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BRONCORREA Y BRONQUITIS PLASTICA. S. Ro-
sell Mardaras. Hospital de Basurto. Bilbao.
Bizkaia

Introduccion. La bronquitis plastica es
una entidad infrecuente y grave caracteri-
zada por la formacidn y expectoracion de
moldes bronquiales a partir de las secre-
ciones de la via aérea. Dichos moldes pue-
den ser de 2 tipos:

- Tipo I o inflamatorios: tipicos en pato-
logfas de base como el asma.

- Tipo Il 0 acelulares: mds frecuentes tras
la cirugia correctiva de cardiopatias
congénitas.

La formacién y depdsito firme de las se-
creciones en la luz bronquia condiciona en
estos pacientes una disminucién importante
de la funcién pulmonar que resulta poten-
cialmente mortal.

Caso clinico. Nifia de 11 afios con tos y
expectoracién constante diaria desde los 3
afios de edad, que presenta disnea y desa-
turaciones importantes, requiriendo multi-
ples ingresos y asistencia en urgencias en
repetidas ocasiones.

La expectoracion se agrava en los tlti-
mos afios, presentando finalmente con la
tos, expulsién de moldes bronquiales fibri-
NOMUCOS0s.

Exploraciones complementarias.

- Hemograma: sin alteraciones. Eosino-
filia 1%.

- Estudio de inmunoglobulinas: normal.

- Mantoux: negativo.

- Cultivo de esputo: positivo para Hae-
mophilus influenzae en multiples oca-
siones.

- Cloro en sudor: normal.

- Estudio genético: Alelo 5T del gen
CFTR para fibrosis quistica.

- CAP: negativo para alergenos.

- Espirometria: FEV1 40%.

- Oxido nitrico en aire espirado: 41 ppb

- 5pOy: 83%.

- Biopsia de mucosa nasal sin material
para anélisis.
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- TAC: multiples infiltrados que sugie-
ren impactaciones mucoides, engrosa-
mientos bronquiales, bronquios sin
adelgazamiento periférico y visibles en
la periferia pulmonar y bronquioecta-
sias. Imagen en vidrio esmerilado en 16-
bulos inferiores.

- Expectoracién copiosa de material fi-
brinomucoso que imposibilita la reali-
zacién de maniobras espiratorias.
Evolucién. Recibe tratamiento continuo

con broncodilatadores y corticoides inha-

lados a dosis altas, N-acetilcisteina, eritro-
micina y corticoides orales con evolucion
clinica favorable. En el registro de PEF do-
miciliario tiene multiples registros matuti-
nos inferiores al 30% que coinciden con los

episodios de aumento de expectoracién y

la clinica de disnea nocturna.

Se plantea la posibilidad de utilizar
thDNAsa, urocinasa y rtPA nebulizados sin
que finalmente sea necesario.

En la actualidad persiste en tratamiento
con salmeterol-fluticasona inhalados y eri-
tromicina oral.

Conclusién. A pesar de la rareza en pa-
cientes asmaticos, la bronquitis plastica es
un proceso a tener en cuenta, ya que con-
lleva una importante morbimortalidad
cuando se presenta.

IMPORTANCIA DE LA ACTUACION PRECOZ EN LA
INGESTA DE PIEZAS MAGNETICAS. L. Jiménez
Garcia, M. Arcos Bahillo, I. Diaz Lépez,
M. Madera Barriga, L.Aguirre Pascasio, C.
Salado Marin, J. Montiano Jorge, V. Sie-
rra Esteban. Hospital Txagorritxu

La ingesta de varios cuerpos magnéti-
cos es especialmente peligrosa, ya que estas
piezas pueden interaccionar entre si, dando
lugar a multiples complicaciones gastroin-
testinales.

Presentamos dos casos. En uno de ellos,
la actuacién temprana debido al conoci-



Vor. XLINum. 1

miento de la ingesta de cuerpo extrafio,
evitd las consecuencias que presento el otro
paciente.

Nifio de 9 afios, acude al servicio de ur-
gencias por ingesta de dos piezas magnéti-
cas. Presenta una exploracion normal; en la
radiograffa de abdomen se visualiza un
cuerpo extrafio en fundus gastrico. Se rea-
liza endoscopia urgente, extrayéndose dos
piezas magnéticas firmemente unidas. Per-
manece durante 24 horas en observacién a
dieta absoluta, con buena evolucion clinica.

Nifio de 8 afios, acude al servicio de ur-
gencias en dos ocasiones por cuadro de do-
lor abdominal y vémitos, en ninguna de
ellas refiere ingesta de cuerpo extrafio. En
la primera visita, la exploracion abdominal
es normal; en la segunda, realizada con ocho
horas de diferencia, presenta un abdomen
con defensa generalizada y signos claros de
irritacién peritoneal. La radiografia de ab-
domen muestra dos piezas radiopacas en
fosa ilfaca derecha y la ecografia abdomi-
nal, liquido libre en cavidad peritoneal. Se
realiza de forma urgente una laparotomia
transversa Rocky-Davies y una media su-
prainfraumbilical con lavado de cavidad
peritoneal, objetivandose dos perforaciones
en ileo y una en polo cecal. El postoperato-
rio fue complicado: precisé sonda naso-
géstrica de descarga y dieta absoluta du-
rante cinco dias, posteriormente nutricién
parenteral periférica, reiniciando alimenta-
cién oral a los 8 dias del ingreso.

Destacar la importancia de una inter-
vencién urgente ante la historia de ingesta de
varias piezas magnéticas, procurando su ex-
traccién temprana antes de que pasen piloro
ya que existe la posibilidad de que se iman-
ten en el trayecto intestinal, dando lugar a
perforacion, obstruccién intestinal, fistulas. ..

INTESTINO CORTO: DIECISIETE ANOS DE EXPE-
RIENCIA CON UN MODELO EXPERIMENTAL. I. Ei-
zaguirre, P. Aldazabal, N. Garcia Urkia,
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A.B. Asensio, .M. Garcia-Arenzana, P. Ba-
chiller. Servicio de Cirugia Pedidtrica-Hospi-
tal Donostia-San Sebastidn

Antecedentes. El manejo de los nifios
con intestino corto (IC) es complicado. A
los problemas puramente nutricionales se
asocian con frecuencia otros en forma de in-
feccion o hepatopatia asociada a la nutri-
cién parenteral (NP).

Meétodo. En la Unidad Experimental de
nuestro Hospital venimos trabajando du-
rante los tltimos 17 afios con un modelo de
intestino corto en la rata Wistar (reseccién
del 80% del intestino delgado con o sin NP),
con el objetivo de disminuir estas compli-
caciones y mejorar la adaptacion intestinal.

Todos los experimentos duraron 10 dias
y 337 animales llegaron al final del periodo
de estudio.

