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Dilatacion intestinal segmentaria idiopatica
del recién nacido en el diagnéstico diferencial
de la obstruccion intestinal neonatal:

a proposito de un caso

N. Alvarez Garcfa, Y. Gonzdlez Ruiz, A. Siles Hinojosa, J. Elias Pollina, J. Gracia Romero
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INTRODUCCION

La dilatacién segmentaria intestinal idiopdtica del recién nacido
se define como un aumento del calibre de la luz intestinal 3-4
veces el tamafio normal, con separacion abrupta de los limites
del segmento afecto y sin una causa extrinseca o intrinseca que
lo justifique o inervacién anormal. Descrita por primera vez en
1959 (Swenson & Rathauser), se considera secundaria a la com-
presidn extrinseca intrauterina prolongada del asa intestinal en
ambos extremos. Existen 150 casos descritos, con predominio
del sexo masculino. Nuestro objetivo es presentar un caso que
ilustra la presentacién clinica y el tratamiento de esta entidad.

CAsO CLINICO

Se presenta el caso de un vardn, primer gemelo, con antece-
dentes de embarazo controlado y parto eutdcico a las 25+4
SEG por rotura prematura de membranas. Se inicia protocolo
de maduracién pulmonar y tratamiento con SO4Mg. A las 72
horas de vida se produce empeoramiento clinico con incre-
mento de las necesidades de oxigeno, elevacidn de leucocitos y
PCR, trombopenia leve, junto con marcada distension abdomi-
nal, sin signos de enterocolitis necrotizante en pared abdominal.
Se solicita Rx de abdomen visualizdndose asa de intestino del-
gado dilatada con didmetro méximo de 25 mm con signos de
oclusién intestinal.

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 81]

Ante la sospecha de obstruccidn intestinal se interviene qui-
rdrgicamente encontrandose perforacion aislada en segmento
de ileon con marcada dilatacion de la pared intestinal y adelga-
zamiento de la misma, sin malrotacién asociada. Se realiza
reseccion de segmento afecto de unos 10 cm de longitud, deri-
vacion proximal y distal ante la desproporcién de calibre y paso
de suero a través de ambas luces intestinales descartandose
atresias a nivel distal y visualizdindose colon no hipoplasico. El
informe anatomopatoldgico no reveld anomalfas estructurales
ni de la inervacion intrinseca de la pared intestinal.

COMENTARIOS

La dilatacién segmentaria es una entidad poco conocida y que
forma parte del diagndstico diferencial de la obstruccidn intesti-
nal neonatal. El hallazgo mds habitual es el segmento dilatado de
fleon y la recuperacion tras la reseccién es completa. La mayo-
rfa de los casos descritos no presentan alteraciones histoldgicas
en el segmento afecto. Puede manifestarse en edades mds tar-
dfas: fallo de medro, sangrado gastrointestinal, anemia o dolor
abdominal.

En todos los casos debe practicarse una exploracion qui-
rdrgica para descartar otras posibles causas de obstruccidn, fun-
damentalmente malrotacién intestinal, vdlvulo, atresia intestinal
baja, fleo meconial o displasia neuro intestinal.
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Una causa rara de tumoracién abdominal
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INTRODUCCION

El hallazgo incidental de una masa abdominal en un nifio ocurre
con relativa frecuencia. Se deben conocer las distintas patologias
a descartar para efectuar el diagndstico correcto y planificar el
tratamiento adecuado.

CAsO cLiNICO

Presentamos el caso de una paciente de |3 afios de edad,
que acudid a su pediatra por palparse una masa en hipocon-
drio derecho. Tras la realizaciéon de ecografia abdominal y
resonancia magnética nuclear, se observé una tumoracién
dependiente del segmento 5 del Idbulo hepdtico derecho, de

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 82]

100 x 80 x 120 mm, compatible con hiperplasia nodular focal.
Se llevd a cabo una reseccidn segmentaria atipica con exére-
sis de la tumoracién completa. Se confirmé anatomopa-
toldgicamente el diagndstico de hiperplasia nodular focal,
patologia benigna poco frecuente en nifios, y con un tamafio
mayor de los descritos en la bibliograffa.

COMENTARIOS

El diagndstico diferencial de una masa abdominal en la infancia
se debe realizar entre las tumoraciones mds frecuentes, como
el tumor de Wilms, el neuroblastoma y el hepatoblastoma, pero
también hay que considerar tumoraciones menos frecuentes en
nifios, como la hiperplasia nodular focal.
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Von Hippel-Lindau como causa
de hipertension arterial de origen endocrino

A. Ascaso Matamala, V. Sancho Arifio, I. Jacome Quejereta, G. Bueno Lozano

INTRODUCCION

La enfermedad de Von Hippel-Lindau (VHL) (OMIM 608537)
es un sindrome tumoral familiar infrecuente, autosdmico
dominante asociado a la mutacién del gen supresor VHL loca-
lizado en la region del cromosoma 3p25-p26. Se caracteriza
por la presencia de hemangioblastomas en retina y en SNC.
En el 30-50% de los casos se diagnostica a través de episodios
de hipertensidn arterial secundarios a la presencia de un feo-
cromocitoma.

