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Recién nacido con microcefalia y linfedema
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INTRODUCCION

Presentamos el caso de un paciente con microcefalia
neonatal y linfedema, resaltando los datos relevantes para
su diagndstico v las reflexiones surgidas en su manejo.

CAsO CLINICO

Recién nacido con microcefalia y sospecha de craneo-
sinostdsis. Ingresa para estudio. Presenta linfedema en
pies y fenotipo inusual. Al ingresar se le realiza TAC heli-
coidal, estudio genético no orientado (array CGH) y
estudios metabdlicos y microbioldgicos. El alta queda
pendiente de seguimiento por Neurocirugfa, del resulta-
do del array CGH, de la valoracién por Oftalmologfa y en
control en consulta de Neurologia Neonatal. Se detecta
coriorretinopatia. Se sospecha de sindrome de microce-
falia Linfedema vy retinopatia. Reanamnesis: deteccién de
clinica en la madre compatible con el sindrome (micro-
cefalia, linfedema en dorso de pies en la infancia y proba-
ble afeccién cognitiva leve). Se solicita exoma trio del
paciente y progenitores con sospecha clinica del sindro-
me. Resultado genético: deteccién en el paciente y la
madre de la variante ¢.3039+3_3039+4del en el gen
KIFI'I, en heterocigosis, probablemente patogénica (no
registrada previamente en pacientes afectados). Las
mutaciones en este gen se asocian con el sindrome des-
crito. En el contexto clinico se considera una variante
patogénica. Evolucion clinica: microcefalia (PC < —3DS),

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2019; 49: 62]

motricidad dentro de lo normal, signos sugestivos de
afeccién cognitiva a controlar. Atencién compartida
pobre con |7 meses.

COMENTARIOS
I. Hay que destacar de nuestro caso:

—importancia de la realizacion del fondo de ojo en
pacientes con microcefalia. Permite aportar datos en
casos de etiologfa infecciosa, metabdlica y genética.
Creemos preferible la realizacién precoz/de primera
linea.

—importancia de los signos gufa, el linfedema en nues-
tro paciente. Asimismo, es importante la anamnesis
exhaustiva y la exploracién fisica de los progenitores.

—importancia de un diagndstico precoz, en nuestro
caso con confirmacién genética, que permite poder
realizar un adecuado consejo genético. Esta es espe-
cialmente relevante en casos como el nuestro, de
herencia AD, por el alto riesgo de recurrencia.

2. Se trata de un sindrome con unos | |3 individuos diag-
nosticados en todo el mundo y genética compatible en
unas 25 familias. Presenta expresividad clinica variable
que incluye fenotipo peculiar, microcefalia que se suele
asociar a afteraciones en el desarrollo, trastornos ocu-
lares v, linfedema.
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Lactante con bronquitis persistente

R. I. Pérez Ajami, M. Bustillo Alonso, C. Martin de Vicente

INTRODUCCION

Lactante de |3 meses de edad que desde los dos meses
de vida presenta bronquitis persistente y que ha sido
objeto de mudltiples ingresos, sin periodo asintomadtico
entre ellos, a pesar de llevar un tratamiento adecuado.

CAsO CLINICO

Se trata de un lactante de |3 meses de raza gitana y
con padres fumadores. Carece de antecedentes peri-
natales de interés. Ha sufrido cuatro ingresos por obs-
truccién bronquial en menos de dos meses sin periodo
totalmente asintomdtico entre ingresos. En los tres pri-
meros, el aspirado nasofaringeo fue negativo; en el
segundo ingreso se inicié tratamiento base con bude-
sonida y montelukast, sin que se observara mejorfa, por
lo que en el siguiente ingreso se aumenta dosis de
budesonida y se afiade azitromicina. En el cuarto ingre-
so se realiza una analitica sanguinea que muestra linfo-
citosis con marcadores de infeccién negativos, pen-
diente del estudio inmunitario, test del sudor normal vy