Estudiamos 9 grupos de animales que
recibieron algtn tipo de intervencién y 9
grupos de control.

Las intervenciones fueron farmacolo-
gicas (administracién de hormona del cre-
cimiento [GH], factor del crecimiento epi-
dérmico [EGF], insulina, colecistocinina
[CCQ] y descontaminacion intestinal se-
lectiva [DIS)]), dietéticas (nutricién enteral
minima [NEM] y probiéticos) o quirtrgicas
(reseccion de la valvula ileocecal).

La infeccién en forma de traslocacién
bacteriana (TB) se detect6 cultivando los
ganglios linfaticos mesentéricos, la sangre
portal y, periférica, y el dafio hepatico, por
los niveles de citocinas proinflamatorias
(IL-1 y TNF-a). Estudiamos también la
adaptacion intestinal calculando mediante
técnicas inmunohistoquimicas indices de
proliferacién y apoptosis en la pared in-
testinal.

Resultados.

- Los probidticos, la NEM y la DIS redu-
jeron la TB. Los grupos que recibieron
GH, EGF o insulina tuvieron, sin em-
bargo, una incidencia mayor de TB.
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- Cuando se reseco la valvula ileocecal la
TB fue menor

- El dafo hepético se redujo en los gru-
pos con DIS 0 CCQ

- Los grupos tratados con GH, EGF, in-
sulina, probiéticos o NEM tuvieron una
respuesta positiva en la adaptacion in-
testinal a expensas de un aumento en
la proliferacién celular, sin producirse
cambios significativos en la apoptosis.
Conclusiones. Los probi6ticos, la DIS,

la NEM y la CCQ pueden ser ttiles en el

manejo de los nifios con IC. Estos datos con-

firman la utilidad de este modelo experi-

mental de intestino corto para investigar di-

ferentes aspectos de la enfermedad.

HIDROCEFALIA OBSTRUCTIVA SECUNDARIA A CE-
REBELITIS AGUDA. N. Olabarrieta Hoyos , A.
Romero Candel, L. Rodriguez Martinez,
L. Dopazo Fernandez, MJ. Martinez Gon-
zalez ,A. Garcia Ribes , M. Vazquez Ronco,
JM. Prats Vinas. Unidad de Escolares. Uni-
dad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Ba-
rakaldo. Bizkaia

Introduccién. La cerebelitis aguda es
una disfuncion cerebelosa transitoria que
suele ocurrir tras infeccién viral. Excep-
cionalmente se han descrito casos que cur-
san con grave edema cerebeloso e hidro-
cefalia obstructiva secundaria que supone
una amenaza vital y constituye una emer-
gencia médico-quirtirgica. Presentamos un
caso que debuta con hipertensién intra-
craneal.

Caso clinico. Nifia de 5 afios y 9 meses,
que presenta cefalea frontal continua in-
tensa, de 2 semanas de evolucion, que se
exacerba con los cambios posturales, des-
pertdndola por la noche y con respuesta
parcial a analgésicos. Asociaba vémitos en
las dltimas 12 horas. A la exploraci6n es-
taba irritable, con tendencia al suefio y sin
focalidad neurolégica. Se realiza TAC cra-



62

neal, objetivandose hidrocefalia triventri-
cular obstructiva, siendo trasladada a UCIP
desde su hospital de origen. Valorada por
neurocirugfa, decide colocacién de valvula
de derivacién ventriculo-peritoneal, consi-
derando probable, etiologfa tumoral. Per-
siste clinica tras colocacién de vélvula, ini-
ciandose tratamiento con dexametasona. La
RNM cerebral muestra cerebelo tumefacto
que comprime y desplaza anteriormente el
troncoencéfalo, con descenso de amigdalas
cerebelosas, compatible con tumefaccién
aguda del cerebelo. Se ajusta el tratamiento
corticoide a altas dosis con desaparicién de
la clinica. La RNM a los 7 dias muestra al-
teracién de sefial en ambos hemisferios ce-
rebelosos. La serologia IGM fue positiva
para enterovirus.

Conclusion: la hidrocefalia aguda puede
ser la manifestacion inicial de una cerebe-
litis aguda, constituyendo una urgencia vi-
tal. El tratamiento son corticoides a altas do-
sis e incluso la intervencién neuroquirtr-
gica urgente con descompresion de la fosa
posterior. La RNM cerebral constituye la
prueba diagndstica de eleccion.

SINDROME DE DEFICIENCIA DIETETICA DE CLORO.
E. Abascal Arregui, A. Salomoén Estéba-
nez, L. Elorriaga Sanzano, M. Labayru
Echeverria, S. Blazquez Trigo, A. Sojo
Aguirre. Unidad de Lactantes. Hospital de Cru-
ces. Barakaldo. Bizkain

Introduccién y objetivos. Es conocido
que la alcalosis metabdlica con hipoelec-
trolitemia, mds frecuentemente, es debida
a pérdidas gastrointestinales, fibrosis quis-
tica, uso de diuréticos o enfermedades re-
nales pero, sin embargo, a veces puede apa-
recer en otras situaciones menos conocidas,
como ocurre en determinadas carencias. El
objetivo de esta comunicacion es describir
el caso de una nifia con un sindrome de de-
ficiencia dietética de cloro.
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Caso clinico. Lactante de 10 m. de edad
que presenta pérdida ponderal en los ulti-
mos meses, refiriendo los padres encon-
trarla triste e hipoactiva. En el examen fi-
sico destaca: peso >P3, longitud, P3-10y
%P /T 94%, escasa actividad, pobreza de
masas musculares y escasez de paniculo
adiposo. Se mantiene afebril y la TA es nor-
mal. No asocia cuadro de vémitos ni dia-
rrea, no refieren ingesta de farmacos o t6-
xicos, no existen aparentes pérdidas por su-
dor y la diuresis es adecuada, pero reha-
ciendo la “historia de la alimentacién” en-
contramos que ésta es préacticamente ex-
clusiva, con lactancia materna, con ingesta
esporadica de alguna fruta y verdura. Los
padres son vegetarianos, aunque no es-
trictos. Se realiza una amplia bateria de es-
tudios complementarios (digestivo, nutri-
cional, renal, hormonal, etc.) en vistas a fi-
liar el cuadro y destacan los siguientes ha-
llazgos: gasometria. pH 7,56, pCO, 30, AB,
32; Cloruria < 10 mEq/1; ionograma: Na,
127, K 3y C180 mEq/1, osmolaridad: 269
m Osm/kg y renina y aldosterona eleva-
das (> 30 ng/ml/hy 2.610 pg/ml. respec-
tivamente). Ademas, se analiza la leche ma-
terna (Cl, 9, K, 9,9 y Na, 11 mEq/1). Ante
estos resultados y con el diagndstico de de-
ficiencia dietética de cloro, se instauran me-
didas nutricionales, adecuando la alimen-
tacién a su edad y aportando en un princi-
pio CINa y CIK. La respuesta es altamente
satisfactoria y al cabo de una semana la
nifia ha ganado 840 gramos y permanece
activa y contenta, asistiendo ademas a la
normalizacién progresiva de las alteracio-
nes analiticas. Durante su seguimiento, la
alimentaci6n ha sido a base de una dieta di-
versificada, normal para la edad, y ha pre-
sentado un ritmo de crecimiento y desa-
rrollo normales, con controles analiticos
también normales.

