Reportes de casos clinicos

Dr. Sebastian Silva Soto
Capsulas de Investigacion
para Residentes de Postgrado Pediatria USS Sede Patagonia

\\fi’w/
UNIVERSIDAD
SAN SEBASTIAN



UNIVERSIDAD
SAN SEBASTIAN

Reporte de caso de un solo paciente
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¢Reportar o no
reportar mi caso
clinico?

“si solo tengo 1
casito, sélo1 ®”




éPor qué y para qué reportar casos clinicos?

Aportar al conocimiento médico “jaunque solo sea con 1 caso!”

THE RARE DISEASE COMPANY

CENTZsGENE 7;/‘

HALLAZGOS PRINCIPALES

VARIANTES DE SECUENCIA

COORDENADAS DE LA' CAMBIO DE | IDENTIFICADOR ; . FRECUENCIAS TIPOY
GEN VARIANTE AMINOACIDO SNP CIGOSIDAD| PARAMETROS IN SILICO ALELICAS*™ CLASIFICACION***
POC1A 'NM_015426.4:c.649C>T p.(Arg217Trp) rs372247136 homocigota = PolyPhen: Probablemente = gnomAD: 0.000028 = Cambio de sentido
deletérea ESP: 0.000077 Significado incierto
Align-GVGD: C65 1000 G: 0 (clase 3)
SIFT: Deletérea CentoMD: 0.000022

MutationTaster: Patogénica
Conservacion_nt:
moderada
Conservacion_aa: alta

Anotacion de la variante en base a OTFA (utilizando VEP v34). * AlignGVD: CO: mener probabilidad de interferir con la funcién, C65: mayor probabilidad de interferir con la funcién;
predictores de splicing: Ada y RF scores. ** Genome Aggregation Database (gnomAD), Exome Sequencing Project (ESP), 1000Genomes Project ( 1000G) y CentoMD® (dltima version
disponible). ** En base a las recomendaciones de la ACMG.

INTERPRETACION DE LAS VARIANTES

POC1A, ¢.649C>T p.(Arg217Trp)

La variante detectada en el gen POC1A, c.649C>T p.(Arg217Trp) causa un cambio de aminoacido de Arg a Trp
en la posicion 217. De acuerdo con HGMD Professional 2021.3. esta variante ha sido descrita previamente como

asociada a enfermedad para sindrome de SOFT por|Saida et al., 2018 (PMID: 30569574), gluienes la reportaron
en homocigosis en una paciente afecta. Adicionalmente, ha sido detectada en Centogene en homocigosis en dos

pacientes con sintomas compatibles, incluyendo talla baja. Se clasifica como variante de significado incierto




“i Si ! se puede
reportar un solo caso
clinico, aunque sea

-~ solo1”

\ ¢Para qué reportar
casos clinicos?

1.- Para beneficio de otros pacientes
2.- Para beneficio de otros colegas
3.- Para contribuir al conocimiento

médico o cientifico




¢Como reportar
casos clinicos?

Metodologia y
requisitos




¢ Como reportar casos clinicos?
Metodologia: éque reportar?

Efectos secundarios no informados o inusuales o
interacciones adversas relacionadas con medicamentos.

Presentaciones inesperadas o inusuales de una enfermedad.

Nuevas asociaciones o variaciones en los procesos de
enfermedad.

Presentaciones, diagnosticos y/o manejo de enfermedades
nuevas y emergentes.

Una asociacion inesperada entre enfermedades o sintomas.

Un evento inesperado en el curso de |la observacion o el
tratamiento de un paciente.

Hallazgos que arrojan nueva luz sobre la posible patogenia de
una enfermedad o un efecto adverso.

https://jmedicalcasereports.biomedcentral.com/submission-
guidelines/preparing-your-manuscript/case-report



cque reportar?

“Lo importante es

no dejar de

hacerse

preguntas”

Albert Einstein




¢ Como reportar casos clinicos?
Metodologia: éque reportar?

