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Premios 2018

Primer premio de R pequefio — Caso de Jennifer Lorén Martin.
Segundo premio de R pequefio — Caso de Pedro Viafio Nogueira

Primer premio de R mayor: Caso de David Plaza Oliver
Segundo premio de R mayor: Caso de Isabel Errasti Viader



Premios 2018:
Tras votacion del publico asistente y del Jurado.

Primer premio de R pequefio - Jennifer Lorén Martin.
Segundo premio de R pequefio - Pedro Viafio Nogueira

Primer premio de R mayor: David Plaza Oliver
Segundo premio de R mayor: Isabel Errasti Viader

Primer premio de R pequefio - Jennifer Lorén Martin.
N.° Caso: 10
Titulo: jQue pare la fiebre!
Autor: Jennifer P. Lorén Martin. Afio residencia: R1
Colaboradores: Belén Miranda Alcalde, Teresa NUfiez Rebollo
Centro de trabajo: Pediatria, HM Monteprincipe,
Supervisor: Mariana Corcino Russo. Médico adjunto de pediatria. Tutora de
residentes

Segundo premio de R pequefio - Pedro Viafio Nogueira
N.° Caso: 6
Titulo: Blanco, rojo, azul. Que no le coja el frio
Autor: Pedro Viafio Nogueira. Afio residencia: R1
Colaboradores: Ana Moral Larraz, Irene Tomé Masa
Centro de trabajo: Unidad de Reumatologia pediatrica, Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus.
Supervisor: Daniel Clemente Garulo, facultativo especialista de area, Unidad de
Reumatologia pediatrica, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus

Primer premio de R mayor: David Plaza Oliver
N.° Caso: 19
Titulo: Convulsion focal en nifio procedente del trépico
Autor: David Plaza Oliver. Afio residencia: R3
Colaboradores: Carmen L6pez Lorente
Centro de trabajo: Hospital Universitario Ramén y Cajal
Supervisor: Carmen Vazquez Ordoiez

Segundo premio de R mayor: Isabel Errasti Viader
N.° Caso: 23
Titulo: Alteracién del nivel de conciencia en adolescente
Autor: Isabel Errasti Viader. Afo residencia: R3
Colaboradores: Leire Cristina Garcia Suarez, Isabel Gonzalez Bertolin
Centro de trabajo: Hospital Universitario La Paz.
Supervisor: Maria de Ceano-Vivas La Calle, Adjunta del Servicio de Urgencias



CASOS Y RESUMENES
RESIDENTES R1y R2

N.°Caso: 1

Titulo: Utero en varén, ¢realidad o ficcién?

Autor: Ifiigo Pérez Heras

Afio residencia: R2

Contacto: Ifigo Pérez Heras.

Centro de trabajo: Hospital Virgen de la Salud, Toledo.
Supervisor: Atilano Carcavilla Urqui, FEA Endcrinologia Pediatrica

Titulo: Utero en varén, ¢realidad o ficcién?

Introduccién: El sindrome de persistencia de conductos Miillerianos (SPCM) es una
anomalia de la diferenciacion sexual en individuos con cariotipo 46XY y fenotipo
masculino que presentan estructuras derivadas de los conductos Millerianos asociadas
a criptorquidia. Hasta la fecha hay 242 casos descritos. Aportamos un caso con dos
cambios probablemente patogénicos, no descritos, en el gen del receptor de la HAM
(AMHR2).

Caso clinico: Varoén sin antecedentes perinatales de interés, ingresa al nacimiento por
criptorquidia bilateral y hernia inguinoescrotal bilateral. En ecografia prenatal sospecha
de duplicacién intestinal. Bioquimica y perfil hormonal normal con niveles normales de
hormona antimulleriana (HAM). En ecografia abdominal se identifican testiculos
intraabdominales e imagen tubular retrovesical compatible con Gtero vs duplicacion
rectal. El estudio mediante RNM confirma los hallazgos. La laparoscopia exploradora a
los 9 meses confirma el diagnéstico identificando estructura medial compatible con Gtero
y testiculos intraabdominales, y se realiza herniorrafia inguinal bilateral, orquidopexia
bilateral y biopsia testicular. El estudio de AMHR?2 identificé los cambios c.49+1delG
y C.674A>T.

Discusion: EI SPCM es una patologia infrecuente que debe sospecharse ante un recién
nacido con criptorquidia bilateral o ectopia testicular cruzada. En un 85% de los casos
se identifican mutaciones en el gen AMH o0 en AMHRZ2. El fenotipo es un varén con pene
normal, pero presenta estructuras derivadas de los conductos de Miller, desde
rudimentos uterinos hasta Uteros de tamafio normal. Es importante sospechar este
trastorno ante hallazgos ecogréficos compatibles.

Comentario de la mesa:

Sobre publicacion del Gen Receptor de la Hormona Antimulleriana.

An Pediatr (Barc) 2017;86:94-5. Sindrome de persistencia del conducto de Miller debido
a mutacion en el gen del receptor de la hormona antimilleriana (AMHR2). M. Eugenia
Ords-Millan, M. Teresa Muioz-Calvo, Mirian Y. Nishig, Berenice Bilharinho Mendonca,
Jesus Argente

N.° Caso: 2

Titulo: Mi bebé tiene torticolis

Autor: Maria Pérez Pascual

Afio residencia: R1

Colaboradores: Miguel Gallardo Padilla, Esther Llorente Mufioz

Centro de trabajo: Hospital Universitario Infanta Elena. 28342 Valdemoro, Madrid.
Supervisor: Dr Rafael Sanchez Nebreda, médico adjunto del servicio de pediatria
Titulo: Mi bebé tiene torticolis

Introduccién: La espondilodiscitis es la infeccion simultanea que afecta al disco
intervertebral y a la superficie de los cuerpos vertebrales adyacentes. Supone el 2-4%
de las infeccines osteoarticulares en la infancia, siendo su localizacién caracteristica a
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nivel de columna lumbar (L4-L5) o toracica baja. En nuestro caso presentamos un
lactante con afectacion cervical , localizacion infrecuente de dicha patologia.

Caso clinico: Lactante de 12 meses acude a urgencias por inmovilidad cervical hacia la
derecha de 7 dias de evolucion, afebril , negaban traumatismos. Resto de exploracion
anodina, se le paut6 ibuprofeno sin mejoria. En la radiografia cervical observaron
rectificacion de columna. Dada la persistencia de la cinica a los 19 dias, se realizo
resonacia magnética (RM) donde se observaron alteraciénes de la sefial de los platillos
de C4-C5, sugerentes de espondilodiscitis. Se inici6é tratamiento con cefuroxima IV los
5 primeros dias y posteriormente oral hasta completar 4 semanas recuperandose la
movilidad completamente.

Discusiéon: La espondilodiscitis es la infeccion simultanea que afecta al disco
intervertebral y a la superficie de los cuerpos vertebrales adyacentes. Supone el 2-4%
de las infeccines osteoarticulares en la infancia. Se presenta mayoritariamente en nifios
menores de 6 afos y caracteristicamente en region lumbar (L4-L5) o toracica baja. El
agente causal se disemina preferentemente via hematégena desde un foco primario
hasta la superficie de los cuerpos vertebrales. En el 50% de los casos no se encuentra
agente infeccioso, siendo Kingella kingae el principal agente causal en menores de 4
afos y Stafilococcus aureus en mayores.

Los hallazgos radiogréaficos tardan en aparecer entre 2-4 semanas: inicialmente pérdida
de lordosis hasta finalizar con cambios escleroticos de la superficie vertebral. RNM:
técnica de eleccion, los hallazgos caracteristicos son: disminucion de la altura del disco.
Hipodensidad en T1, hiperdensidad en T2 EIl tratamiento antibiético inicialmente es
intravenoso 3-5 dias y posterior oral hasta completar 4-6 semanas.