Comentarios. 1) Una historia clinica de-
tallada, incluyendo necesariamente la cro-
nologia y aspectos de la alimentacién,
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puede ser clave a la hora de enfocar deter-
minadas patologfas y evitar, a su vez, prue-
bas innecesarias. 2) Es también importante
el control y vigilancia de la alimentacién
para que la dieta sea adecuada en todo mo-
mento a cada edad.

COMPLICACIONES DE LA DREPANOCITOSIS E IM-
PORTANCIA DE LA TRASFUSION SANGUINEA. L.
Aguirre Pascasio, M. Arcos Bahillo, C.Sa-
lado Marin, L. Jiménez Garcia, I. Diaz L6-
pez , M. Del Hoyo Moracho, J. Guinea de
Castro, J. Montiano Jorge. Hospital de Txa-
gorritxu (Vitoria)

La anemia drepanocitica constituye la
forma mas frecuente de hemoglobinopa-
tfa estructural hereditaria; origina una ane-
mia hemolitica crénica y fenémenos vaso-
oclusivos. Se trata de una enfermedad emer-
gente en nuestro entorno, debido a la cre-
ciente inmigracién de origen africano.

El derrame articular es una complica-
ci6n frecuente que provoca dolor e impo-
tencia funcional en el paciente.

Presentamos el caso de una nifia de 8
afos diagnosticada de drepanocitosis a
los 4 afios, que acude al servicio de ur-
gencias por dolor en brazo izquierdo de
48 horas de evolucion, sin presentar an-
tecedentes traumdticos. Inicialmente se
pauta rehidratacion endovenosa y anal-
gesia. La evolucion clinica es de un au-
mento de la inflamacién periarticular del
codo izquierdo, estando a las 48 horas
més limitado, con mayor tumefaccion y
caliente. Dada la mala evolucién clinica
con aumento de la hemolisis y de reac-
tantes de fase aguda, se decide realizar
cobertura antibiética y transfusion san-
guinea, a pesar de presentar una hemo-
globina superior a7 g/dL. A las 24 horas
la nifia estd practicamente asintomatica,
ha desaparecido el derrame articular y no
presenta dolor ni limitacién.
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Coémo conclusion, destacar que el tra-
tamiento del derrame articular mediante
transfusién sanguinea en nifios con anemia
drepanocitica debe ser considerado sin de-
mora como alternativa en una evolucion
torpida del derrame.

CONVULSIONES INFANTILES BENIGNAS ASOCIA-
DAS A GASTROENTERITIS. S. Souto Hernandez,
T. Molins Castiella, A. Ayechu Diaz, S.
Egozcue Recalde, T. Dura Travé, ME. Yoldi
Petri. Unidad de Neuropediatria. Servicio de
Pediatria. Hospital Virgen del Camino

Introduccién. Las convulsiones benig-
nas asociadas a gastroenteritis se caracteri-
zan por crisis generalizadas afebriles, ge-
neralmente en cluster, en nifios sanos de en-
tre 6 meses y 3 afios, con exploraciones com-
plementarias normales y evolucion favora-
ble.

Pacientes y método. Estudio retros-
pectivo de 22 pacientes controlados en la
unidad, ingresados por crisis convulsivas
en el curso de una gastroenteritis leve. Se
recogen y analizan las siguientes variables:
edad, sexo, antecedentes, tipo de crisis, nu-
mero de crisis, tratamiento en fase aguda,
electroencefalograma, analitica de sangre,
coprocultivo, neuroimagen y control evo-
lutivo. Andlisis estadistico con SPSS 14.0.

Resultados. Del total de casos anali-
zados, el 62% fueron nifias, con edad me-
dia de 20 meses (IC 15-25). E1 67% de los ni-
flos presentaron 2 0 mas crisis convulsivas,
siendo generalizadas en el 95% de los ca-
sos. El coprocultivo fue positivo para ro-
tavirus en el 37% de casos. Natremia nor-
mal en el 72% e hiponatremia leve en el
resto. En el 86% de casos no habia signos
clinicos ni analiticos de deshidratacion, el
14% restante presentaban una deshidrata-
cion leve (<5%). El estudio electroencefalo-
grafico intercritico se realizo en el 72% de
los casos, siendo normal en todos ellos. En
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el 60% de los nifios se realizé estudio de
neuroimagen, que fue normal en todos los
casos. La evolucion a lo largo del segui-
miento ha sido favorable, con desarrollo psi-
comotor normal en todos ellos, con un
tiempo de seguimiento medio de 45 meses.

Conclusiones. La concurrencia de cri-
sis convulsivas con gastroenteritis aguda,
poco frecuente en nuestro medio, pero fre-
cuentemente referida en paises asidticos,
constituyen una entidad de debut abrupto,
pero con evolucién benigna, que debe co-
nocerse a fin de evitar tratamientos innece-
sarios. La incidencia en nuestro medio
puede estar subestimada y probablemente
enmascarada en otros diagndsticos. En
nuestra serie creemos importante destacar
la asociaci6n entre esta entidad y la infec-
cién gastrointestinal por rotavirus.

ENFERMEDAD DE CAROLI EN EL LACTANTE.

P. Oliver Goicolea, Z. Garcia Casales, A.
Larrakoetxea Zuluaga, I. Irastorza Terra-
dillos, J. Carlos Vitoria Cormenzana. Sec-
cion de Gastroenterologia y Nutricion Pedid-
trica. Departamento de Pediatria. Hospital de
Cruces, Barakaldo (Bizkain)

Introduccién. La enfermedad de Caroli
es un trastorno congénito caracterizado por
la dilatacion segmentaria de los conductos
biliares intrahepéticos. A menudo perma-
nece asintomatica hasta la tercera década de
la vida, siendo la forma de presentacién mas
frecuente la colangitis secundaria a estasis
biliar. Las complicaciones tardias mas habi-
tuales son la cirrosis biliar secundaria, los
abscesos intrahepaticos y los tumores, siendo
el més frecuente el colangiocarcinoma.

