismos. Para mayor ilustracion se utilizan tablas con sus respectivos datos. Este analisis se va a realizar por cada
una de las preguntas realizadas.

Resultados de la pregunta 1.

Tabla 2. Resultados de la pregunta 1 de la encuesta a estudiantes

Pregunta 1 Excelente Muy Bien | Bien Regular (2) | Mal
(®) (4) ®) 1)
Como valo- | 3(9,6%) 2 (6,4%) 4 (12,9%) 18 (568,1%) | 4 (12,9%)

ran ustedes su
conocimiento

sobre las mani-
festaciones cli-
nicas de la leu-

cinosis

Al tabular los resultados de la pregunta 1 de la encueta se elabora la tabla 2. Donde se evidencia que existe
desconocimiento por parte de los estudiantes sobre las manifestaciones clinicas de la leucinosis. Pues solo 2 es-
tudiantes para un 9,6% de la muestra se autovaloré de Excelente, mientras que la categoria de Muy Bien fue se-
leccionada por 2 (6,4%), mientras que la de Bien fue 4 para un 12,9%. Es decir las categorias de mayor puntua-
cidn son las menos seleccionadas por los integrantes de la muestra.

Por su parte, la categoria de Regular fue la més seleccionada, pues la mayoria de ellos opto por esta op-
cion. Esto se vio reflejado en que 18 estudiantes para un 58,1% consideran que su conocimiento sobre esta tema-
tica es asi. Mientras que la categoria de menor puntuacién Mal, solo fue seleccionada por 4 estudiantes para un
12,9%.
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Resultados de la pregunta 2.

Tabla 3. Resultados de la pregunta 2 de la encuesta a estudiantes

Pregunta 1 Excelente Muy Bien | Bien Regular (2) | Mal
(®) (4) ®) )
Como valo- | 5 (16,1%) 1(3,2%) 3(9,6%) 20 (64,5%) | 2(6,4%)

ran ustedes su
conocimiento

sobre las medi-
das educativas
para a tener en

cuenta

En la tabla 3 se muestran los resultados de a pregunta 2 de la encuesta aplicada a los estudiantes, donde al
igual que la pregunta anterior solo una minoria seleccionaron las categorias de mayor puntuacion. Esto se avala
en que solo 5 estudiantes para un 16,1% se autoevaluaron de Excelente, Mientras que solo 1 para un 3,2% de
Muy Bien, 3 para un 9,6% de Bien.

Por otra parte, las categorias de menos puntuacion fueron las seleccionadas por los estudiantes, en el caso
particular la de Regular fue marcada por la mayoria de estos. Pues 20 de ellos para un 64,5% la sefialaron. Mien-
tras que la de Mal solo fue seleccionada por 2 estudiantes para un 6,4%.

Resultados de la pregunta 3.

Tabla 4. Resultados de la pregunta 3 de la encuesta a estudiantes

Pregunta 1 Excelente Muy Bien | Bien Regular (2) | Mal
(®) (4) ®) )
Como valo- | 4(12,9%) 3(9,6%) 5 (16,1%) 16 (51,6%) | 3(9,6%)

ran ustedes su
conocimiento

sobre los pilares
de tratamiento

de la leucinosis

En la tabla 4 se visualizan los resultados de la pregunta 3 de la encuesta, donde al igual que las restantes dos,
existe como regularidad que los estudiantes seleccionan las categorias de menor puntuacion de la escala disefia-
da. Esto se vio reflejado en que 4 estudiantes para un 12,9% sefialaron la categoria de Excelente. Mientras que la
de Muy Bien fue por 3 estudiantes para un 9,6%. La de bien fue seleccionada por 5 para un 16,1%.

Las escalas de menor puntuacion como es el caso de la de Regular fue marcada por 16 para un 51,6%.
Mientras que la de Mal fue marcada por 3 para un 9,6%. Tal y como ilustran los resultados se evidencia que
existe poco conocimiento de los estudiantes respecto esta tematica.
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Discusion

La leucinosis es un trastorno metabdlico de herencia autosémica recesiva. Es decir, hay un 25% de probabili-
dad de que el feto este afectado. [17-38]

Es importante considerar la inclusion de esta enfermedad dentro de los programas de cribado neonatal para
diagnostico precoz, en los primeros dias de vida; un tratamiento agresivo en la fase inicial y en las crisis por des-
compensacion metabdlica; un control evolutivo estricto con el fin de prevenir dafio neurolégico, y la monitoriza-
cion de aminoéacidos ramificados de forma coémoda para el paciente.

El diagnostico diferencial de la Enfermedad de Jarabe de Arce se debe realizar cuidadosamente con otras
aminoacidopatias como es el caso de la Acidemia Isovalérica (IVA) y Trastornos del Ciclo de la Urea, los cua-
les se producen debido a un déficit o acumulacion en algunas de las enzimas o cofactores que intervienen en el
proceso de degradacion de los diferentes aminoacidos, como en la Leucinosis, en la que aumenta la concentra-
cién de leucina, isoleucina y valina en las células y fluidos corporales. Si no se realiza un buen diagnéstico dife-
rencial puede provocar una mala interpretacion de los resultados, llevando a un tratamiento inadecuado y provo-
cando la muerte del paciente.