Comentario de la mesa. Ver referencia de An Pediatr Contin. 2011;9:275-80. Serie. de
Cristina Calvo

Las espondilodiscitis y sacroilitis infecciosas. Diagnostico diferencial con procesos
reumatoldgicos (sacroileitis), causas neurolégicas como la plexitis o el inicio de un
Guillen-Barré, asi como algunas enfermedades infecciosas (tuberculosis vertebral o mal
de Pot y brucelosis) y procesos tumorales benignos y malignos (osteoma osteoide,
osteoblastoma, leucemia, metastasis vertebrales) deben ser tenidos en cuenta.

N.° Caso: 3

Titulo: Lactante con hepatoesplenomegalia

Autor: Cristina Llorente Ruiz

Afo residencia: R2

Colaboradores: Isabel Miras Aguilar, Laura Montes Martin
Centro de trabajo: Hospital de Guadalajara.

Supervisor: Gema Arriola Pereda, Tutora de residentes

Titulo: Lactante con hepatoesplenomegalia

Introduccién: La sifilis congénita es una entidad poco frecuente en nuestro medio, pero
dado que en los Ultimos afios se ha detectado un resurgimiento en Europa, debemaos
pensar en ella, ya que su correcto tratamiento puede evitar la aparicién de secuelas
graves

Caso clinico: Lactante de 5 meses remitida a urgencias hospitalarias por desnutricion.
Antecedentes personales: embarazo no controlado a término. No ha recibido
vacunacion.

A la exploracion llama la atencion el bajo peso, una fascies peculiar, y un abdomen
distendido con hepatoesplenomegalia. Presenta hipotonia axial y sostén cefalico
inestable.



En la analitica se objetiva leucocitosis, anemia, citolisis e hipocolesterolemia. Serologias
de infeccion connatal negativas.

Se sospecha una enfermedad de depdsito realizando estudio de fibroblastos. En la serie
Osea presenta alteraciones a nivel de los huesos largos y en el ecocardiograma una
disfuncion diastdlica con patrén restrictivo. Estos hallazgos, unidos a la
hepatoespolenomegalia pueden ser secundarios a mucolipidosis tipo 2, enfermedad de
Gaucher o sifilis congénita, por lo que en espera de los resultados de enfermedades
lisosomales se revisan serologias, con resultado de RPR y FTA-Abs positivos. Se
completa estudio con puncién lumbar, diagnosticAndose de sifilis congénita y se
instaura tratamiento con Penicilina.

Su evolucién en los primeros meses ha sido favorable

Discusién: El control de la sifilis congénita depende principalmente de la deteccion
precoz de sifilis en las gestantes y de su tratamiento; ya que esta asociada a una mayor
mortalidad perinatal, riesgo de prematuridad, bajo peso, anomalias congénitas,
secuelas neurosensoriales o déficits del neurodesarrollo.

Comentario de la mesa: Los sintomas de la sifilis congénita se corresponden con los
de la sifilis secundaria de los adultos. Sus peculiaridades son la rinitis sifilitica, nariz
en silla de montar (hundimiento del dorso nasal) y la denominada nariz en pico de loro
(cicatrices blancas y superficiales alrededor de la boca). La afeccion de los huesos
también puede provocar dolores e inmovilidad. En casos puntuales, la sifilis congénita
provoca la denominada triada de Hutchinson. Los nifios sufren dafios en la cérnea
(queratitis parenquimatosa), pérdida auditiva en el oido interno e incisivos en forma de
barril.

N.° Caso: 4

Titulo: Lactante con irritabilidad y dificultades para la alimentacién.

Autor: Alvaro Lafuente Romero

Afio residencia: R2

Centro de trabajo: Servicio de Pediatria. Hospital General Universitario Gregorio
Marafién

Supervisor: Blanca Toledo del Castillo

Médico adjunto de Hospitalizacion de Pediatria

Titulo: Lactante con irritabilidad y dificultades para la alimentacion.

Introduccién: El manejo de lactantes con problemas de alimentacion implica un amplio
diagnéstico diferencial, repasamos datos en la anamnesis y en la exploraciéon que nos
llevé al diagndstico de una patologia poco frecuente.

Caso clinico: Lactante de 4 meses consulta por irritabilidad y problemas de alimentacion
desde el nacimiento. Habia precisado dos ingresos previos requiriendo nutricion por
sonda nasogastrica. Inicialmente fue diagnosticada de reflujo gastroesofagico y alergia
a la leche de vaca no IgE mediada por la irritabilidad y el rechazo de las tomas.
Antecedentes de polihidramnios y parto pretérmino tardio (semana 36) con peso
elevado (3630 g, p97), diagnéstico postnatal de CIA y CIV. En la exploracion se objetiva
hiperexcitabilidad y los siguientes rasgos dismorficos con fenotipo tosco: frente
prominente, raiz nasal ancha, boca en carpa con labios gruesos, mamilas hiperplasicas
separadas y desviacion cubital de los quintos dedos de las manos. Destaca la piel
gruesa y redundante con laxitud marcada y los pliegues cutaneos profundos en manos
pies con surcos accesorios en las yemas de los pulgares. Ante la asociacion de
problemas de alimentacion, irritabilidad, dismorfia facial, alteracion cutanea vy
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cardiopatia se enfoc6 el cuadro como una rasopatia. El estudio molecular del gen HRAS
confirmd el diagnéstico de sindrome de Costello.

Discusion: El sindrome de Costello es una rasopatia, originada por mutaciones en la via
Ras/MAP. Se debe diagnosticar precozmente dado el riesgo elevado de tumores (10-
15%) y el seguimiento multidisciplinar que precisan. La piel redundante, la hiperlaxitud
y los pliegues cutédneos junto con problemas de alimentacion fueron pistas claves en el
diagnadstico

Comentario de la mesa: mayoria de los casos estan causados por mutaciones de novo
de la familia ras de oncogenes, HRAS (localizado en el cromosoma 11p15.5).

El diagndéstico diferencial debe incluir el sindrome de Noonan y el sindrome cardio-facio-
cutaneo. Los signos dermatoldgicos incluyen piel redundante en el cuello, palmas,
dedos y en las plantas del pie (con hiperqueratosis de las palmas y de las plantas del
pie, y engrosamiento de una piel flaccida en brazos y piernas), acantosis nigricans, piel
oscura, y papilomas.

N.° Caso: 5

Titulo: Reaccidon adversa a alimentos, no todo es anafilaxia

Autor: Rocio Pastor ;artinez

Afo residencia: R2

Colaboradores: Lidia Oviedo Melgares

Centro de trabajo: HOSPITAL 12 DE OCTUBRE.Madrid.

Supervisor: Enrique Salcedo Lobato, médico adjunto de gastroenterologia pediatrica,
hospital 12 de octubre

Titulo: Reaccidn adversa a alimentos, no todo es anafilaxia

Introduccién: Los vomitos son un motivo de consulta frecuente en pediatria con un
amplio diagnéstico diferencial en el que una correcta anamnesis y exploracion fisica
son importantes para realizar un enfoque adecuado. Caso clinico: Presentamos el caso
de una lactante de 8 meses sin antecedentes de interés traida a Urgencias por vomitos
alimentarios sin productos patologicos de 1 hora de evolucién sin fiebre ni otros
sintomas. Presentaba decaimiento, palidez y deshidratacién clinica con constantes
vitales normales. Llamaba la atencion leve edema de parpado inferior derecho, no
eritematoso ni doloroso. Resto de exploracion anodina. Se extraen analitica y cultivos y
se expande con suero salino fisioldgico con rapida recuperacién del estado general. En
la analitica destacaba leucocitosis con neutrofilia y trombocitosis, sin elevacion de PCR
ni PCT. Present6 pico febril aislado por lo que se realizaron radiografia de toérax y
sedimento urinario, sin alteraciones. Se reinterrog0 a los padres quienes referian que la
nifia habia ingerido pescado hacia 5 horas por segunda vez en su vida.