Caso clinico. Nifia que presenta en la
ecograffa prenatal (tercer trimestre) imagen
compatible con quiste de colédoco, que se
confirma en ecografia y colangiorresonan-
cia en periodo perinatal. A los 4 meses de
edad, se somete a laparotomia explorato-
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ria, no visualizdndose anomalias en la via
biliar extrahepatica. Posteriormente, en con-
troles ecogréficos seriados se visualiza for-
macién quistica lobulada con septo interno
en segmento hepatico 5. Dicho hallazgo se
confirma con la realizacion de colangiorre-
sonancia en la que se objetiva dilatacién fu-
siforme del conducto hepatico derecho con
formaci6n quistica adyacente al mismo, su-
gestivo de enfermedad de Caroli localizada.
Durante el seguimiento la paciente ha per-
manecido asintomatica, con funcién hepé-
tica normal, sin cambios significativos en
los controles ecograficos y con marcadores
tumorales negativos. Se ha mantenido una
actitud conservadora dado que permanece
asintomatica.

Comentarios. La enfermedad de Caroli
es un hallazgo infrecuente en la edad pe-
ditrica. Debe mantenerse una actitud ex-
pectante. Las colangitis y litiasis, ademas
del tratamiento médico, pueden requerir
drenaje endoscépico, percutdneo o quirtir-
gico. El trasplante hepatico o la reseccién
hepética segmentaria es el tratamiento de
eleccién en caso de colangitis de repeticién,
malignizacién o evolucion a insuficiencia
hepatica.

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE ENFERMEDAD DE
CROHN. Z. Garcia Casales, P. Oliver Goi-
colea, L. Irastorza Terradillos, JC. Vitoria
Cormenzana. Gastroenterologia y Nutricién
Pedidtrica. Departamento de Pediatria. Hospi-
tal de Cruces.

Introduccién. La Enfermedad de Crohn
(EC) es un proceso inflamatorio crénico que
puede afectar a cualquier parte del tracto
gastrointestinal. El objetivo del tratamiento
es inducir la remisi6n, prevenir las recaidas
y garantizar un crecimiento y un desarro-
llo adecuados.

Material y métodos. Estudio descrip-
tivo retrospectivo de 20 pacientes afectos
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de EC que acudieron a la consulta de gas-
troenterologia consecutivamente durante
el afio 2008.

Resultados. 10 mujeres y 10 varones,
mediana de edad de 11,1 afios (rango, 1,8-
14,1). E1 57% tenfan antecedentes familia-
res de EC o colitis ulcerosa y el 11%, de en-
fermedad autoinmune. Clinica al debut: do-
lor abdominal, 100%, diarrea, 85%, pérdida
de peso, 55%, fiebre, 50%, retraso ponde-
roestatural, 30%, masa abdominal, 10%, en-
fermedad perianal, 10%, eritema nudoso,
15%, articular, 5%, ocular, 5%. 1 paciente
fue diagnosticado tras laparotomia explo-
ratoria por sospecha de apendicitis. Se rea-
liz6 radiologia simple a 11 pacientes, nin-
guna patolégica; ecografia abdominal: 18
pacientes, 94% patolégicas; gammagrafia
con leucocitos marcados: 17 pacientes, 94%
patoldgicas; transito intestinal: 13 pacien-
tes, 69% patoldgicos; enema opaco: 10 pa-
cientes, 70% patoldgicos; TAC: 1 paciente,
patolégico; resonancia magnética: 11 pa-
cientes, 100% patolégicos; colonoscopia: 17
pacientes, 88% patoldgicas; ileoscopia: 4 pa-
cientes, 50% patolédgicas; gastrosduode-
noscopia: 2 pacientes, 100% patolégicas. Lo-
calizacion: fleo-célica, 19 pacientes, fleon 1
paciente, clica, 1 paciente, tracto digestivo
superior 3 pacientes y perianal, 6 pacientes.
2 pacientes presentaron EC estenosante y 2
EC fistulizante. La mediana de indice de ac-
tividad de EC (PCDAI) fue 37,5 puntos
(rango, 12,5-60). Se utilizo la nutricion en-
teral como tratamiento de induccién en 18
pacientes. En 7 (39%) se consigui6 la remi-
sién y no han presentado recidivas. A lo
largo de la evolucién en 12 pacientes se han
empleado corticoides, 12 pacientes, 5-ASA,
8 pacientes, azatioprina, 1 paciente, metro-
texato, 2 pacientes infliximab, 1 paciente,
tacrolimus, 2 pacientes, enemas rectales (1
aminosalicilatos, 1 corticoides). 4 pacientes
fueron sometidos a tratamiento quirtirgico:
1 estricturoplastia, 1 colectomia e ileosto-
mia con reseccién del segmento afectado, y
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4 drenajes, de abscesos (2 intraperitoneales
y 2 anorectales).

Comentarios. El dolor abdominal, la
diarrea, la pérdida de peso y la fiebre fue-
ron los sintomas mds frecuentes al debut.
Las complicaciones de la enfermedad tu-
vieron gran relevancia. La forma de pre-
sentacién mas frecuente fue EC inflamato-
ria con afectacién ileo-cdlica. La induccién
y mantenimiento de la remision mediante
nutricién enteral ha sido eficaz en 8 pa-
cientes, aunque otros también respondie-
ron inicialmente al tratamiento dietético.

HEMATURIA INTERMITENTE. ESQUISTOSOMIASIS
VESICAL.A PROPOSITO DE UN CASO. D. Mora-
les Senosiain, R. Diaz Aldagalan, N.
Ugalde Fernandez, V. Martinez Artola, J.
Molina Garicano. Servicio de Pediatria. Hos-
pital Virgen del Camino. Pamplona

Resumen. Presentamos un caso clinico
de un paciente con esquistosomiasis vesi-
cal que consideramos inusual en nuestro
entorno.

La esquistosomiasis es una helmintia-
sis producida por trematodos del género
Schistosoma. Se trata de una enfermedad en-
démica de Africa, América Latina, Oriente
Medio y Asia. En nuestro pais, y concreta-
mente en Navarra, su diagndstico era ex-
cepcional. Actualmente, deberemos pensar
en ella ante pacientes procedentes de esos
paises.Se reconocen varias especies de es-
quistosomas: S. mansoni, S. japonicum, S. me-
kongi, S. malayensis, S. haematobium, S. in-
tercalatum y S. mattheii. Unicamente el S. ha-
ematobium produce afectacion urinaria, las
especies restantes causan manifestaciones
digestivas.

Caso clinico. Paciente de 3 4/12% de
edad, de origen africano (Mali). Residente
en Navarra desde hacfa 4 meses. Habia sido
remitido desde Atencién Primaria a la con-
sulta de nefrologfa infantil por una hema-
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turia intermitente de 6 meses de evolucién.
Entre los exdmenes diagnésticos que se re-
alizaron citamos el estudio de funcion re-
nal que resultd normal, asi como cuatro de-
terminaciones de sedimento urinario que
fueron negativas. La ecograffa renovesical
fue también normal. La analitica de sangre
mostraba: hematies: 6.100.000 mm3, hemo-
globina: 13,6 g/dL, Hcto: 41,6 % VCM: 68
fl, HCM: 22,3 pg, CHM: 32,8 g/dL, leuco-
citos: 6.900 mm? (eosindfilos 6%, resto de la
férmula, normal), plaquetas: 134.000 mm?.