La dermatitis, pérdida de peso, placas blanquecinas en la mucosa bucal y descamacién de la piel que presentd
el recién nacido se podria explicar por el déficit de isoleucina (menor de 50 uM/L). Niveles bajos de valina (me-
nor de 150 uM/L en suero) provoca anorexia, mareos, irritabilidad, llanto constante, pérdida de peso y disminu-
cion de albimina plasmética en la mayoria de los casos.

Al tratarse de una enfermedad rapidamente progresiva, si el tratamiento se inicia en las primeras 72 horas de
vida, se reduce considerablemente la morbi-mortalidad, y los costos relacionados al cuidado de estos pacientes.
En este caso se pudo sospechar de Leucinosis por los antecedentes y manifestaciones clinicas (aparecieron a las
2 semanas de vida), en esta enfermedad la caracteristica clinica distintiva es el olor de la orina y el cerumen a ja-
rabe de arce. [4] El paciente presentd mala evolucion clinica culminando con su fallecimiento, esto podria deber-
se a la tardia instauracion terapéutica con leche de féormula libre de aminoéacidos; lo ideal es iniciar este trata-
miento maximo a las 72 horas de vida.

En Paris entre 1964 hasta 2013 se realizd un seguimiento metabdlico a largo plazo de 35 pacientes (Seis pa-
cientes eran <6 afios, seis entre 7 y 10 afios, ocho entre 11 y 16 afios, seis entre 16 y 20 afios y nueve >20 afios).
En la mayoria de los pacientes, el diagndstico fue confirmado por analisis genético molecular, todos fueron tra-
tados con dieta restringida en leucina combinada con dosis ajustadas de una mezcla de MSUD sin BCAA (0,5-2
g/ kg dia), se administrd leucina (200-600 mg / dia) caso por caso seguln los niveles plasmaticos, el manejo tera-
péutico inicié al momento en el que se confirmo el diagnostico.

Los niveles de leucina fueron seguidos cada semana durante el primer afio de vida, luego cada dos semanas
hasta los 15 afios y mensualmente a partir de entonces. La tasa de supervivencia fue del 97% (34/35), y un pa-
ciente murio a los 22 afios. [18]

En Bogota en el 2008, un paciente fue ingresado por encefalopatia neonatal de inicio precoz sin evidencia de
infeccion local o sistémica, solicitando amonio (92,3 pmol/L) y lactato sérico (19,9 mg/dL) interpretados como
normales. Ante la sospecha de un error innato del metabolismo se inicié manejo a las 72 horas con carnitina,
tiamina, piridoxina y benzoato de sodio. Se solicité tamizaje metabolico, cuyo reporte demostré presencia de ce-
toacidos en orina (test de dinitrofenilhidrazina).

Con los resultados anteriores se realizd cromatografia de aminoécidos (AA) que demostro elevaciones anor-
males de valina, leucina e isoleucina y cromatografia de &cidos organicos que indico elevaciones de los acidos
cetoisocaproico, cetovalérico e hidroximetilvalérico, confirmando el diagnéstico de Leucinosis. EI manejo conti-
nuo con restriccion proteica y una formula especial libre de aminoacidos de cadena ramificada.

Se documentd mejoria del estado general, reinicio de succién con adecuada tolerancia oral, mejoria del esta-
do de conciencia con periodos de suefio y vigilia y restablecimiento del tono muscular. Hasta esa fecha la nifia
tenia siete meses de vida y continuaba con manejo sin presentar nuevos eventos de descompensacién metabdlica.
[18]

En el 2012 en la ciudad México se reportd un caso con MSUD al que sometieron a dialisis peritoneal iniciado
a las 72 horas, para disminuir los niveles plasméticos de leucina y valina; se establecié ademas un plan dietético
estricto libre de aminodacidos ramificados como tratamiento ambulatorio. La recuperaciéon neuroldgica fue pro-
gresiva hasta lograr normalizar los niveles plasmaticos de estos aminodcidos, el retiro de la ventilacion mecéanica
y la succién espontanea en el paciente. [4]

En Ecuador en el 2017 en el Hospital Regional Docente Ambato ingresa un neonato de 7 dias de vida; a las
48 horas de su ingreso se coloco ventilacion mecanica, soporte nutricional con nutricion parenteral y leche ma-
terna reducida a la mitad, medidas antiedemacerebral, ademés de fisioterapia integral. A los 21 dias realiza des-
compensacion brusca con convulsién ténico-clonica, desaturacion <60%, respiraciones entrecortadas, paro car-
dio- respiratorio, recibe RCP neonatal no se logra reanimarlo y fallece. Dos dias posterior a la muerte del pacien-
te se recibe el reporte final de Screenning metabolico ampliado reportando un aumento significativo de las con-
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centraciones de los aminoacidos leucina, isoleucina y moderado de valina compatible con enfermedad de la orina
en jarabe de arce (MSUD). [9]

En el pais hasta la actualidad 5 pacientes con Leucinosis ya fallecieron, incluido este recién nacido, quedando
con vida una sola nifia de 13 afios, procedente de la ciudad de Latacunga, con un pronéstico de vida aproximado
hasta los 15 afios.