* En sintesis:
Algo novel, inusual, infrecuente, atipico o nuevo a
comunicar a la comunidad cientifica

* Por tanto:

Debe tener claro lo tipico, frecuente o ya reportado
sobre el tema: REVISION BIBLIOGRAFICA

https://jmedicalcasereports.biomedcentral.com/submission-
guidelines/preparing-your-manuscript/case-report




¢ Como reportar casos clinicos?
Metodologia: manos a la obra

Requisitos éticos nacionales (Ley), locales (Comité de Etica

Cientifico) y de la Revista

— Consentimiento informado claro y explicito, y firmado por:

* El paciente (adulto competente)

* Lafamilia o cuidador legal: ninos (y adultos no competentes)

— Asentimiento informado en caso de

menores de edad (revisar desde qué

edad exige el Comité, algunos desde los 7 afios, otros desde los 11 afios,

etc)

— Revisidn por Comité de Etica de Investigacion

Elegir la Revista o Medio de Publicacion
— Requisitos propios de cada revista, politicas editoriales, copyright y costos

asociados
— Cantidad maxima de palabras
— Cantidad maxima de figuras y tablas

— Decidir si revista nacional o journal internacional: ¢ espafiol o inglés?

https://jmedicalcasereports.biomedcentral.com/submission-
guidelines/preparing-your-manuscript/case-report




MINISTERIO DE SALUD
SERVICIO DE SALUD M. CENTRAL
COMITE ETICO CIENTIFICO
Teléfono: 25746958.5743520

Requerimientos del CEC-SSMC para la evaluacion etica de casos clinicos a
publicar o presentar en reuniones cientificas:

- Ficha de recepcién de protocolo nuevo : caso o casos clinicos,
- Texto final de la publicacion o presentacion,
- Consentimiento Informado firmado y fechado por el paciente o por sus padres y/o

representante en caso de menor de edad, en el cual se exprese el titulo de la
publicacién o presentacion.

- En caso de nifios entre 7 y menos de 18 afnos, estos deben firmar un asentimiento
informado al respecto, que acompafne el consentimiento firmado por padres o
futores.

- Carta de autorizacidon del Jefe de Servicio.




¢ Como reportar casos clinicos?
Metodologia: manos a la obra

Abstract o Resumen
— Introduccion: /o ya reportado y lo novel de nuestro caso
— Presentacion o Descripcion del caso
— Conclusiones o Discusion: /o que aporta nuestro caso
Introduccidn

— Lo ya reportado segun nuestra Revision Bibliografica (citas) y por qué
vamos a reportar nuestro caso (équé tiene de novel?)

Presentacion o Descripcion del caso

— Historia clinica ordenada y detallada, pero con detalles relevantes.
Figuras con imagenes o fotografias.

Conclusiones o Discusion

— Defensa y argumentacion de por qué reportamos nuestro caso, qué
tiene de novel y qué aporta al tema (citas)

Ojo con cantidad de palabras, abreviaciones, etc...

https://jmedicalcasereports.biomedcentral.com/submission-
guidelines/preparing-your-manuscript/case-report



¢ Como reportar casos clinicos?
Metodologia: check list

R C A R E Lista de comprobacion CARE (2013) de la informacion a incluir al fec !(
BN e o e Redactar un informe de caso