Se ingresa para vigilancia sin tratamiento antibiético permaneciendo asintomatica. Se
repite analitica a las 24 horas con mejoria, con cultivos negativos, por lo que se decide
alta. Se diagnostica de probable enterocolitis inducida por proteinas alimentarias
(pescado).

Discusion: La enterocolitis inducida por proteinas alimentarias es una enfermedad
inusual que requiere un alto indice de sospecha para su diagnéstico. Su presentacion
clinica es muy similar a otros cuadros como sepsis, invaginaciéon intestinal, etc. El
diagnostico se basa en criterios clinicos y analiticos sin que haya pruebas
complementarias definitivas.

Comentario de la mesa: quiza hubiera sido de utilidad haber realizado Triptasa en
sangre.



N.° Caso: 6

Titulo: Blanco, rojo, azul. Que no le coja el frio

Autor: Pedro Viafio Nogueira

Afo residencia: R1

Colaboradores: Ana Moral Larraz, Irene Tomé Masa

Centro de trabajo: Unidad de Reumatologia pediatrica, Hospital Infantil Universitario
Nifio Jesus.

Supervisor: Daniel Clemente Garulo, facultativo especialista de area, Unidad de
Reumatologia pediatrica, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus

Titulo: Blanco, rojo, azul. Que no le coja el frio

Introduccion: El fendmeno de Raynaud (FR) consiste en una vasoconstriccidn excesiva
al frio y/o estrés emocional. EI manejo depende del grado de isquemia y de
enfermedades subyacentes. Incluye medidas no farmacolédgicas, vasodilatadores
(calcioantagonistas) y toxina botulinica. Los datos sobre el uso pediatrico de iloprost y
bosentan en FR son limitados.

Presentamos un caso de un nifio con FR complicado tratado satisfactoriamente con
iloprost y bosentan.

Caso clinico: Un varén de dos afios acude a Urgencias con episodios recurrentes y
dolorosos de palidez y cianosis de los dedos de ambas manos tras exponerlo al frio y al
llorar. Se descartaron otras manifestaciones o antecedentes relevantes.

El hemograma, la bioquimica y las pruebas de coagulacién fueron normales, con
velocidad de sedimentacion globular, proteina C reactiva, inmunoglobulinas y
complemento en rango estandar. Los anticuerpos antinucleares, anticitoplasma de
neutrdfilos, factor reumatoide, cardiolipina y antil32glicoproteina | fueron negativos.

Las serologias frente a virus habituales resultaron negativas. El ecocardiograma y la
radiografia toracica fueron anodinos. La biopsia cutanea no revel6 vasculitis.

Aunque se traté inicialmente con amlodipino, los sintomas persistieron y se constato
isquemia digital en tres dedos. Se administraron bosentan oral e iloprost intravenoso
durante 3 dias. Se asociaron nitroglicerina topica y prednisolona oral. Los sintomas se
resolvieron y la progresion de la isquemia se detuvo. Durante el seguimiento la
recuperacion fue evidente.

Discusion: El FR complicado con isquemia y necrosis es raro en nifios. En nuestro caso
iloprost y bosentan fueron bien tolerados y consiguieron detener la progresion de la
enfermedad.

Comentarios: pruebas inmunoldgicas, la capilaroscopia y la ecografia Doppler son
exploraciones complementarias que nos permiten tipificar las caracteristicas y la
gravedad del FR.

N.° Caso: 7

Titulo: Hemiparesia aguda, ¢esto no es de adultos?

Autor: Ana Moral Larraz

Afio residencia: R1

Colaboradores: Irene Tomé Masa, Pedro Viafio Nogueira

Centro de trabajo: Servicio de Pediatria. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Supervisor: David Andina Martinez. Médico adjunto del Hospital Infantil Universitario
Nifio Jesus.

Titulo: Hemiparesia aguda, ¢esto no es de adultos?

Introduccién: La hemiparesia aguda es un cuadro infrecuente en las urgencias
pediatricas. Sin embargo, debido a la importante morbilidad que puede asociar,
esnecesario conocer su diagnéstico diferencial y manejo clinico.

Caso clinico: Lactante de 9 meses, previamente sano, que acude al Servicio de
Urgencias por debilidad de brazo y pierna derecha que aprecian desde que se ha
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despertado hace una hora. No asocia otra sintomatologia. En la exploracion presenta
buen estado general pero destaca hemiparesia derecha y paralisis facial central
derecha. Se realiza TC urgente normal y analitica sanguinea con elevacion de VSG
como unico hallazgo. Se completa estudio con EEG que muestra una asimetria
interhemisférica a expensas del hemisferio cerebral izquierdo y RM cerebral en la que
se visualiza un infarto subagudo en territorio lenticuloestriado izquierdo con
hallazgos sugerentes de vasculitis. Se inicia tratamiento con dosis altas de corticoides
y acido acetilsalicilico. En el estudio etiol6gico se detecta IgM positiva para
citomegalovirus en sangre, pautdndose ganciclovir. Se inicia tratamiento rehabilitador.
Al alta presenta mejoria evidente de la pardlisis facial y en menor medida de la movilidad
de pierna y brazo derecho.

Discusién: La incidencia de accidentes cerebrales vasculares en la infancia es baja y la
etiologia amplia. El diagndstico se realiza por neuroimagen, pero las lesionesisquémicas
pueden no visualizarse en TC en el periodo agudo, siendo la RM cerebral la técnica de
eleccién. La implementacion de un codigo ictus pediatrico ayudaria a mejorar el
diagnéstico y pronéstico de estos pacientes.

Comentario: la pardlisis del nervio facial de tipo central e ipsilateral a una hemiparesia
proporcionada orienta hacia una lesion de la capsula interna; la paresia de un par
craneal del lado contrario a las extremidades afectas define una hemiplejia alterna, y la
lesion se localiza en el tronco cerebral;

N.° Caso: 8

Titulo: Disminucion brusca del nivel de conciencia, un diagnéstico inesperado
Autor: Laura Montes Martin

Afio residencia: R1

Colaboradores: Isabel Miras Aguilar. Cristina Llorente Ruiz

Centro de trabajo: Hospital Universitario de Guadalajara

Supervisor: Gonzalo Galicia Poblet, Médico adjunto y tutor de residentes de pediatria
del Hospital Universitario de Guadalajara

Titulo: Disminucidn brusca del nivel de conciencia, un diagndstico inesperado
Introduccion: La relevancia de este caso radica en exponer una forma de presentacion
poco habitual de una patologia inusual, que sin embargo es frecuente como motivo de
atencion en los servicios de urgencias.

Caso clinico: Nifio de 7 afios traido a urgencias por la UVI mévil por un episodio brusco
de disminucidn del nivel de consciencia con rigidez muscular, sin respuesta a estimulos
y mirada fija de 3 minutos de duracion. Dos dias antes present6 proceso febril de 24
horas. El equipo de UVI mévil encuentra al nifio obnubilado, con desconexion del medio
y polipnea, administrando diazepam rectal sin presentar respuesta. Al llegar a
Urgencias, presentaba un Glasgow 9-10, palidez cutdneomucosa, taquicardia y lesion
petequial en regién lateral del térax. Se realizan TC craneal y toxicos en orina con
resultado normal. En la analitica presenta hemoglobina de 7,2 g/dl, trombopenia (6.000
plaguetas/mm3), leucocitosis (23.000L), glucemia 234 mg/dl y PCR 52.8 mg/L con LDH
507 UI/L .En urgencias se inicia tratamiento con cefotaxima, aciclovir, transfusion de
plaquetas y concentrado de hematies. Ante persistencia de la disminucién del nivel de
consciencia y sospecha de patologia hematoldgica grave se traslada a UCI pediétrica,
siendo diagnosticado dias mas tarde de sindrome hemofagocitico por virus Ebstein-
Barr.