CAsO CLiNICO

Nifio de 8 afios que presenta vision borrosa de 48 horas de
evolucién. A la exploracién: TA 168/1 14 mmHg en brazo
izquierdo (p>99/99) para su edad y talla. Ausencia de sintomas
acompafiantes y de otros antecedentes personales de interés.
Refiere que su madre fue intervenida de feocromocitoma bila-
teral a los |4 afios, sin mutacion genética asociada conocida.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Hemograma, VSG y PCR normales. Como valores alterados en
las pruebas analiticas, se obtuvieron los siguientes: angiotensina
| supino 25,3 ng/ml/hora (0,32-1,84 ng/ml/h), angiotensina |
erecto 24,5 ng/ml/hora (0,6-4,18ng/ml/h); en orina: normetane-

Servicio de Pediatria, Hospital Clinico Universitario «Lozano Blesa»

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 83]

frinas 5749, 21 pg/24h (12,10-85,50 pg/24h) vy dcido vanilman-
délico 18,13 pg/24h (1-7,3 pg/24h). Fondo de ojo: edema
macular bilateral (OD>OI) con imagen de «estrella macular»
por exudados duros. Ecografia-doppler abdominal: masa de
4 cm en el drea renal hiliar izquierda que depende de glandulas
suprrarenales. TAC abdominal: tumoracién de 44 por 27 mm
anteroposterior con densidad heterogénea en su interior con
dreas quisticas y necrdticas, que se desplaza desde fosa adrenal
en sentido caudal, ventralmente a hilio vascular renal. Ante el
diagndstico de feocromocitoma unilateral, se procede a su
intervencién quirdrgica con la confirmacion histoldgica de feo-
cromocitoma benigno.

El estudio genético revela una mutacién en el exdn 2
c.355T>C/ p. Phel99Leu en el gen VHL que implica un cambio
aminodcido; esta mutacién no ha sido previamente descrita.
Madre y hermana portadoras de la mutacion.

CONCLUSIONES

La hipertensién arterial de origen endocrino es un diagndstico
poco frecuente en pediatria. La identificacion de una mutacién
relacionada con el gen VHL permite encuadrar a este paciente
dentro de un sindrome tumoral familiar, todo lo cual va a exigir
un estricto seguimiento del paciente y de los casos positivos en
el resto de la familia.
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Rectorragia de etiologia infrecuente
en un lactante menor de un afio
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l. Martinez Redondo, C. Verastegui Martinez
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INTRODUCCION

La rectorragia es relativamente frecuente en el lactante. Suele
asociarse a causas de cardcter banal, aunque cuando esta se
presenta de forma persistente y/o asociada a otros signos y sin-
tomas de riesgo debe realizarse un estudio competo con el fin
de analizar su etiologfa y asf iniciar el tratamiento adecuado
cuando esté indicado.

CAsO CLiNICO

Lactante de |3 meses de edad que desde los 4 meses habfa
presentado episodios recortados de rectorragia, con cuadros
diarreicos recurrentes que en algunos casos habfan motivado
tratamiento antibidtico. Ingresa por presentar un nuevo epi-
sodio y se pauta férmula hidrolizada y posteriormente ele-
mental sin respuesta. Ecograffa normal. Estudio de heces: posi-
tivo a Adenovirus. Presenta elevacion de reactantes de fase
aguda y empeoramiento clinico progresivo. En exploracién

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 84]

endoscopica se encuentra gran afectacién coldnica. El estudio
anatomopatoldgico confirmd el diagndstico de enfermedad
de Crohn. Se traté con corticoterapia y posteriormente
Azatioprina con buena respuesta y manteniendo remisién al
afio de seguimiento.

COMENTARIOS

Es muy baja la incidencia de enfermedad de Crohn por debajo
del afio de edad. Algunas inmunodeficiencias, la infeccién por
Campylobacter y la antibioterapia en los primeros meses de
vida parecen asociarse a un mayor riesgo de desarrollar esta
patologia de forma precoz. En un 10-30% de los casos puede
existir predisposicion genética. La colitis es la forma mds fre-
cuente de presentacion por debajo del afio. Estos pacientes
presentan peor evolucidn ya que hasta un 50% requerird ciru-
gfa durante el primer afio desde el diagndstico pese a seguir el
tratamiento adecuado.
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Sindrome de Kabuki
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INTRODUCCION

El sindrome de Kabuki (SK) es una enfermedad rara caracteri-
zada por fenotipo peculiar (fisuras palpebrales alargadas con
eversion del pdrpado inferior, cejas con tercio lateral despo-
blado, raiz nasal ancha, orejas despegadas), discapacidad inte-
lectual y déficit de crecimiento postnatal. Asocia anomalfas
congénitas multiples, anomalfas esqueléticas, alteraciones en los
dermatoglifos y diversas alteraciones viscerales. Descrito por
primera vez en 1981 en Japdn, presenta una incidencia aproxi-
mada de 1/32.000. El diagndstico es clinico. Se han descrito
mutaciones en los genes KMT2D y KDM6A. No existe trata-
miento etioldgico hasta la fecha, el manejo de estos pacientes
se centra en el control de las manifestaciones clinicas. Estos
pacientes, a pesar de una morbilidad significativa, presentan un
prondstico favorable.