Informado en

Asunto Elemento Descripcion del elemento de la lista de comprobacion la pagina
Titulo 1 Las palabras “informe de caso”™ deben aparecer en el titulo junto con lo mas interesante de estecaso. ... .. .. ... ..
Palabras clave 2 Los elementos clave de estecasoen2 -5 palabrasclave. . ... ... ...
Resumen Ja Introduccion— ¢ Que es Unico en este caso? ¢ Que aporta de nuevo a la literatura médica? ... ... .. ... ... _ ...
3b Los principales sintomas del paciente y los hallazgos clinicos importantes. . .. ... ... ... ... ... ... ...
Jc Los principales diagnosticos, intervenciones terapéuticas yresultados . ... ... . L L L
3d Conclusion— ;Cuales son las principales lecciones que se pueden extraerde estecaso? . ... ... .. ... . ... ...
Introduccién 4 Breve resumen de los antecedentes de este caso haciendo referencia a la literatura médica pertinente. . . .. ... .. _.
Informacion LT Informacién demografica (como edad, sexo, origen étnico, profesién). ... ... ... ... L L.
del paciente 5b Principales sintomas de paciente (sus principales molestias). .. ... ... . ... .. ... ... ... ...
5¢c Historial médico, familiar y psicosocial que incluya la dieta, el estilo de vida y la informacion genética pertinente. _ . _ .
5d Enfermedades concomitantes pertinentes, incluyendo intervenciones anteriores y susresultados . .. . ... ... ... ..
EI?:;ZOQSOS 6 Describir los hallazgos pertinentes de la exploracion fisica (EF). . ... ... ... .. .. . . . oLl
Calendario 7 Describa hitos importantes relacionados con sus diagnosticos e intervenciones (tablao figura) .. ... ... ... ... ..
Evaluacion 8a Métodos diagnodsticos (como la EF, analiticas, técnicas de obtencion de imagenes, cuestionarios). . . ... ... .. .. ..
diagnostica 8b Problemas para el diagndstico (como econdmicos, lingiiisticos oculturales). .. ... ... ... ... . .. ... .........
8c Razonamiento diagndstico, incluidos ofros posibles diagnésticos tenidosencuenta . .. .. .. .. ... . . ... ... ...
8d Caracteristicas de prondstico (como los estadios en oncologia) cuando proceda. ... ... ... ... .. . ... .. .. ..
Intervencion 9a Tipos de intervencion (como farmacologica, quirdrgica, preventiva, autocuidados). . - .. ... ... ... .. ... ... .. ..
terapéutica 9b Administracion de la intervencion (como dosis, concentracion, duracion). .. ... ... ...
9¢ Cambios en la intervencién (con justificacion). . . . .. ..
Seguimiento y 10a Resultados evaluados por el médico y porel paciente. . . ... ...
resultados 10b Resultados importantes de la prueba de seguimiento . . . .. ... e
10c Observancia de la intervencion y tolerabilidad a la misma (;como se ha evaluado?). .. .. ... ... ... ... .. ... ...
10d Acontecimientos adversos eimprevistos. .. . ..
Discusidén 11a Puntos fuertes y limitaciones en el manejode estecaso. . .. ... ... .
11b Discusion de la literatura médica pertinente. . . . . e
11c Justificacién de las conclusiones (incluida la evaluacion de las posibles causas) . ... .. ... ... ... ... . ... ..
11d Las principales lecciones que se pueden extraer de este informe decaso. . .. ... ... ... ... ...
Perspectiva 12
del paciente ¢ Comunico el paciente su perspectiva o experiencia? (Incluir siempre que seaposible). ... ... ... ... ... ...
Consentimiento 13
informado ¢ Dio su consentimiento informado el paciente? Facilitelosiselesolicita. . .. ... ... .. ... .. .. ... ... Si[] Nol[]



Presentacion o Descripcion del caso
Historia clinica ordenada y detallada, pero con detalles relevantes.
Figuras con imagenes o fotografias.

“El diablo esta en los detalles...”
e Capacidad de sintesis y de priorizacion

* Objetivar/sustentar los datos e informacidon
clinicos

* Recoleccion de datos y reconstruccion de
historias clinicas de larga data: omitir datos
sensibles o con implicancias médico legales
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RNT GEG (dato bien registrado)
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Reportar casos clinicos
mejora nuestra practica clinica

v’ Priorizacién de lo realmente relevante
v’ Objetivar los datos — Fundamentar lo afirmado

v' Mejora la obtencién de datos y su registro en ficha



Para que reportar casos
Para qué investigar

1.- Para beneficio del(os) paciente(s)
2.- Para beneficio de otros colegas
3.- Para contribuir al conocimiento médico o cientifico

- Para beneficios a su Institucion
- Para beneficios personales: CV, carrera, postulaciones, etc.

- Para un aprendizaje personal



Somos lo que
hacemos dia a dia.
De modo que

"l excelencia

no es un acto
sino un habito.

Aristételes (384 AC - 322 AC)
Filésofo Griego

JERDNICALAFELL

e alafell.con