Ala vista de la normalidad de las prue-
bas practicadas previamente y al apreciar
que el analisis de sangre no era sugerente
de un rasgo talasémico, se rehizo la anam-
nesis. Destacaba familia de origen africano
y que el padre referfa que su otro hijo pre-
sentaba una sintomatologia similar, con ori-
nas coltricas. Ante la sospecha de que se
tratase de una esquistosomiasis se solicitd
de forma preferente un sedimento de orina,
indicando al microbiélogo que insistiese en
la bisqueda de esquistosomas.

Posteriormente el laboratorio confirmé
la presencia en el sedimento urinario de
huevos de S. haematobium junto a Balanti-
dium coli, protozoo ciliado pardsito intesti-
nal, sin un significado patogénico en esta
parasitosis.

Se instauré tratamiento con prazi-
quantel a 20 mgr/kg/dosis via oral, un to-
tal de 4 dosis, en un solo dfa. La respuesta
fue favorable. El nifio fue controlado pos-
teriormente en consultas externas, desapa-
reciendo la sintomatologfa urinaria.

Discusién. Es fundamental sospechar
esta parasitosis de sencillo tratamiento. Ante
un cuadro clinico tan habitual como es un
sindrome febril, nunca debemos omitir pre-
guntar en la anamnesis acerca de sintomas
urinarios, como dolor, escozor y cambios
en la coloracion de la orina. Si, ademas, el
paciente ha viajado a zonas endémicas o
procede de ellas, podemos solicitar un se-
dimento urinario para la busqueda de es-
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quistosomas y asi confirmar rapidamente
la sospecha diagnéstica evitando una se-
rie de estudios complementarios innece-
sarios.

Se calcula que unos 250 millones de per-
sonas en el mundo padecen esquistoso-
miasis ®). Después de la malaria es la se-
gunda causa de morbilidad y mortalidad
en estos paises.

En cuanto al tratamiento de la esquis-
tosomiasis, el de eleccion es el praziquan-
tel a la dosis recomendada de 20 mg/
kg/dosis en cuatro dosis 0 40 mg /kg/ do-
sis en dos dosis, en un dia.

Como conclusién de este caso clinico,
queremos resaltar la necesidad de pensar
en esta entidad que cada vez es més habi-
tual en nuestro medio y que, ante la sos-
pecha clinica, una buena anamnesis nos
puede evitar otras exploraciones mas agre-
sivas y, evidentemente, con un costo muy
superior.

FALLO CARDIACO EN URGENCIAS DE PEDIATRIA:
OTROS DIAGNOSTICOS. ]. Rodriguez Ozcoidi,
MT. Rives Ferreiro, A. Pérez Ocon, M. Ga-
ratea Rodriguez, C. Romero Ibarra, M. Os-
coz Lizarbe. Hospital Virgen del Camino de
Pamplona

Antecedentes y objetivos. El fallo car-
diaco es una situacion grave aunque relati-
vamente infrecuente en los servicios de ur-
gencias pediatricos. La etiologia puede ser
de lo més variada, resultando muy ttil en
una primera aproximacion a la causa, tener
en cuenta la edad de presentacion. También
resulta de gran ayuda el realizar un abor-
daje fisiopatoldgico de cara a iniciar un tra-
tamiento lo més eficaz posible.

Presentamos a dos pacientes con fallo car-
diaco de etiologia diferente a la habitual (car-
diopatias congénitas y miocarditis agudas).

Métodos. Hemos revisado retrospecti-
vamente las historias clinicas con diagndstico
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de insuficiencia cardiaca en el afio 2009 en el
Hospital Virgen del Camino de Pamplona.

Resultados

Caso 1. Nifia de 3 afios y 9 meses, afecta
de celiaquia y sindrome de obstruccién
bronquial recurrente que, en el contexto de
cuadro catarral de dos semanas de evolu-
cién, presenta hiporexia, astenia intermi-
tente e irritabilidad mayor de lo habitual.
No refieren fiebre y se queja de dolor ab-
dominal ocasional. Sin vémitos, ni diarreas,
ni transgresiones dietéticas. A su llegada el
nivel de conciencia es normal y muestra pa-
lidez cutanea con frialdad de extremidades
distales. La auscultacién pulmonar (AP) es
simétrica y sin ruidos sobreafiadidos y a
la ausculatacion cardiaca (AC) muestra ta-
quicardia. Se palpa hepatomegalia de 3 cm
bajo reborde costal. Se realiza ECG y eco-
cardiografa. Se consigue revertir a ritmo si-
nusal con maniobras vagales, objetivindose
en el ECG de superficie un sindrome de
Wolf-Parkinson-White. Ingresa en planta
de hospitalizacion para observacién e ini-
cio de tratamiento profilactico de nuevos
episodios de taquiarritmia con propafenona.
Avisan 18 horas después porque la nifia se
muestra somnolienta, palida, con quejido
respiratorio y oligtirica. La AP de las bases
pulmonares muestra estertores y la AC es
menos taquicardica que en el dia anterior.
Se realiza ECG. Con el diagnéstico de into-
xicacién por propafenona ingresa en UCIP,
donde recibe oxigenoterapia y se retira la
propafenona con normalizacién progresiva
del ECG y desaparicion de los signos de
bajo gasto cardiaco.

Caso 2. Lactante de 3 meses, sin ante-
cedentes de interés, que ingresa en UCIP
procedente de urgencias pediatricas por-
que, en el contexto de cuadro catarral de
una semana de evolucién, inicia en las tl-
timas 24 horas fiebre y dificultad respira-
toria progresiva. Se encuentra somnoliento,
palido, mal perfundido, hepatomegalia de
7-8 cm, con distrés respiratorio y oligtrico.
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La saturacién de oxigeno es del 75%. EI ECG
muestra taquicardia sinusal con alteracio-
nes inespecificas de la repolarizacion (apla-
namiento de la onda T) y la ecocardiogra-
fia, una dilatacién muy importante del ven-
triculo izquierdo, con una fraccién de eyec-
cién (FE) del 30%. La paciente precisa ven-
tilacién mecénica, soporte inotropo con do-
butamina y milrinona, optimizacién de la
precarga con furosemida. Con la recupera-
cién progresiva del shock cardiogénico se va
haciendo progresivamente mas evidente
una hipertensién arterial estadio 2 que re-
quiere tratamiento con hipotensores (ni-
troprusiato, hidralazina, nifedipino, diuré-
ticos, sedantes y prueba con captopril). Tras
comprobacion de que ésta era la causa del
fallo cardiaco(mediante la realizacion de
ecocardiografia, que mostré al dismuir la
TAM desde 80-90 mmHg hasta 40-50
mmHG la mejoria en la FE desde 30-40
hasta 65%) se inicia estudio de hipertension
arterial secundaria (despistaje de coartacién
adrtica, estudios hormonales, ecografia ab-
dominal y renal, gammagrafia renal, an-
giorresonancia magnética renal y angio-
TAC) con el diagnéstico final de fallo car-
diaco secundario a hipertensién vasculo-
rrenal por estenosis de la arteria renal de-
recha principal y aneurisma de la rama an-
tepiélica de la arteria renal derecha.