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza
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radiograffa de térax que muestra engrosamiento peri-
bronquial bilateral, perihiliar. Es controlado en la con-
sulta de Neumologfa, donde se solicita la realizacion de
TC pulmonar para descartar otras patologfas. A los
nueve meses ingresa para descartar tuberculosis pul-
monar tras diagndstico de varios casos en la familia. Se
confirma la presencia de PCR positiva para M. tubercu-
losis en aspirado de jugo géstrico y presencia de tuber-
culomas coroideos. Se realiza TAC pulmonar que
muestra adenopatifas mediastinicas y broncopulmona-
res bilaterales, muchas de ellas con realce periférico e
hipodensidad (necrosis) central. Se inicia tratamiento
antituberculoso con adecuada evolucién. En la actuali-
dad se encuentra asintomatico.

COMENTARIOS

Ante una bronquitis persistente que no mejora con el tra-
tamiento adecuado hay que pensar en otras patologfas y
realizar un diagndstico diferencial apropiado, ya que no
todo lo que «pita» es una bronquitis.
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Un hipertiroidismo rebelde

V. Ferndndez Ventureira, R. Herndndez Abadia, R. Subirén Ortego, A. de Arriba Mufioz, A. Beisti Ortego, J. Pisén

INTRODUCCION

El hipertiroidismo es una enfermedad de baja prevalencia
en edad pedidtrica, periodo que engloba el 5% del total de
pacientes con esta patologfa. El 95% es secundario a la
enfermedad de Graves-Basedow de etiopatogenia autoin-
mune.

CAsO CLINICO

Nifia de || aflos que acude por clinica de nerviosismo,
pérdida ponderal, polifagia y polidipsia de tres meses de
evolucién. En la exploracién fisica se observa bocio simé-
trico de gran tamafio y exoftalmos llamativo; se le diag-
nostica enfermedad de Graves-Basedow al apreciar en la
analftica sanguinea supresién de hormona tiroestimulan-
te (TSH) y niveles altos de tiroxina libre junto a anti-
cuerpos antirreceptor de hormona tiroestimulante (TSI)
elevados. Tiene antecedentes familiares de hipertioridis-
mo en su abuela materna (en tratamiento con antitiroi-
deos orales) y en la madre (en tratamiento sustitutivo

Hospital Infantil Miguel Servet. Hospital de Calahorra. La Rioja
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tras hemitiroidectomia y yodo radiactivo). Se inicia trata-
miento antitiroideo oral y se observard una disminucién
de los niveles de hormona tiroidea hasta intervalos que
se encuentran dentro de la normalidad, pero con un
progresivo aumento de la intensidad del bocio y la oftal-
mopatfa. Ante un hipertiroidismo de dificil control se
decide instaurar tratamiento quirdrgico mediante la rea-
lizacion de una tiroidectomia total con mejorifa clinica en
controles posteriores.

COMENTARIOS

La enfermedad de Graves-Basedow tiene una prevalencia
en nifios del 0,02%, con una incidencia mayor entre los
I'1-15 afios y un predominio en el sexo femenino. Su tra-
tamiento persigue disminuir el exceso de produccién de
hormona tiroidea mediante el empleo de fdrmacos anti-
tiroideos orales (metamizol o carbimazol) como primera
opcidn, seguido de tiroidectomia total o subtotal o admi-
nitracién de radioyodo, de mayor controversia en nifios.
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Cuando la hipopotasemia
no se debe a los vomitos

. Félez Moliner, M. G. Ventura, R. Lanuza Arcos, R. A. Bernadd Fonz, M.# L. Justa Rolddn, Y. Romero Salas

INTRODUCCION

La hipopotasemia puede producirse por cuatro mecanis-
mos diferentes: falta de aporte de potasio, redistribucién
hacia el espacio intracelular, pérdidas extrarrenales y pér-
didas renales.