Con relacién a la terapéutica adecuada para la Leucinosis se han intentado otros posibles tratamientos como
la dilisis peritoneal acompariada de la parte dietética, la cual da un balance para evitar el consumo de estos ami-
noacidos y evitar toxicidad en el organismo. Desde el punto de vista préctico es la mas efectiva. La sonda naso-
gastrica también es importante para tener como resultado una normalizacion de los niveles de leucina en las pri-
meras 48 horas. [2]

Algunos centros utilizan la hemodialisis / hemofiltracion para eliminar los BCAA del compartimento extra-
celular, pero esta intervencion por si sola no establece la acumulacion neta de proteinas. La restriccion dietética
de BCAA y el apoyo caldrico, hacen de la hemodidlisis un tratamiento altamente eficaz que permite una rapida
reduccion de las concentraciones plasmaticas de leucina considerablemente mas rapido que los métodos conser-
vadores.

El trasplante de tejido hepatico alogénico proporciona a los individuos afectados una dieta sin restricciones y los
protege de las crisis metabdlicas, pero no revierte la discapacidad psicomotora o enfermedad mental preexisten-
te. (19)(20)

En la actualidad, el estandar de oro para la deteccion oportuna de esta enfermedad es el Tamiz Neonatal Am-
pliado (TNA) por espectrometria de masas en tandem (MS/MS). También se puede realizar el analisis de ami-
noacidos plasmaticos mediante cromatografia de liquidos de alta resoluciéon (CLAR) que muestran el incremento
en las concentraciones de leucina, valina e isoleucina [19]; en el Hospital Regional Docente Ambato al igual que
en otras instituciones publicas y privadas del Ecuador no se realizan pruebas especificamente para Leucinosis,
esto dificulta el diagnéstico precoz y tratamiento oportuno, que evite dafios neuroldgicos irreversibles y altera-
ciones metabdlicas mortales.

El asesoramiento y tutoria genética de la Leucinosis es fundamental para tomar consciencia frente a la posibi-
lidad de engendrar hijos que presenten el mismo error innato del metabolismo, debido a su componente genético
y las consecuencias de morbimortalidad que eso conlleva. En el pais, esta patologia se diagnostica tardiamente a
través de las manifestaciones clinicas, las cuales son evidentes en las dos primeras semanas de vida empeorando
su pronostico. Se debe realizar estudios genéticos a los padres y planificar el embarazo. Se puede optar por ferti-
lizacion in vitro en caso de que la madre desee tener mas hijos. Es importante la valoracion del genetista, para un
adecuado asesoramiento y consejeria genética.

La experiencia en otros paises en el manejo de estos pacientes es amplia, sin embargo, este caso clinico deja
un precedente en nuestro medio, en el conocimiento y manejo terapéutico de este raro padecimiento.

Es necesario mejorar los mecanismos de transferencia de pacientes criticamente enfermos. Los hospitales en
areas de dificil acceso deben estar equipados para manejar casos metabdlicos criticos cuando los traslados no son
posibles. Se ha demostrado que las pruebas de deteccidn en recién nacidos mejoran los resultados en pacientes
con MSUD, pero el éxito del programa para prevenir la discapacidad también depende de las mejoras en otros
aspectos de la atencién médica. [20]

Conclusién

A partir del estudio del estado del arte de la autovaloracién del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes
universitarios de la carrera de medicina, se puede plantear que ha sido sistematizada desde diversos enfoques y
perspectivas sin embargo aln se requiere de investigaciones que permitan vincula con la neutrosofia como disci-
plina cientifica.

El modelo neutroséfico utilizado permitio la organizacion y desarrollo de la aplicacion de una escala linglis-
tica neutrosofica para la autovaloracién del conocimiento sobre leucinosis en estudiantes universitarios de la ca-
rrera de medicina de la Universidad Auténoma Regional de los Andes, Sede Ambato Ecuador.

Los resultados obtenidos mediante la aplicacion de los métodos y técnicas empleadas permitieron identifica e
poco conocimiento de los estudiantes universitarios de la carrera de medicina de la Universidad Auténoma Re-
gional de los Andes, Sede Ambato Ecuador sobre leucinosis, lo cual requiere de una mejora en los planes docen-
tes y metodoldgicos en aras de transformar esta situacion identificada.
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