Discusion: A pesar de que las alteraciones neuroldgicas s6lo forman parte del 14%
de los casos de presentacion del sindrome hemofagocitico, es importante tenerlo
presente en el diagnostico diferencial de nifios con alteraciones del nivel de consciencia
de etiologia incierta.
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N.° Caso: 9

Titulo: Trimetilaminuria y el estudio genético. ¢Consejo genético avance o
amenaza?

Autor: Mario Gutiérrez Gutiérrez

Afio residencia: R1

Colaboradores: Sara Marquina Cintora; Paloma Sanjuan Uhagon

Centro de trabajo: - Pediatria del Hospital Universitario de Getafe.

Supervisor: Barbara Rubio Gribble. Médico adjunto y presidente del comité de ética
del hospital.

Titulo: Trimetilaminuria y el estudio genético. ¢Consejo genético avance o
amenaza?

Introduccioén: Gracias al avance cientifico, aparecen métodos diagndsticos que suponen
un reto por sus posibles implicaciones y la gestion responsable de recursos. Este caso
es un claro ejemplo de como la Bioética puede resultar fundamental en las decisiones
de la practica clinica diaria.

Caso clinico: Se trata de una nifia de 20 meses derivada por presentar un olor
desagradable en orina, sudor y cuero cabelludo que los padres relacionaban a la ingesta
de pescado. La nifia presentaba buen estado general y un desarrollo adecuado, sin otros
hallazgos de interés. Se realiz6 un andlisis de orina, objetivando una proporcion de
trimetilamina (TMA) respecto a su metabolito de 44,7%, estableciéndose el diagndstico
de Trimetilaminuria. El laboratorio plante6 su confirmacion mediante estudio genético.
Discusién: La Trimetilaminuria es una enfermedad rara, con una prevalencia de 1/40.000
habitantes, provocada por déficit de funcién del enzima Flavinmonooxigenasa-3.
Consiste en la aparicion de un olor caracteristico a pescado, asociada a la ingesta de
alimentos ricos en colina, lecitina o TMA N-Oxido. Su tratamiento consiste en restringir
alimentos precursores de TMA (pescado, huevo, judias...) o inhibidores del enzima
(verduras cruciferas y farmacos metabolizados por FMO3, como la RANITIDINA). El
estudio genético permite diferenciar entre la forma congénita (herencia autosémica
recesiva) de la transitoria (por inmadurez) y de la episddica (relacionada con la
menstruacion). La Trimetilaminuria no tiene repercusion organica, pero si fuertes
implicaciones psicosociales (incluso el suicidio). Desde el punto de vista ético se decidié
que el estudio genético estaba indicado y supondria un beneficio para la paciente.

Comentario: defecto en la normal produccion de la enzima flavinmonooxigenasa 3
(FMO3).

El primer caso del sindrome de olor a pescado fue descrito en la prestigiosa revista
cientifica The Lancet_.en 1970.

Tratamiento: reducir la ingesta de productos ricos en aminoacidos como la colina o la
carnitina, asi como aquellos otros con alta concentracion de azufre o nitrégeno, que
tienden a aumentar el olor corporal. Hablamos de alimentos como la clara de los huevos,
los pescados azules, los mariscos, los productos de casqueria, las legumbres, o las
carnes. Higiene.

Cuando las alternativas antes mencionadas muestran poca eficacia, para combatir la
trimetilaminuria también existe la opcion de recetar de forma puntual y en pequefas
dosis (debido a sus efectos secundarios) antibi6ticos como el metronidazol y la
neomicina, que eliminan la flora bacteriana intestinal, clave en el procesamiento de la
colina.
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N.° Caso: 10

Titulo: jQue pare la fiebre!

Autor: Jennifer P. Lorén Martin

Afio residencia: R1

Colaboradores: Belén Miranda Alcalde, Teresa Nufiez Rebollo

Centro de trabajo: Pediatria, HM Monteprincipe,

Supervisor: Mariana Corcino Russo. Médico adjunto de pediatria. Tutora de residentes

Titulo: jQue pare lafiebre!

Introduccién: Se presenta caso poco frecuente de enteropatia y fiebre prolongada.
Caso clinico: Nifia de 5 afios que consulta en urgencias por fiebre elevada, vespertina,
de 6 dias de evolucién, diarrea acuosa sin productos patolégicos en el dltimo mes y
pérdida ponderal (2,5kg).

En los dltimos 3 meses ha presentado anorexia, episodios de fiebre intermitente y dolor
abdominal. Recibe tratamiento con probiéticos, dieta sin lactosa y un ciclo de
metronidazol sin mejoria.

En la exploracion fisica presenta palidez cutaneo-mucosa y dolor difuso a la palpacion
abdominal, sin visceromegalias. Constantes vitales normales.

Analitica sanguinea con aumento de reactantes de fase aguda, anemia normocitica y
normocrémica con resto de series hematolégicas normales. TC y ecografia abdominales
compatibles con enterocolitis y adenitis mesentérica.

Ingresa con sueroterapia endovenosa y antinflamatorios.

Se completa estudio con hemocultivo, urocultivo y estudio de heces (coprocultivo,
parasitos, toxinas): negativos; calprotectina fecal: >1800; sangre oculta en heces:
positiva; hipoalbuminemia (2.8g/dl), inmunoglobulinas normales; Ac celiaquia negativos.
Serologias para Yersinia, Salmonella, Giardia, CMV, Hepatitis y VIH negativas.
Endoscopia digestiva alta con inflamacion crénica del tubo digestivo; radiografia de térax
normal; Mantoux negativo. Tratamiento empirico con Cefotaxima sin éxito.

Persiste fiebre diaria, diarrea, empeoramiento progresivo del estado general y aparicion
de exantema papulo-eritematoso en extremidades.

Se realiza finalmente despistaje de Leishmania que resulta positivo. Excelente
respuesta a Anfotericina liposomal iv.

Discusion: El diagnéstico de Leishmaniasis visceral puede ser dificil en algunos casos,
sobre todo cuando su curso es insidioso y no presenta la sintomatologia tipica
(visceromegalias, pancitopenia y fiebre) como en nuestra paciente.

Comentario a Calprotectina fecal: La sensibilidad y especificidad de la CPF utilizando
un valor umbral de 10 mgl/l, fue del 89 y 79% respectivamente. Se trata de un marcador
sensible, pero no especifico, que permite seleccionar pacientes con Ell que requieren
colonoscopia para su diagnéstico definitivo.

N.° Caso: 11

Titulo: ¢ Raquitismo hipofosfatémico familiar o enfermedad de Blount?
Autor: Ruth Camila Pua Torrején

Ao residencia: R1

Colaboradores: Amanda Bermejo Gémez, Ana GOmez-Carpintero Garcia
Centro de trabajo: - Hospital Universitario de Méstoles

Supervisor: - José Maria Avilla Herndndez. Médico adjunto y tutor de residentes.

Titulo: ¢Raquitismo hipofosfatémico familiar o enfermedad de Blount?
Introduccién: La enfermedad de Blount es una alteracion del cartilago de crecimiento
que afecta a la parte posteromedial de la fisis tibial proximal. La forma mas frecuente es
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la precoz (1-4 afios) que en casos leves puede corregirse espontaneamente. Tiene
etiologia multifactorial. El tratamiento puede ser ortopédico en menores de 3 afios con
casos leves o quirdrgico en casos graves o mayores de 3 afios.