Ante el hallazgo de una hipopotasemia es importante
analizar la eliminaciéon urinaria de potasio, asi como bus-
car manifestaciones clinicas, electrocardiogrdficas y des-
cartar alteraciones electroliticas acompafiantes.

CAsO CLINICO

Nifia de 5 afios que acude al servicio de urgencias por
presentar cuadro de vémitos de 24 horas de evolucidn;
dada la afeccién clinica de la paciente se realiza una gaso-
metria capilar en la que destaca un potasio de 1.9 mEq/L.
Ante estos hallazgos se realiza un electrocardiograma que
se encuentra alterado y se decide el ingreso en la UCI-
Pedidtrica para control clinico y reposicion de potasio
intravenoso. Revisando los antecedentes de la paciente,
destaca que desde los dos afios presenta un estanca-
miento pondero-estatural y ha acudido a consulta en
urgencias hasta en tres ocasiones por episodios de vémi-
tos, en los cuales presentaba hipopotasemia menor de
3 mEg/L. Tras conseguirse la estabilidad clinica de la
paciente, se completa el estudio realizando una ecografia
abdominal (que resulta normal) y un estudio analitico
completo de sangre y orina en el que destaca hipomag-

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza
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nesemia de |,3 mg/dl, hipopotasemia de 3,1 mEq/L, alca-
losis metabdlica (pH: 7,46, pCO, 43 mmHg HCOs:
30,6 mmol/L), hiperpotasuria e hipocalciuria con un filtra-
do glomerular vy adecuados.
Basdndonos en los datos anteriores, la primera sospecha
diagndstica es una tubulopatia (sindrome de Bartter o
Gitelman), por lo que se inicia tratamiento con suple-
mento de potasio y magnesio, tras el cual se constata una
mejorfa clinica.

volumen urinario

COMENTARIOS

Ante una alteracién de iones en sangre es necesario rea-
lizar el estudio de la funcién tubular renal, asi como un
seguimiento fuera de la fase aguda clinica. Con la sospe-
cha de tubulopatfa, se establecen algunas diferencias clini-
cas entre el sihdrome de Bartter y el de Gitelman: el pri-
mero suele manifestarse a una edad mds temprana vy
cursa con una clinica mas llamativa (fallo de medro, poliu-
ria, deshidratacion y vémitos). A nivel analftico, si bien
ambas entidades se caracterizan por hipopotasemia y
alcalosis metabdlica, el sihndrome de Gitelman presenta
hipomagnesemia e hipocalciuria como caracteristica, fren-
te a la hipercaliuria con nefrocalcinosis del Bartter. A
pesar de estas diferencias tedricas, en ocasiones una cli-
nica tipica de sindrome de Bartter puede aparecer en
pacientes con genotipo Gitelman, y al contrario. Es por
este motivo por el que el diagndstico definitivo se realiza
mediante el estudio genético.
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Pielonefritis ;o algo mas!?

E. Borque Navarro, D. Pestana Gallardo, L. Belenguer Pola, N. Dadlani Dadlani, J. Sierra Sirvent

INTRODUCCION

La infeccidn de orina es una patologfa frecuente en la
poblacién pedidtrica. Las malformaciones en la via urina-
ria pueden favorecer el desarrollo de complicaciones
como pielonefritis o abscesos renales. El diagndstico vy el
tratamiento adecuado son importantes para evitar secue-
las a largo plazo.

CASO CLINICO

Escolar de 7 afios de edad con antecedentes de RVU
diagnosticado al mes de vida que es traido a urgencias

Hospital Clinico Universitario. Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2019; 49: 66]

por posible pielonefritis. Ingresé en planta y se instaurd
tratamiento antibidtico intravenoso. Ante la evolucién
térpida se amplié el estudio y finalmente se llegd al diag-
ndstico de pielonefritis complicada o nefronia lobar.