Conclusiones. La insuficiencia cardiaca
tiene otras etiologias ademas de las cardio-
patias congénitas y las miocarditis agudas.

Es fundamental un abordaje fisiopato-
l6gico de la situacién para optimizar el tra-
tamiento que en ocasiones resulta muy sen-
cillo y efectivo.

Resultan especialmente ttiles la reali-
zacion del ECG y la ecocardiografia en la
orientacién etiol6gica y como guia del tra-
tamiento iniciales.

Las intoxicaciones y las reacciones ad-
versas farmacoldgicas siguen siendo un pro-
blema de maxima importancia en los pa-
cientes hospitalizados.
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EPIDEMIOLOGIA DE LA ENFERMEDAD INVASIVA
POR MENINGOCOCO B EN NUESTRO MEDIO EN
L0S ULTIMOS 10 ANOs. R. Diaz -Aldagalin
Gonzalez, F.J. Gil Sdenz, A. Castroviejo
Gandarias, D. Morales Senosiain, E. Gem-
bero Esarte, M. Herranz Aguirre, E. Ber-
naola Iturbe. Servicio de Pediatria. Hospital
Virgen del Camino. Pamplona. Navarra

Introduccion. La enfermedad invasiva
meningocécica(EIM) es causa de gran mor-
bimortalidad en la edad pediatrica, mani-
festandose fundamentalmente como me-
ningitis y sepsis. La incidencia anual en Es-
pana es 2-3 ¢/100.000 hab, siendo mas fre-
cuente en poblacién infantil que en adultos.
En nuestro medio se ha detectado un brote
epidémico en el tltimo afio.

Material y métodos. Estudio retros-
pectivo de todos los casos de EIM por me-
ningococo B en nifios diagnosticados en
nuestro Hospital (H. Virgen del Camino)
desde 1999 a 2008. Se definié EIM por ais-
lamiento de meningococo B en cultivo de
sangre y/0 LCR. Revisamos historias clini-
cas y utilizamos SPS514.0 usando los test
estadisticos: analisis de la varianza, corre-
lacion de Pearson, T de Student, Chi cua-
drado y regresion logistica binaria.

Resultados. Se registraron un total de
43 casos, con edad media de 4,28 afios (de
4,35).Todos presentaban fiebre. E1 76% pre-
sentaban lesiones purptiricas, siendo en el
30% equimoéticas. En el 63% se observaron
leucocitosis y en el 9,5%, leucopenia. EI 44%
presentaron coagulopatia. Un 60% ingresa-
ron en UCIP. El 54% se manifestaron como
sepsis meningocdcica y el 56% como me-
ningitis, habiéndose producido secuelas en
un 9,6% principalmente, Insuf. renal, am-
putacién de miembro, hipoacusia y solo se
registré un caso de exitus. De los pacientes
con secuelas, el 60% acudi6 con menos de 12
horas de fiebre y todos presentaron en la ana-
litica inicial coagulopatia (resultados esta-
disticamente significativos). El diagnéstico
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de meningitis o sepsis meningocdcica B se

sospech6 por la clinica y se confirmé me-

diante hemocultivo (63% de los casos),cul-
tivo y/o PCR de meningococo B en el LCR

(51% de los casos).La incidencia de infeccién

meningocécica B ha aumentado en los lti-

mos aios con una correlacién significativa

(Rp 0,81; p=0,004). Este aumento resulta méas

acusado en los tltimos tres anos, sobre todo

en 2008 (11,3 ¢/105 nifios <15 afios). Com-
parando la incidencia en tres periodos con-

secutivos (1999-2002; 2003-2005; 2006-2008)

no se detectaron diferencias entre 1°y 2° (3,2

y 3,7)pero, si entre 1°y 3° asi como entre 2°

y 3¢ periodo con una incidencia en 3¢ pe-

riodo de 9 ¢/10°(p<0,05). Al analizar el riesgo

de EIM en la poblacién infantil en los tres tl-
timos afios se observé un aumento con res-
pecto a los 7 afios previos, con una OR de

2,52 (1C95%=1,37-4,63). Sin embargo, no ha

habido diferencias significativas en cuanto

a frecuencia de complicaciones (mortalidad

o secuelas), siendo en el primer periodo del

11.9%, frente al 11,42% en el segundo. Al ana-

lizar la incidencia solamente de meningitis

meningocdcica se observé también un au-
mento significativo en estos tres tiltimos afios

(1 frente a 4,5 ¢/10% p=0,002), pasando la fre-

cuencia del 28,57% al 53,17% (p=0,33).
Conclusiones.

- Laincidencia anual ha variado en estos
10 afios, registrdndose durante 1999-
2005 una incidencia media de 3,5 ca-
sos/afo, siendo la media en dltimo pe-
riodo (2006-2008) de 9 casos/ano con
diferencias estadisticamente significa-
tivas (OR, 2,52 con IC(1,37-4,63).

- Al estimar factores de riesgo de morbi-
mortalidad se observé que era significa-
tiva la leucopenia, coagulopatia y pre-
sentar fiebre de menos de 12 horas de
evolucion y destacar que, a pesar del au-
mento de EIM, no se ha producido un au-
mento significativo de morbimortalidad,
en probable relacién con el aumento de
casos de mejor prondstico (meningitis).
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PREMIO A LA MEJOR COMUNICACION
EN LA REUNION CIENTIFICA

SINDROME DE DI GEORGE-DELECION 22Q11.2.
VALORACION INMUNOLOGICA Y EVOLUCION DE
UNA SERIE. L. Herrero Garcia, D. Garcia Ura-
bayen, L. Santos-Diez Vazquez, M. Ma-
ruri, *N. Maruri, **M.A. Lépez Ariztegui,
A. Bilbao Aburto, N. Arana Aguirre, JM.
Garcia Martinez. Pediatria, *Inmunologia y
**Genética. Hospital de Cruces. Baracaldo (Viz-
caya)

Introduccién. El sindrome de di George
(microdelecion del cromosoma 22q11.2) es
un trastorno genético que afecta a 1/4.000
recién nacidos y se caracteriza por la apa-
ricién de cardiopatia congénita, anomalias
palatinas, rasgos dismorficos peculiares, di-
ficultades de aprendizaje y trastornos in-
munolégicos. La inmunodeficiencia celular
grave no es frecuente y hay alteraciones su-
tiles de importancia todavia mal conocida
en la evolucion.

