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Diagnostico de Sindrome de Gorlin
en paciente que consulta por ataxia.
Caso clinico y revision de la literatura

Pilar Roncalés Samanes, José Luis Pefia Segura, Ruth Fernando Martinez,
Raquel Pérez Delgado, Lorena Monge Galindo, Javier Lépez Pisdn

INTRODUCCION

El Sindrome de Gorlin (SG) o sindrome del nevo baso-
celular es un trastorno hereditario infrecuente, de
caracter autosémico dominante, asociado a mutaciones
del gen PTCHI. Clinicamente da lugar a multiples carci-
nomas basocelulares y diversas anomalfas del desarrollo,
lo que requiere un seguimiento multidisciplinar.

OBJETIVOS

Presentar un nuevo caso de esta rara enfermedad, e
intentar establecer una gufa de seguimiento clinico.

PACIENTES Y METODOS

Nifia de 3 afios de edad, que consulta en Urgencias de
Pediatria de nuestro hospital, por cuadro de ataxia y som-
nolencia en las horas previas, en contexto de fiebre.

RESULTADOS

La paciente es diagnosticada de otitis media aguda, e
ingresa al objetivarse ataxia. Se realiza TC craneal que es
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normal, y se establece el diagndstico de cerebelitis aguda
parainfecciosa.

En la reanamnesis, destacan como antecedentes per-
sonales retraso psicomotor, y como antecedentes familia-
res la sospecha de SG en la madre por quiste maxilan
nevus Yy leve déficit cognitivo. A la exploracion se aprecia
macrocefalia con frente prominente e hipertelorismo.
Presenta mechones de pelo ectdpicos y nevus. La evolu-
ciéon del cuadro de ataxia fue positiva con recuperacidn
completa.

Se realiza estudio de SG, detectdndose una mutacion
en el gen PTCHI considerada como patogénica.

CONCLUSIONES

La anamnesis y reanamnesis detalladas son fundamenta-
les en el diagndstico neuropedidtrico. En el contexto de
un cuadro poco frecuente como la ataxia aguda parain-
fecciosa, se alcanza un diagndstico etioldgico de certeza
de un sindrome neurocutdneo con importantes repercu-
siones de prondstico, seguimiento clinico y consejo gené-
tico familiar.
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Sindrome de Wiskott-Aldrich
y patologia autoinmune de inicio temprano

Marfa Victoria Bovo, Gloria Bueno Lozano, Ariadna Ayerza Casas ,Verdnica Rosel Moyano,
Feliciano Ramos Fuentes, José Luis Olivares Ldpez, Jests Marfa Garagorri Otero

INTRODUCCION

El Sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS, MIM #301000)
es una enfermedad rara, con una incidencia 1:100.000
nacidos vivos. Es una inmunodeficiencia primaria con
herencia ligada al cromosoma X, debida a mutaciones en
el gen que codifica la protefina (WASP). Estas mutaciones
son responsables de manifestaciones de un amplio espec-
tro de severidad desde la forma clasica de WAS con
autoinmunidad y/o malignidad hasta formas leves carac-
terizadas por trombocitopenia o neutropenia aislada
(Trombocitopenia ligada-X / Neutropenia ligada-X).

La incidencia de autoinmunidad en los pacientes con
WAS es alta (40-72%), su causa no estd bien definida. Las
enfermedades autoinmunes mds frecuentes son: anemia
hemolitica, vasculitis, artritis, neutropenia, enfermedad
inflamatoria intestinal y nefropatia.

CAsO CLiNICO

Paciente diagnosticado de Sindrome de Wiskott-Aldrich a
los |7 meses de edad (mutacién missense (R86H) en el
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exon 2 de WASP). A los 20 meses recibe tratamiento
curativo mediante transplante de médula dsea (proce-
dente de hermano HLA-idéntico) con evolucidn clinica
satisfactoria. A los 3 afios y 3 meses inicia clinica sugeren-
te de hipertiroidismo (exoftalmos bilateral, bocio, taqui-
cardia e insomnio) confirmdndose el diagndstico de
Enfermedad de Graves-Basedow que precisé tratamien-
to antitiroideo durante dos afios, con lo que remitid la cli-
nica, y hasta la edad actual de 17 afios no ha presentado
recaidas aunque los anticuerpos antitiroideos persisten
muy elevados.