COMENTARIOS

La mala evolucién del caso, con la persistencia de la fie-
bre vy la clinica, llevd a pensar que no se trataba de una
pielonefritis aguda simple, sino de una complicacion de la
misma, que precisaba diagndstico y tratamiento especifi-
co para la correcta evolucion.

Explorando en la consulta de Atencién Primaria
la autoimagen corporal en adolescentes

D. Pestana Gallardo, E. Borque Navarro, L. Belenguer Pola, N. Dadlani Dadlani, M.* C. Navarro Zapata

INTRODUCCION

Los trastornos de la conducta alimentaria (TCA) suelen
iniciarse en la adolescencia de forma larvada. El nivel asis-
tencial clave para la deteccion precoz es la Atencidn
Primaria.

CAsO CLINICO

Se presenta una adolescente de 14 afios en la que se sos-
pecha preocupacion por su imagen corporal. Tras los resul-
tados al pasar el EAT-26 y el test de siluetas se decidié
interconsulta virtual a Salud Mental Infanto Juvenil Dicho
servicio decidié citar a la paciente con cardcter preferente,
lo que permitid iniciar un tratamiento precoz ambulatorio.

Hospital Clinico Universitario. Centro de Salud Miralbueno. Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2019; 49: 66]

COMENTARIOS

Los criterios diagndsticos del DMS-V y CIE-10 solo se
cumplen cuando el criterio estd ya bien establecido.

El cuestionario EAT-26 permite detectar las actitudes
patoldgicas ante la comida.

Los datos clave ante una sospecha de TCA son la dis-
torsion y la insatisfaccion en la autoimagen personal que
puede ser explorada de modo sencillo mediante el test
de siluetas para adolescentes.

Estas pruebas evaluativas a nuestro alcance nos per-
miten decidir la actitud que se ha de adoptar con estos
pacientes.
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Una imagen vale mas que mil palabras

P. Rubio Sdnchez, A. Zallo Laura, L. Arlaban Carpintero, J. Hidalgo Sanz, M. Ferrer Lozano, J. J. Lasarte Velillas

INTRODUCCION

En la actualidad, el raquitismo parece una enfermedad
practicamente erradicada en paises desarrollados; sin
embargo, en los Ultimos afios existe un incremento de su
incidencia, sobre todo en poblacién inmigrante de piel
oscura. La causa mds frecuente sigue siendo el déficit de
vitamina D.

CAsO CLINICO

Nifia de 23 meses de raza negra nacida en Espafia que
acude a Urgencias derivada por su pediatra por la pre-
sencia de deformidades dseas en las extremidades. A la
exploracion, destacan un ensanchamiento epifisario en la
regién de las mufiecas y los tobillos, rosario costal, un
arqueamiento de ambos fémures, genu varo leve en las
extremidades inferiores, que causa una deambulacién
dificultosa e inestable, con flexidn de tronco, que hace
necesaria la ayuda materna para la marcha. En la anam-
nesis, destaca lactancia materna exclusiva hasta el afio y
medio de vida, con alimentacién complementaria poste-
rior deficiente, y ausencia de administracion de vitamina D
durante el primer afio de vida, tiempo de estancia pro-
longado en el interior del domicilio tanto de la paciente

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza
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como de su familia, y cojera desde el inicio de la deam-
bulacién y rechazo de la marcha pa causa del dolor. Ante
el diagndstico de sospecha, se realiza estudio analftico
(Ca: 84 mg/dl; P: 2,3 mg/dl; FA: 2.948 U/L; PTH: 9729
pg/ml; 250HDs: <10,8 ng/ml) y radioldgico que confirma
raquitismo carencial severo, con importante osteopenia y
fractura diafisaria de ambos peronés —por lo que sigue
control por Traumatologfa—. Se inicia tratamiento con cal-
cio, alfacalcidol y colecalciferol y modificacion dietética,
presentando en la actualidad clara mejorfa clinica.