Objetivo. Describir caracteristicas in-
munoldgicas y evolucién de los pacientes
diagnosticados de anomalia de di George
y/o delecién 22q11.2 en nuestro Hospi-
tal.

Pacientes y métodos. Se han incluido
37 pacientes de nuestro hospital con pato-
logia sugestiva y/o dignéstico de micro-
delecion 22q11.2 obtenido mediante técnica
citogenética de hibridacion fluorescente in
situ (FISH) durante el periodo comprendido
entre 1.080 y 2.008. De los 37 pacientes, se
tienen datos inmunolégicos y valoracion de
una serie de 23. Los datos se han obtenido
a través de revisién exhaustiva de historias
clinicas.

Valoraciéon inmunoldgica y de la evo-
lucién. Resultados. En la serie valorada,
los pacientes presentan una edad inicial
menor de 6 meses en 18 de los 23 casos, con
un rango de 0-22 afios y correspondiendo
el 52% a varones. Todos presentaban de-
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lecién 22q11.2 confirmada por FISH ex-
cepto una paciente con sindrome de di Ge-
orge completo fallecida en 1993. Se pre-
sentaron alteraciones fenotipicas en 20/23
y cardiopatia en 18/23. La linfopenia se
objetivd en 13/22 casos, siendo leve en to-
dos salvo en 1, y con el siguiente recuento
de poblaciones linfocitarias (cifras absolu-
tas): CD3 bajos, 13/18; CD4 bajos, 13/18,
elevados, 2/18; CD16 bajos, 2/15, eleva-
dos, 2/15; CD19 bajos 4/15, muy elevados
3/15. PHA normal, 14/15, muy bajo, 1, es-
timulaci6n basal, 7/15.

Evolucién. Datos incompletos en 6 (4
casos entre 6 y 9 meses, otros dos, 21,2y 9,7
anos): en todos persisten las alteraciones in-
munoldgicas del estudio inicial. Una pa-
ciente presentd déficit profundo inicial (lin-
focitos Ty PHA) con inicio de recuperacién
(fallecio a los 4 meses). Ningtin paciente (in-
cluida esta tiltima) presentd infecciones de-
rivadas de inmunodeficiencia. Fallecieron
8 (7 por cardiopatia), todos antes de 2000.
Todos los pacientes vivos son seguidos en
nuestro Hospital por una media de 4,2 es-
pecialistas.

Conclusiones. La manifestacién mds
relevante de la microdelecion 22q11.2-sin-
drome de di George es la cardiopatia tron-
coconal que, junto con la insuficiencia velo-
palatina, deben alertar sobre la existencia
de este sindrome. Asocia alteraciones in-
munoldgicas, leves en la mayoria pero pro-
bablemente persistentes, y no se conoce la
importancia clinica en su evolucién, ni su
significado para comprender el desarrollo
del sistema inmune, no siendo la causa de
muerte en ningtin caso. Es necesario un co-
nocimiento general del sindrome de diGe-
orge- deleccién 22q11, ya que la mayor su-
pervivencia de estos pacientes hace nece-
sario su seguimiento multidisciplinar a
largo plazo, ( trastornos escolares, psiquid-
tricos, autoinmunidad, velocardiofacial...),
en el que el pediatra puede jugar un papel
principal.
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SINDROME DE COCKAYNE DE DEBUT PRECOZ
M. Alcalde Rastrilla!, I. Sdez de Ugarte So-
bron, I. Suinaga Errasti?, MJ. Martinez
Gonzalez?, B. Gener Querol?, A. Garcia Ri-
bes?. !Servicio de Pediatria. Hospital de Cru-
ces. Barakaldo. Bizkaia. *Unidad de Neurope-
diatria. Hospital de Cruces. Barakaldo. Bizkaia.
3Genética Clinica. Hospital de Cruces. Bara-
kaldo. Bizkaia.

Introduccion. El sindrome de Cockayne
(SC) es un trastorno neurodegenerativo se-
vero de presentacion heterogénea y heren-
cia autosémica recesiva. Pertenece a las en-
fermedades por fallo en la reparacién del
DNA y su incidencia es de 1/100.000 RN.
Se caracteriza por una afectaciéon multisis-
témica (retraso del crecimiento, lesiones de
desmielinizacién y calcificacion cerebral,
retinitis pigmentaria y/o cataratas, sordera
neurosensorial y fotosensibilidad).

Presentamos un caso de SC de debut
precoz.

Caso clinico. Lactante remitida a la con-
sulta de neuropediatria a los 4 meses de edad
por microcefalia, escasa fijacion visual y re-
traso psicomotor. Segunda hija de padres sa-
nos no consanguineos. La exploracion puso
de manifiesto retraso psicomotor, microftal-
mia, cataratas bilaterales y retraso del creci-
miento. Las pruebas complementarias obje-
tivaron sordera neurosensorial bilateral. Ini-
cialmente se plante el diagndstico diferen-
cial entre entidades con base infecciosa, me-
tabolica y genética. La RM y TAC cerebral
fueron normales. Se descartaron infecciones
congénitas habituales (incluida PCR CMV en
sangre seca en cartén de Guthrie). Los estu-
dios metabdlicos fueron normales. La evo-
lucién clinica de la nifia y la valoracién con-
junta con genética clinica sugirieron la posi-
bilidad de que se tratara de un SC. La sos-
pecha diagnéstica se confirm tras el hallazgo
de mutaciones patogénicas en el gen CSB 'y
el déficit de recuperacion de la sintesis de
RNA tras exposicién a UV en fibroblastos.
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Conclusiones. EI SC es una causa muy
infrecuente de microcefalia, cataratas y sor-
dera, siendo fundamental en estos casos
descartar entidades de base infecciosa y me-
tabdlica. El abordaje multidisciplinar en esta
paciente ha permitido llegar a un diagnds-
tico etioldgico y mejorar su seguimiento.

SINDROME DE SAPHO CON BUENA EVOLUCION
TRAS UN ANO DE TRATAMIENTO. FJ.Gonzalez
Echeverrial, J. Mellado Santos?, E. Aznar
Villacampa®, R. Matheu Lozano?, L. Sanz
Salanova'.

IServicio de Pediatria. 2Seccidn de Radiologia.
SUnidad de Reumatologia. *Unidad de Derma-
tologin. Hospital Reina Sofia.Tudela de Nava-
rra.