COMENTARIOS

En este caso llama la atencién el inicio de la enfermedad
autoinmune (Enfermedad de Graves-Basedow) a una
edad temprana (3 afios y 3 meses), y a los veinte meses
del transplante de médula ésea. Debido a que el riesgo
de desarrollo de patologfas autoinmunes aumenta con la
edad es necesario un seguimiento estrecho en los pacien-
tes con inmunodeficiencias primarias.
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Tres casos de diabetes neonatal

P Dfaz Ferndndez, G. M. Lou Francés, M. Rodriguez Rigual

INTRODUCCION

La diabetes neonatal (DN) se define como hiperglicemia
en los primeros 6 meses de vida, en ausencia de autoin-
munidad pancredtica, que precisa insulinoterapia durante
al menos |5 dias. Puede ser permanente (DNP) y transi-
toria (DNT). Se han identificado numerosas mutaciones
responsables. Los genes KCNJI'| y ABCC8 codifican el
canal de potasio diana de las sulfonilureas y pueden res-
ponder a glibenclamida.

OBJETIVOS

Describir la etiologfa, tratamiento y evolucidn de tres
casos de DN.

PACIENTES Y METODOS

Presentamos tres casos de DN tratados mediante infu-
sién subcutdnea continua de insulina (ISCl) con excelen-
te control metabdlico y estudio genético realizado.

RESULTADOS

Caso |: Debut a los 40 dias de vida (ddv) con cetoaci-
dosis: pH 7,26 y glucemia 1026 mg/dl. HbAlc 82%.
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Mutacién en heterozigosis Glul506Gly del gen ABCCS,
exdn 37 presente también en el padre.

Caso 2: Diagndstico a los 29 ddv descubriéndose hiper-
glucemia 347 mg/dl y glucosuria 3,3 g/l en el transcurso
de una infeccidn urinaria. HbA I ¢ 54%. Mutacidn en hete-
rozigosis del gen ABCC8 Argl 183Trp, exdn 28 (también
en el padre y hermano).

Caso 3: Cetoacidosis a los 60 ddv: pH 7,2, glucemia 1.010
mg/dl. HbA I c 12,19%. Mutacidn en heterozigosis en el gen
INS: pArg89Cys, exdn 3.

Se trataron con ISCl. En los dos primeros casos se
pudo retirar la insulina hacia los 7 meses y mantienen glu-
cemias en limites normales altos.

CONCLUSIONES

La ISCI es un instrumento terapéutico que permite un
control efectivo, fisioldgico y sencillo. La evolucidon depen-
de del tipo de mutacidn, siendo algunos casos candidatos
a tratamiento oral.
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Patologia neuroldgica en los nifos adoptados.
22 afos de experiencia en la consulta.

AngelaTello Martin, José Luis Pefia Segura, Ruth Fernando Martinez, Marfa Pilar Samper Villagrasa,

Lorena Monge Galindo, Javier Lépez Pisén

INTRODUCCION

Espafa es el primer pafs de la Unidn Europea con mayor
ndmero de adopciones internacionales. Los nifios adop-
tados tienen un mayor riesgo de presentar patologfa neu-
roldgica.

OBJETIVOS

Determinar las patologias neuroldgicas mds prevalentes
de los nifios adoptados, posibles factores de riesgo y per-
files diagndsticos en funcién de la procedencia.

Comparar la prevalencia de patologfa neuroldgica en
niflos de adopcidn internacional en funcién del pafs, con
la de adoptados nacionales y con los nifios no adoptados
de la consulta.

PACIENTES Y METODOS

Se disefié un estudio observacional descriptivo trans-
versal y se incluyeron pacientes con antecedentes de
adopcion atendidos en la consulta de neuropediatria del
HUMS de mayo de 1990 a mayo de 2012. Obtuvimos
226 casos, divididos en 2 grupos: Adopcion Nacional
(n=59) e Internacional (n=167). Este Ultimo se subdivi-
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did en 4 dreas de procedencia: Europa del Este (n=92),
Latinoamérica (n=34), Orientales (n=23) e India
(n=18). Se recogieron datos epidemioldgicos, antece-
dentes familiares y personales, motivo de consulta, edad
en la primera visita, diagndsticos, pruebas complementa-
rias y tratamiento. Para el andlisis estadistico se utilizd
SPSS 15.0®.

RESULTADOS

Las patologfas neuroldgicas mds frecuentes entre estos
niflos son: problemas de atencién, de desarrollo psico-
motor e intelectual y los relacionados con el consumo de
alcohol durante la gestacion.

CONCLUSIONES

El pais de origen influye en el tipo de patologia neurolé-
gica. Factores como la edad de adopcidn, antecedentes
familiares o estancia en orfanatos marcan las posibilidades
de desarrollo del nifio.

Los profesionales implicados en la atencidn de estos
nifos debemos estar preparados para detectar precoz-
mente y atender la patologfa que van a presentar.
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