Durante el seguimiento se realiza un estudio analitico
a la madre y al hermano mayor que confirma igualmente
la existencia de niveles deficientes de vitamina D.

COMENTARIOS

El papel del pediatra de Atencién Primaria es fundamen-
tal en la prevencién del raquitismo carencial, ante lo que
se recomienda una adecuada exposicion solar e ingesta
de vitamina D, haciendo hincapié en la poblacidn negra,
puesto que, tanto por su color de piel como por sus cos-
tumbres, son poblacién de riesgo. Es importante realizar
estudio a los familiares, fundamentalmente a madres lac-
tantes, para evaluar la necesidad de suplementacidn.
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i Tenemos claro el significado clinico
de las microlitiasis testiculares en los nifios!?

L. Célix Arias®”, E. Rihuete Caro®, L. Pastor Pou®”, E. Galindo Lalana®, E. Borque Navarro®, M. P. Lalana Josa"

(' CS San José Norte y Centro, ® Hospital «Royo Villanovay», ® Hospital Clinico Universitario «Lozano Blesa». Zaragoza

INTRODUCCION

La microlitiasis testicular (MT) es una entidad patoldgica
infrecuente en los nifios que suele ser asintomdtica v bila-
teral. Generalmente se trata de un hallazgo incidental que
tiene lugar al realizar una ecografia escrotal. Se caracteriza
por la presencia de multiples focos puntiformes hipere-
coicos llamados microlitos, distribuidos por el parénquima
testicular, con tamafio variable, mayoritariamente meno-
res de | mm. Aunque no estd clara su etiologfa y su signi-
ficacidn clinica, su posible asociacién a patologfa testicular
y en concreto a tumores testiculares e infertilidad es toda-
via controvertida, por lo que no estd clara la actitud que
hay que tomar en estos pacientes.

CASO CLINICO

Vardn de 4 afios que acude a Urgencias de hospital por
fiebre de 39,5 °C asociada a dolor abdominal en meso-
gastrio de 6 horas de evolucién. No tiene vomitos. Las
deposiciones son normales. Se mantiene en observacién
y el dolor abdominal evoluciona hasta focalizarse en la
fosa iliaca derecha, con irradiacidn a la ingle del mismo
lado. En la analftica se observa leucocitosis de
33.200/mm? (neutrdfilos: 86%) y PCR de 13,4 mg/dl. La
radiografia de tdérax pone de manifiesto neumonia de
|6bulo inferior derecho. Se realiza ecograffa abdominal y
testicular en la que no se evidencian signos de apendici-

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2019; 49: 68]

tis, testes de 22 x 10y 17 x 9 mm sin anomalfas sugesti-
vas de patologfa escrotal aguda. Destaca como hallazgo
incidental la presencia de mdltiples microlitiasis testicula-
res bilaterales sin relacién con la sospecha de patologfa
aguda.

COMENTARIOS

Se estima que la prevalencia de la MT en poblacion sana
es de un 0,6-10%. Se puede clasificar en grados segun el
ndmero de microlitos presentes. En este caso se trata de
un grado IV (mds de 30 microlitos por testiculo).

En estos nifios es necesario descartar patologia aso-
ciada (varicocele, hidrocele, orquiepididimitis, disgenesias
gonadales, tumores...), ademas realizar el seguimiento y
la descripcidn de su evolucidn, ya que no existen estudios
a largo plazo con series largas de pacientes que hayan
analizado la evolucién de la MT.

De momento no se tiene clara la repercusion a largo
plazo de este hallazgo. Dada su posible asociacidon con
tumores de células germinales e infertilidad, es necesario
llevar a cabo control en todos los casos, en especial a par-
tir de la adolescencia.

Aungue de momento son pocos los casos descritos
en nifios, se espera que cada vez sean mds frecuentes por
la mayor resolucién de la ecograffa actual.