Nifa de 9 afios y 2 meses muy depor-
tista, que acude el 6-7-07 por presentar
desde tres dias antes dolor en el hombro iz-
quierdo, sin antecedente traumatico, que
segun refiere, comenzo en un curso de na-
tacién. Antecedente unos dos meses antes
de una reacci6n periostica de metatarsianos
derechos, acompanada de prurito y der-
matitis plantar.

En la exploracién destaca una tume-
faccién acromio-clavicular izquierda, muy
dolorosa a la palpacién, rodilla derecha con
leve aumento de tamano, asi como lesiones
de dermatitis en rodillas, palmas y plantas.

Se solicita hemograma, bioquimica, fro-
tis faringeo, estreptococo, orina, PCR, com-
plemento, inmunoglobulinas, Ac. ANA, anti
DNA, ENA, RNP, SS-A, Ac Jo-1, Scl-70,
aglutinaciones, asi como Rx. de térax y TAC
toracico, que informa de una lesién insu-
flante en extremo medial de clavicula iz-
quierda con cambios osteoliticos con cor-
tical respetada, con trabeculas hipertréfica,
osteitis que sugiere sinovitis-artritis. Con
contraste no se observaban modificaciones.

Se constatd la presencia de vesiculas y
pustulas en palma y plantas, asi como pla-
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cas eritematosas en rodillas, sugiriéndose
pustulosis palmoplantar o psoriaris.

Se practicé gammagrafia dsea con Tc-
99, que mostrd hiperfijacion en clavicula iz-
quierda, pero con un cuadro poliarticular
asociado.

La denominada osteomielitis multifocal
recurrente es una rara enfermedad crénica
inflamatoria observada en nifios y adultos j6-
venes. Se sospechd pues, un sindrome defi-
nido recientemente por el acrénimo de
SAPHO (por sinovitis, acné, pustulosis, hi-
perostosis, osteitis) que define la asociacién
entre inflamaciones steo-articulares y dife-
rentes anomalias cutdneas asépticas y con po-
blacién neutréfila. En adultos la osteomieli-
tis cronica recurrente es ahora una cldsica ma-
nifestacion del sindrome de SAPHO. Las di-
ferentes lesiones cuténeas incluyen pustulo-
sis palmo-plantares, pustulosis no palmo-
plantares , psoriasis o acné severo. Mas ra-
ramente se han descrito pioderma gangre-
noso u otras enfermedades cutaneas.

Con el diagnéstico de sindrome de
SAPHO se trata con metrotexate a dosis de
7,5 mg, por semana durante 7 meses y pos-
teriormente a 5 mg. por semana durante unos
5 meses més. El dolor inflamatorio a nivel de
articulacion condrocostal desaparecio a los
dos meses. En las revisiones posteriores si-
gue asintomética y con normalidad analitica
de esta rara enfermedad que asocia altera-
ciones osteoarticulares y cuténeas.

CONDRODISPLASIA PUNCTATA, A PROPOSITO DE
UN CASO. A. Martinez Ortiz, V. Jiménez Se-
rrano, A. Ayechu Diaz, E. Rupérez Garcia,
J. Egiiés Jimeno, C,Mendivil Dacal. Unidad
de Neonatologin Hospital Virgen del Camino.
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Introduccién. La condrodisplasia punc-
tata (CDP) es una enfermedad clinica y ge-
néticamente heterogénea caracterizada por
calcificaciones puntiformes en los huesos.
Existen diversas formas de CDP segtin el
patrén de herencia: recesiva ligada al sexo
(CPDX1) causada por mutacion en el gen
ARSE; dominante ligada al sexo (CDPX2);
autosémica dominante y autosomica rece-
siva. Ademas, la CDP puede ser adquida,
por déficit materno de vitamina K o tera-
togenicidad por warfarina. El sindrome de
Conradi-Hiinermann-Happle es la forma
mas conocida y se transmite de forma do-
minante ligada al X (CDPX2). La variabili-
dad intrafamiliar puede ser explicada por
la inactivacion del cromosoma X (lioniza-
cion), resultando habitualmente letal en va-
rones. Fste sindrome puede asociar ademas
de las lesiones dseas, afectacion dérmica,
ocular y facial.

Presentamos el caso de un recién na-
cido a término afecto de CDPX2.

Caso clinico. Recién nacida a término,
sin complicaciones perinatales. En la se-
mana 20* del embarazo, se diagnosticé
ecograficamente de huesos largos acor-
tados sin encontrarse otras malformacio-
nes. Como antecedente familiar, la madre
presenté al nacer acortamiento de fémur
derecho, realizdndose tratamiento orto-
pédico (elongaciones) a los 16 afios de
edad.

Al nacimiento, la nifia pesa 2.690 gra-
mos y mide 38 cm (p < 3). En la exploracién
fisica destaca talla baja, acortamiento pro-
ximal y asimétrico de las extremidades, es-
coliosis, clinodactilia y polidactilia posta-
xial con fragilidad ungueal. Craneo frontal
abombado, con epicantus, y raiz nasal
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plana. Lesiones cutdneas ictiosiformes con
areas descamativas que mejoran con emo-
lientes, asi como regiones de hiperquerato-
sis lineal y defectos de pigmentacién si-
guiendo las lineas de Blaschko.

La serie 6sea puso de manifiesto mul-
tiples calcificaciones punteadas a niveles
epifisario y paravertebral. El estudio eco-
gréfico transfontanelar fue normal. En el es-
tudio oftalmoldgico se detectaron catarata
y luxacion del cristalino del ojo derecho,
que requiri6 facoemulsificacion.

Se obtuvo una muestra de sangre para
estudio citogenético-molecular en el que se
detecta que es portadora de la mutacién
R147H del gen EBP (emopamil-binding pro-
tein) asociado a CPDX2, llamada también
sindrome de Conradi-Hiinermann-Happle

La evolucién clinica en el periodo neo-
natal inmediato es favorable.

Conclusiones. El sindrome de Conradi-
Hiinermann-Happle (CDPX2) es una enti-
dad muy poco frecuente. El gen implicado
es el EBP y se han descrito alrededor de 50
mutaciones. Todavia no se ha podido co-
rrelacionar el tipo de mutacién con la gra-
vedad de la sintomatologfa clinica. De esta
forma, existe una gran variabilidad de sin-
tomas en miembros de la misma familia con
la misma mutacién, que puede ir desde for-
mas letales a formas clinicamente indetec-
tables.

La radiologia simple es una prueba
diagnéstica de alto rendimiento en el es-
tudio de las malformaciones dseas del re-
cién nacido.

En pacientes afectos de CDPX2 debe rea-
lizarse un seguimiento completo multidis-
ciplinar entre los servicios de pediatria, der-
matologia, traumatologfa y oftalmologfa.