Caso clinico: Nifio Guineano de 10 afios, en Espafia desde hace un mes, que acude por
incurvacion progresiva de extremidades inferiores y marcha dolorosa. Padre con misma
deformidad al inicio de la marcha resuelta espontdneamente. Exploracion fisica
osteomuscular: deformidad en varo bilateral con rotacion interna sin antecurvatum,
exploracion general normal. Analitica de orina y sangre incluido metabolismo dseo
normales. Radiografia de mufieca: edad 6sea 10 afios. Tele-radiografia y radiografia en
carga de rodillas: eje femorotibial derecho 42° e izquierdo 37°; y ejes metafisodiafisarios
tibiales derecho e izquierdo 37°; con fisis abiertas y aplasia epifisaria importante. Se
diagnostic6 de genu varo bilateral por enfermedad de Blount grado VI de
Lansgekiold. Se trasladé a hospital con traumatologia y ortopedia infantil, actualmente
en espera de cirugia.

Discusién: Ante genu varo bilateral es fundamental descartar raquitismo hipofosfatémico
familiar. Los casos leves de enfermedad de Blount bilaterales pueden ser dificiimente
distinguibles del varo fisiologico y conllevar retraso diagnéstico. Al ser una enfermedad
progresiva es importante su sospecha porque el diagnoéstico precoz podria evitar
tratamientos quirdrgicos innecesarios. La obesidad, enfermedad cada vez mas
prevalente podria aumentar su incidencia en los proximos afios.

Comentario: Enfermdad de Blount: piernas arqueadas. También se la conoce como
"tibia vara". Debe su nombre al médico estadounidense Walter Putnam Blount; Blount.
Tibia vara: osteochondrosis deformans tibiae. Journal of Bone and Joint Surgery,
Boston, 1937, 19: 1-29.

Esta condicion es mas comun entre los nifios de ascendencia africana. También se
asocia con la obesidad, baja estatura, y caminar pronto.

N.° Caso: 12

Titulo: La punta del iceberg

Autor: Cristobal Ramos Doménech.

Afo residencia: R1

Colaboradores: -

Centro de trabajo: Servicio de Pediatria. Complejo Hospitalario Universitario de
Albacete.

Supervisor: Maria Isabel Buedo Rubio. Médico Adjunto especialista en
Oncohematologia y Reumatologia del Servicio de Pediatria.

Titulo: La punta del iceberg

Introduccién: La dificultad del caso que presentamos a continuacién reside en la baja
incidencia de la patologia expuesta y su inespecificidad clinica inicial, suponiendo un
reto diagndstico para cualquier pediatra.

Caso clinico: Escolar mujer de 10 afios con clinica inicial de anorexia, astenia y dolor
abdominal epigastrico intermitente de una semana de evolucién sin acompafarse de
fiebre. Vista en primaria pautdndose analgesia en caso de precisarla y control evolutivo.
A la semana siguiente comienza con debilidad muscular en miembros inferiores y
superiores que provoca el abandono de sus actividades habituales realizdndose una
analitica que muestra una hipertransaminemia. Ya en la tercera semana de clinica,
presenta edema en manos y parpados sin alteraciones en la orina asociando placas
eritematosas en manos que no responden a Elidel. Acuden finalmente a urgencias
observandose en la exploracion un eritema violaceo palpebral y malar junto con papulas
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hiperqueratédsicas sobre un fondo eritematoso en regidén de extension de IFPs de manos
y pies con resto de exploracion normal.

Sospechandose una dermatomiositis juvenil se decide ingreso para estudio de
extension. Los resultados de las pruebas complementarias permiten confirmar el
diagndstico apoyandonos en los criterios de Bohan y Peter, siendo las papulas de
Gottron y el exantema heliotropo palpebral imprescindibles en él. Se inicia tratamiento
segun protocolos y presenta una evolucién favorable.

Discusién: La patologia dermatoldgica habitualmente no comporta afectacion sistémica,
pero no por ello debemos banalizarla, ya que en algunas ocasiones puede ser un fiel
indicador de afectacion organica subyacente.

N.° Caso: 13

Titulo: Caso clinico: Dolor toracico

Autor: Patricia Rios Goémez.

Afio residencia: R2

Colaboradores: Celia Mufioz Gomez/ Ana Campos Segovia

Centro de trabajo: Servicio de Pediatria. Hospital Sanitas La Moraleja

Supervisor: José Luis De Unzueta Roch, médico adjunto.

Titulo: Caso clinico: Dolor toracico

Introduccién: El neumotdrax es una entidad potencialmente letal y poco frecuente en la
edad pediatrica. Pese a los avances tecnoldgicos el diagnéstico se sigue basando en la
radiografia de térax.

Caso clinico: Paciente de 12 afios sin antecedentes de interés salvo crisis febriles e
ingreso por neumonia al afio de vida. Acude a Urgencias por inicio brusco de tos y dolor
en hemitérax derecho de un dia de evolucién, con empeoramiento en las Ultimas horas
tras realizar un vuelo en avion. Afebril, sin otros sintomas. En la exploracién destaca
una marcada disminucion de la entrada de aire en hemitérax derecho, con buen estado
general. En la radiografia de térax se objetiva un neumotérax derecho con colapso
pulmonar ipsilateral.

Ingresa en la UCIP para colocacién de drenaje pleural con sello de agua, siendo
imposible su retirada tras 7 dias por reacumulacion de aire. Por este motivo se realiza
un TC de térax que pone de manifiesto la persistencia del neumotérax y la presencia de
pequefias bullas apicales derechas. De forma conjunta con cirugia pediatrica se
decide la realizacion de una videotoracoscopia, pleurodesis mecanica y colocacion de
drenaje bajo sello de agua, pudiendo retirarse a las 48 horas, sin incidencias.
Discusién: EI manejo conservador del neumotérax suele ser suficiente en la mayoria de
los casos. Sin embargo la ausencia de mejoria obliga a descartar la presencia de una
enfermedad subyacente, pudiendo ser necesario recurrir a la cirugia para su resolucion.

Comentarios: causa local como bullas. El neumotérax espontaneo secundario pueden
ser el por asma o un absceso pulmonar, asi como la fibrosis quistica. Otras posibles
causas de este tipo de neumotoérax secundario son una tuberculosis y otras alteraciones
pulmonares infecciosas. Causas generales: Marfan y otras.
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N.° Caso: 14

Titulo: Se fue bien y ahora no camina

Autor: Carolina Merchan Morales

Afio residencia: R1

Colaboradores: Dalia Hindo Jazrawi, Marta Herreros Saenz

Centro de trabajo: PEDIATRIA, Hospital Universitario de Fuenlabrada.

Supervisor: Nuria Villora Morcillo, pediatra adjunto especialista en Neurologia
pediatrica.

Titulo: Se fue bien y ahora no camina

Introduccién: La marcha se puede alterar por un déficit de fuerza muscular, alteracién
en la coordinacion, dolor o causas funcionales.

Caso clinico: Presentamos un nifio magrebi de 4 afios, sin antecedentes de interés, que
acude por cefalea y alteracién de la marcha tras alta hospitalaria hacia 5 dias. Habia
estado ingresado por meningitis virica con sindrome meningeo y liquido cefalorraquideo
compatible (30 leucocitos, de los cuales 70% mononucleares), analitica sanguinea con
leucocitosis, sin neutrofilia y PCR negativa. Consultaba por decaimiento, fiebre y vémitos
en contexto de infeccion respiratoria. Ingresé por sindrome postpuncion, y fue dado de
alta tercer dia estando asintomatico. La PCR para enterovirus, VHS y VVZ en LCR fue
negativa y la PCR para gripe B en secreciones respiratorias positiva.

Cinco dias después vuelve por cefalea, tendencia al suefio y alteracién de la marcha. A
la exploracion presenta ataxia truncal y datos de piramidalismo. En la resonancia
magneética cerebral se objetivan mdultiples focos de desmielinizacion que junto con la
clinica sugiere encefalomielitis aguda diseminada (EMAD). Recibe ciclo de
metilprednisolona a 30 mg/kg/dia intravenosa durante 5 dias, con posterior descenso,
mejorando progresivamente las alteraciones neuroldgicas. Al séptimo dia se le dio de
alta con marcha auténoma.

Discusién: Ante un paciente con alteracion del nivel de conciencia y multifocalidad
neuroldgica tras un cuadro infeccioso es importante pensar en un proceso autoinmune
como la encefalomielitis aguda diseminada. Un diagndstico y tratamiento precoces
condicionan el prondstico.

N.° Caso: 15

Titulo: Adenopatia axilar de diagndstico sorprendente

Autor: Francisco Javier Recio Valcarce

Afo residencia: R1

Colaboradores: .

Centro de trabajo: Hospital Universitario Ramon y Cajal.

Supervisor: Dr. Victor Quintero Calcafio, Médico Adjunto. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Ramén y Cajal.

Titulo: Adenopatia axilar de diagndstico sorprendente

Introduccién: Las adenopatias son un hallazgo muy frecuente en la practica clinica
habitual. Si bien la mayoria son reactivas a un proceso infeccioso, es necesario conocer
los signos exploratorios que nos orientan hacia una adenopatia patolégica.

Caso clinico: Una adolescente de 14 afios es remitida por su Pediatra al hospital por
aparicion de un bulto en axila izquierda desde hacia 3 meses. La paciente referia que
habia ido aumentando de tamafo, sintiendo dolor ocasional durante la menstruacion.
No presentaba fiebre, pérdida de peso, ni sudoracion nocturna. Menarquia a los 13 afios.
A la exploracion fisica se palpaba un engrosamiento del tejido subcutaneo, blando y no
doloroso a la palpacion. No presentaba signos inflamatorios locales. No se palpaban
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otras adenopatias en otras localizaciones, ni visceromegalias en abdomen. El resto de
la exploracién era normal.

Mediante ecografia se diagnostico6 como un posible lipoma (14 x 5 x 13.5 mm). Se
decidié extraer muestra mediante puncién aspiracion con aguja fina que fue informada
por anatomia patologica como tejido mamario ectépico, sin hallazgos de malignidad.
Fue operada por cirugia plastica, sin incidencias. No ha presentado recidivas
posteriores.

Discusién: La polimastia, junto con la politelia, afectan del 1 al 6% de la poblacion. La
localizacién de tejido mamario ectdpico puede observarse en cualquier lugar a lo largo
de las crestas mamarias, aunque es mas frecuente en térax. No suele ser necesaria la
extirpacion quirdrgica. Sélo se considera por dolor o por motivos estéticos.

Cir Esp 2017 el caso de una paciente 71 afios con diagnéstico de carcinoma ductal
infiltrante en tejido mamario ectopico axilar

N° de CASO: 16

Titulo: Elevacion persistente de amilasay lipasa.

Maria Teresa Ovejero Garcia. Afio de Residencia. R2.
Colaboradores: Marta Plata Gallardo. R2. Maria Gascon Garcia R4

Titulo: Elevacion persistente de amilasay lipasa.

INTRODUCCION

La hiperenzinemia pancreatica benigna (HPB o Sindrome de Gullo) se define como el
aumento de las enzimas pancredticas en ausencia patologia pancredtica. Es una
entidad infrecuente. Se presenta el caso de un paciente con elevacion persistente de
amilasa y lipasa en sangre.

CASO CLINICO

Varén de 9 afios que acude a consulta de Gastroenterologia Infantil de un hospital
terciario. Abuela materna con hipertransaminasemia, no otros antecedentes de interés.
Presenta elevacion persistente de amilasa y lipasa de dos afios de evolucion, hallazgo
casual en contexto de estudio por dolor abdominal. Asintomatico. Exploracion fisica
normal con peso y talla en percentiles acordes a la edad. Se realiza estudio para
descartar enfermedades pancreaticas: analitica de sangre (hemograma, coagulacion,
perfil hepatico, amilasa, lipasa, VSG, Ca 19.9) normal salvo amilasa 164 UI/L y lipasa
235 UI/L, estudio de malabsorcion, elastasa fecal e ionotest normales, ecografia
abdominal con aumento de ecogenicidad pancreatica, tamafio pancreatico normal, RMN
abdominal normal y genética de pancreatitis cronica (PRSS1, SPINK1, CFTR): negativa.
El paciente es diagnosticado de HPB, sin precisar tratamiento especifico.

DISCUSION

La HPB cursa con elevacion de una o mas enzimas pancreaticas (mas de 1 afio) en
ausencia de enfermedad pancreatica, puede ser esporadica o familiar con patron
genético desconocido. Es un diagnostico de exclusion debiéndose descartar:
pancreatitis cronica, tumores pancreaticos, macroamilasemia o Fibrosis Quistica. Puede
encontrarse aumento de la ecogenicidad pancreatica en ecografia como hallazgo tipico.
El conocimiento de la HPB es importante ya que evitaria pruebas complementarias y
tratamientos innecesarios.

Comentario: ¢ ¢ Eliminar gluten de la dieta??. Solo si hay celiaca asociada.
Diagnosis of exclusion. In 1996, Gullo’s first described raised pancreatic enzymes in
normal individuals without any pancreatic disease.
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CASOS Y RESUMENES
RESIDENTES R3y R4

N.° Caso: 17

Titulo: Hipertiroidismo inducido por amiodarona

Autor: Laura Barreiro Pérez

Afio residencia: R4

Colaboradores: Margarita Sellers Carrera

Centro de trabajo: hospital La Paz, servicio Endocrinologia Infantil.

Supervisor: Isabel Gonzélez Casado. Jefe servicio endocrinologia infantil

Titulo: Hipertiroidismo inducido por amiodarona

Introduccién: La amiodarona es un farmaco antiarritmico cuya administracion
prolongada puede asociarse a numerosos efectos secundarios.

Caso clinico: Paciente de 17 afios con sindrome de Danon (enfermedad lisosomal con
cardiomiopatia, retraso mental y afectacion muscular) en tratamiento con amiodarona
desde abril de 2015 por arritmias cardiacas (dosis maxima 5 mg/kg/dia). Desde abril de
2017 se objetiva elevacion de T4 libre con descenso progresivo de TSH
(hipertiroidismo). En junio se realiza trasplante cardiaco y se retira tratamiento con
amiodarona, persistiendo elevacion de T4 (cifras superiores a 12 ng/dl) y supresion de
TSH (0.01 pUI/ml). Teniendo en cuenta que la paciente estaba betabloqueada, presenta
labilidad emocional, temblor fino, bocio y pérdida de peso.

Exploraciones complementarias: autoanticuerpos tiroideos negativos. Ecografia:
tiroides aumentado de tamafio. Gammagrafia: ausencia de tejido tiroideo funcionante
en relacion con bloqueo farmacoldgico.

Evolucion: se inicia tratamiento con metamizol (30mg/dia) y se aumenta dosis de
corticoides, iniciados previamente como tratamiento inmunosupresor, (40 mg/dia de
prednisona). La paciente desarrolla también diabetes secundaria al trasplante cardiaco
precisando insulina subcutanea hasta el momento actual.

Discusion: El tratamiento con amiodarona puede producir tanto hipotiroidismo como
tirotoxicosis, que puede mantenerse hasta un afio tras la suspension del tratamiento.
El hipertiroidismo por amiodarona puede ser por: a) exceso de yodo debido a que la
amiodarona incrementa la sintesis de hormonas tiroideas (fenémeno Jod-Basedow); b)
destruccion de glandula tiroidea por efecto toxico del farmaco (90% de casos), o por
mecanismo mixto.

El tratamiento incluye metamizol, corticoides a dosis altas y tiroidectomia en casos no
controlables.

N.° Caso: 18

Titulo: ¢Qué pasa con la Rasburicasa?

Autor: Susana Buendia Lopez

Afo residencia: R4

Colaboradores: Carolina Arroyo Herrera, Carlos Marcilla Vazquez

Centro de trabajo: Complejo Hospitalario Universitario de Albacete. Servicio de
Pediatria

Supervisor: Macarena Oporto Espuelas. Médico Adjunto. Hospital Nifio Jesus (Madrid)
Titulo: ¢Qué pasa con la Rasburicasa?
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Introduccién: La mayoria de metahemoglobinemias son adquiridas, por aumento de la
produccién de ésta por agentes exdgenos. La existencia de condicionantes como el
déficit de glucosa 6 fosfato deshidrogenasay la consiguiente hemolisis puede exacerbar
la toxicidad de la metahemoglobina.

Caso clinico: Nifio de 8 afios que acude a urgencias por astenia y pérdida de peso de
un mes de evolucién, artralgias y febricula intermitente. Impresionaba de palidez
cutdnea y aspecto de enfermedad. El hemograma fue normal y con elevacion de acido
arico, LDH e hipertransaminasemia en la bioquimica. En ecografia abdominal se
objetivan LOES hepaticas compatibles con metastasis y lesiones hipoecogénicas en
pancreas.

Ingresa con sospecha de tumor metastasico, se inicia hiperhidratacién y se administra
una dosis de rasburicasa.

Al dia siguiente presenta cianosis central e hipoxia. Se extrae analitica que muestra
metahemoglobina de 10%, anemizacion y aumento de pardmetros de hemdlisis. Ante la
sospecha de déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa se solicita actividad con
resultado de 40%. Se administré 4cido ascoérbico con mejoria progresiva y disminucion
de metahemoglobina. Con aspirado de médula 6sea fue diagnosticado de Leucemia
Burkitt.

Discusién: El déficit de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa puede producir crisis
hemoliticas y metahemoglobinemia tras la ingesta de algunos farmacos por estrés
oxidativo. En estos casos se debe evitar como tratamiento azul de metileno ya que
incrementa la hemodlisis, administrandose en su defecto acido ascoérbico a dosis
moderadas. Hay que tener en cuenta esta entidad en pacientes con patologia tumoral
por la existencia de muchos farmacos que pueden precipitar estas complicaciones.

N.° Caso: 19

Titulo: Convulsidn focal en nifio procedente del trépico

Autor: David Plaza Oliver

Afio residencia: R3

Colaboradores: Carmen L6pez Lorente

Centro de trabajo: Hospital Universitario Ramén y Cajal

Supervisor: Carmen Vazquez Ordofiez

Titulo: Convulsion focal en nifio procedente del tropico

Introduccién: Las convulsiones son la urgencia neurolégica mas frecuente en pediatria.
El diagnéstico diferencial es amplio, siendo la més frecuente las convulsiones febriles,
pero existen otras causas como patologias neurolégicas, infecciosas o metabdlicas o
traumatismo craneoencefalico entre otras.

Caso clinico: Nifio de 2 afios procedente de Guinea Ecuatorial. Antecedentes de interés:
malaria con 9 meses y TCE grave por agresion donde fue asesinada su madre hace 3
meses. Acude a Urgencias desde consultas de hematologia, donde acude
acompafiando a su tio con drepanocitosis, por episodio de desconexién del medio de 5
minutos, afebril, sin clinica infecciosa. A las 2 horas nuevo episodio durante EEG que
muestra paroxismos focales en hemisferio izquierdo. En analitica sanguinea destaca
leucocitosis con linfocitosis y eosinofilia. Presenta tercer episodio de las mismas
caracteristicas que cede con diazepam rectal. Se realiza TC craneal que muestra
multiples &reas hipodensas con aspecto nodular y realce en anillo tras contraste. Se
realiza radiografia de térax que muestra infiltrado en lIébulo medio y puncion lumbar sin
alteraciones. Inicia tratamiento con valproico, cefotaxima, albendazol y dexametasona
sin presentar nuevas crisis. Se completa estudio con Mantoux 14 mm y broncoaspirado
con PCR de tuberculosis positiva. Con diagnéstico de tuberculosis diseminada se
inicia tratamiento antituberculoso, con buena evolucién.

Discusion: Presentamos un caso de tuberculosis diseminada con afectacion cerebral sin
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alteracion del liquido cefalorraquideo y con Mantoux 14 mm. La incidencia de
tuberculosis estd aumentando debido a la inmigracion, por lo que no debemos olvidarla
ante nifios procedentes del tropico.

N.° Caso: 20

Titulo: Un diagndéstico por los pelos

Autor: Nora Mayo Artuch

Afo residencia: R3

Colaboradores: Elena Rodriguez Corrales, Cristina Elipe Maldonado.

Contacto: Nora Mayo Artuch

Centro de trabajo: Hospital Universitario de Fuenlabrada.

Supervisor: Maria José Alcazar Villar — Médico adjunto, Endocrinologia Infantil

Titulo: Un diagndéstico por los pelos

Introduccién: El hirsutismo es el crecimiento de vello en la mujer en zonas androgeno—
dependientes, frecuentemente asociado a acné o irregularidades menstruales.

Signos mayores de virilizacion traducen un trastorno hormonal marcado. Es
imprescindible identificar el origen de la sobreproduccion hormonal.

Caso clinico: Nifia de 13 afios sin antecedentes de interés, derivada a consulta de
Endocrinologia por hirsutismo de dos afios de evolucién de predominio en linea alba,
region submentoniana y espalda. Pubarquia y telarquia iniciadas con 9 afios. No
menarquia. En EF destacan hirsutismo (Ferriman 11) y acné pustuloso facial. Desarrollo
puberal completo y genitales femeninos con vagina normal, clitoromegalia y pubarquia
que extiende hacia muslos. En analitica hormonal en la que marcada elevacion de
Testosterona (272 ng/dl) y DHEAs (976 mcg/dl), y 170HP elevada con respuesta
plana en el Test de estimulacién corta con ACTH. Ecografia pélvica sin hallazgos y en
RM abdominal urgente se objetiva una masa sélida adrenal derecha de 4 cm, que no
presenta caracteristicas de adenoma. Se deriva a Oncologia Pediatrica de hospital
terciario donde se realiza cirugia, extirpandose un nédulo delimitado y encapsulado que
corresponde con adenoma cortical productor de hormonas sexuales de 3.5x3 cm.
Normalizacion de andrégenos a los 4 dias de la cirugia, aconteciendo menarquia.
Discusion: El hirsutismo es una patologia frecuente en mujeres adolescentes. El
diagnéstico diferencial debe incluir patologia ovéarica y suprarrenal, asi como
sensibilidad cutanea a andrégenos.

Cifras de DHEAs superiores a 700 obliga descartar patologia tumoral suprarrenal.

N.° Caso: 21

Titulo: Disminucion de agudeza visual en lactante en postoperatorio cardiaco
Autor: Andrea Maria Leal Barcelo

Afo residencia: R4

Colaboradores: Alejandro Parrefio Marchante. Maria Alba Gémez.

Centro de trabajo: Hospital Materno Infantil. Hospital General Universitario Gregorio
Marafion. Unidad de cuidados intensivos.

Supervisor: Amelia Caridad Sanchez Galindo. Médico adjunta de UCIP

Titulo: Disminucién de agudeza visual en lactante en postoperatorio cardiaco
Introduccién: La disminucion de agudeza visual es un reto diagnéstico en lactantes.
Presentamos un lactante postoperatorio cardiaco que desarrolla neuropatia éptica
isquémica anterior no arteritica (NOIA-NA).

Caso clinico: Lactante de 3 meses ingresado en UCIP tras cirugia correctora de Fallot.
En el dia +26 se objetiva mal seguimiento visual, no presente previamente. Como
complicaciones postoperatorias inmediatas present6 taquicardia ectdpica de la unién 'y
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disfuncién ventricular derecha diastdlica conllevando bajo gasto cardiaco, requiriendo
soporte ionotrépico. Para la disfuncién derecha recibié éxido nitrico inhalado, para
facilitar su retirada se inicié sildenafilo, suspendido tras 3 dias por hipotension. Tras
extubacion y disminucién de sedacion se objetivd mal seguimiento visual, reflejo de
amenaza ausente y midriasis arreactiva, resto de exploracién neurologica normal. El
fondo de ojo mostraba atrofia papilar.

Se realizaron ecografia transfontanelar, TAC y RM sin objetivar lesiones en via Optica.
El electroencefalograma fue normal y los potenciales evocados visuales no registraron
respuesta. Ante la disminucion de agudeza visual, palidez papilar, reflejo fotomotor
ausente, y habiendo descartado lesion intracraneal, se sospecho lesion isquémica del
nervio éptico: NOIA-NA posiblemente por cambios hemodindmicos, sin poder excluir
relacion con farmacos, concretamente sildenafilo.

Discusion: La NOIA en nifios es excepcional. En nuestro paciente no se podra conocer
la causa concreta, ni descartar al sildenafilo como agente causal. Aunque en pediatria
s6lo hay descritos 2 casos, en adultos son numerosos, por lo que para los pediatras son
efectos adversos poco conocidos. No debemos bajar la guardia, y pensar en reacciones
adversas farmacoldgicas como una causa a descartar.

Comentarios: cuidado con sildenafilo y: diabetes, retinosis pigmentosa, y glaucoma.

N.° Caso: 22

Titulo: Gripe A, un enemigo peligroso

Autor: José Luis Almodévar Martin

Afio residencia: R4

Colaboradores: -

Centro de trabajo: Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus.

Supervisor: Carmen Nifio Taravilla. Médico Adjunto Unidad de Cuidados Intensivos
Pediatricos.

Titulo: Gripe A, un enemigo peligroso

Introduccién: Lactante de 7 meses con infeccién por gripe A que desarrolla un cuadro
de shock y fracaso multiorganico (FMO) aislandose en hemocultivo S. pyogenes.
Creemos que es relevante este caso porque el shock toxico tiene una elevada
mortalidad y la infeccién por gripe favorece su desarrollo.

Caso clinico: Lactante de 7 meses con test de gripe A positivo con dificultad respiratoria
y decaimiento. A su llegada destaca mal estado general, exantema eritematoso, cianosis
perioral, tiraje a los tres niveles, taquicardia y ausencia de pulsos periféricos. Analitica
de sangre: Leucocitos 11460/mm3 (N 10150/mm3, Cayados 26%), PCR 26 mg/dl, PCT
162,6 ng/ml Hemocultivo: S. pyogenes. Evolucion: Se expande hasta 80 ml/kg y se inicia
cefotaxima y clindamicina. Persiste inestabilidad hemodindmica por lo que precisa
noradrenalina, adrenalina, dopamina, hidrocortisona, vasopresina y azul de metileno y
se administran inmunoglobulinas. Persiste inestabilidad hemodindmica por lo que inicia
ECMO falleciendo la paciente a las 72 horas por FMO.

Discusioén: El shock téxico por S. pyogenes presenta clinica similar al shock séptico,
siendo en ocasiones dificil de diferenciar; aunque el exantema generalizado o la
presencia de factores de riesgo (lesiébn en piel, cirugia infeccion por gripe) pueden
hacernos sospecharlo. El diagnéstico se realiza por criterios, aunque algunos
(descamacion manos y pies) aparece a los 7 dias, no siendo util para el diagndstico en
fase aguda. Ante sospecha, se debe asociar al tratamiento clindamicina. Las
inmunoglobulinas intravenosas pueden ser Utiles en los casos graves.
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N.° Caso: 23

Titulo: Alteracion del nivel de conciencia en adolescente

Autor: Isabel Errasti Viader

Afo residencia: R3

Colaboradores: Leire Cristina Garcia Suarez, Isabel Gonzalez Bertolin

Centro de trabajo: Hospital Universitario La Paz.

Supervisor: Maria de Ceano-Vivas La Calle, Adjunta del Servicio de Urgencias

Titulo: Alteracion del nivel de conciencia en adolescente

Introduccién: La alteracién del nivel de conciencia en el servicio de urgencias es un reto
para los pediatras. Dentro del amplio diagnéstico diferencial es frecuente olvidar los
procesos intestinales.

Caso clinico: Adolescente de 15 afios. Adoptado al afio de edad. Cirugia abdominal
realizada antes de la adopcién como Unico antecedente de interés. Acudi6 a urgencias
por cuadro de obnubilacién, precedido de vémitos alimentarios y diarrea sin productos
patoldgicos, de 10 horas de evolucion.

Aspecto alterado en el triangulo de evaluacién pediatrica. Frecuencia cardiaca: 92 Ipm.
Tension arterial: 113/80 mmHg. Frecuencia respiratoria: 21 rpm. Somnoliento (Glasgow
Coma Score: 14/15), pupilas mibticas reactivas, signos meningeos negativos. Leve
dolor abdominal difuso, sin distension ni datos de irritacion peritoneal.

Se estabilizd. Glucemia capilar 260 mg/dL, cetonemia negativa. La hiperglucemia sin
cetoacidosis se interpreté como hiperglucemia de estrés.

Analitica: leucocitos 17.500/mcL, neutréfilos 84.9%, PCR <2,9 mg/l, pH 7,30,
bicarbonato 18,9 mmol /L, EB -7 mmol /L, acido lactico 5,8 mmol/l. Toxicos en orina,
negativos.

Dado el antecedente quirargico y la acidosis, se realizaron radiografia abdominal, que
mostré niveles hidroaéreos, y ecografia, inespecifica. Empeoramiento del dolor
abdominal por lo que se realizé laparotomia urgente con diagnéstico de vélvulo intestinal
y reseccion yeyunoileal de 83 cm.

Discusion: El vélvulo intestinal, después del afio de edad, es infrecuente y esta
habitualmente relacionado con un antecedente de cirugia abdominal. La disminucion del
nivel de conciencia es una de sus manifestaciones, precisando un alto indice de
sospecha para llegar al diagnéstico.

Comentario: Manifestaciones neuroldgicas de la invaginaciéon intestinal . An Pediatr
(Barc) 2014;80: 293-8 -cJ. Dominguez-Carral, V. Puertas-Martin, |. Carreras-Séez, A.l.
Marafa-Pérez, T. Escobar-Delgado, J.J. Garcia-Pefias. Seccién de Neurologia
Pediatrica, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid, Espafia

Se debe considerar la invaginacion intestinal en el diagnéstico diferencial de los
lactantes y nifios pequefios que acuden al Servicio de Urgencias con cuadros de
letargia, hipotonia, debilidad aguda, alteracién brusca del nivel de conciencia y/o
episodios paroxisticos, aungue no exista ninguno de los signos clasicos de presentacion
de la enfermedad

También se han descrito formas de encefalopatia aguda en lactantes y nifios pequefos
afectados de otras causas de abdomen agudo distintas de la invaginacién intestinal,
incluyendo apendicitis aguda, malrotacién, volvulos y hernias estranguladas. Todos
estos casos presentaban clinica neurolégica relacionada con la fase de isquemia aguda
del intestino delgado y normalizaron la disfuncién neuroldgica al restaurarse el normal
flujo vascular intestinal ... efecto depresor directo del SNC de forma independiente a la
presencia de shock séptico o hipovolémico.
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