CAsO CLiNICO

Nifia de 5 afios con fenotipo peculiar: hipertelorismo, fisuras
palpebrales alargadas, raiz nasal ancha, pabellones auriculares
grandes y despegados, paladar y denticién normales. Embarazo
y parto sin incidencias. Realizd varios episodios de hipogluce-

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 85]

mias con acidosis metabdlica en el perfodo neonatal, con sos-
pecha de aciduria orgénica, que no se confirmd. Presenta retra-
so ponderoestatural y psicomotor, anomalfas esqueléticas en los
dedos de las manos, hiperlaxitud importante, telarquia marcada
y displasia renal derecha. Se le realizé estudio neurometabdlico,
RMN cerebral, y Arrays-CHG sin hallazgos significativos, y cario-
tipo 46XX. Dado el fenotipo caracteristico y los hallazgos
acompafantes descritos, se sospechd un SK por lo que se soli-
citd estudio genético, encontrandose una mutacion en el gen
KMT2D, que nos confirmé el diagndstico.

COMENTARIOS

El SK es una enfermedad poco frecuente pero de signos clini-
cos muy caracteristicos. Es una entidad que sigue siendo des-
conocida por muchos profesionales. Serfa importante su reco-
nocimiento precoz, ya que el diagndstico temprano de este sin-
drome, junto al trabajo interdisciplinar, son de suma importan-
cia para llevar a cabo un manejo preventivo y terapéutico apro-
piado, cuya finalidad es disminuir la morbilidad y las complica-
ciones, mejorando de esta forma la calidad de vida de estas
personas.
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Abetalipoproteinemia vs

hipobetalipoproteinemia familiar homocigota

A. M. Ascaso Matamala, L. Escartin Madurga, G. Bueno Lozano

INTRODUCCION

La abetalipoproteinemia es un trastomo infrecuente del meta-
bolismo lipidico, de herencia autosémica recesiva, producido
por mutaciones de la proteina transportadora de triglicéridos
microsomal (MTTP). Se caracteriza por la ausencia casi total de
VLDL y LDL en el plasma con ausencia de quilomicrones.
Clinicamente manifiesta sintomas de malabsorcién de grasas
(esteatorrea y déficit de vitaminas liposolubles), acantocitosis,
retinitis pigmentosa y clinica neuroldgica (ataxia, neuropatias).
Como en toda patologfa crdnica, el crecimiento y desarrollo
pueden verse afectados siendo el fallo de medro un motivo de
consulta frecuente.

CAsO cCLiNICO

Paciente de 10 afios en seguimiento en consultas de endocri-
nologfa pedidtrica por talla inferior a —2DE para una talla diana
de 1594 cm. En control analitico se objetiva colesterol total de
25 mg/dl, HDL-colesterol 24 mg/d|, triglicéridos 19 mg/dl, Apo
Al 52 mg/dl, lipoproteinemia A: 0 mg/dl, IGF| basal 90,9 ng/mL
e IGFBP3 basal 3,47 mcg/ML. En la anamnesis dirigida, refiere

Servicio de Pediatria, Hospital Clinico Universitario «Lozano Blesa»

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 86]

presentar deposiciones pastosas y malolientes (6-7 al dfa).
Antecedente de calambres musculares. Ambos progenitores
(primos hermanos) con hipocolesterolemia sin filiar. Se realiza
estudio de malabsorcion: Van de Kamer: esteatorrea. Déficit de
vitaminas liposolubles. Gastroscopia: hallazgos compatibles con
abetalipoproteinemia, que se confirma con anatomia patoldgica
(vacuolizacién citoplasmadtica lipidica en células enterocitarias de
configuraciéon micro-macrovacuolar). Extensién sangre peri-
férica: acantocitosis. Ecografla abdominal: esteatosis difusa.
Valoracion oftalmoldgica y cardioldgica: normal. Pendiente de
confirmacién genética (estudio abetalipoproteinemia e hipobe-
talipoproteinemia familiar.

COMENTARIOS

El retraso pondoestatural puede deberse a patologfas que cur-
san con malabsorcién de nutrientes, una correcta anamnesis y
exploracion fisica nos orientard en las pruebas complementarias
que se deben realizar en cada caso. La abetalipoproteinemia es
una enfermedad infrecuente, su diagndstico y tratamiento pre-
coz pueden evitar las complicaciones oftalmoldgicas y neurold-
gicas descritas a largo plazo.
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INTRODUCCION

La tos recurrente es una patologia muy prevalente en pediatria,
y pese a que en muchos casos se debe a infecciones respirato-
rias recurrentes, en ocasiones puede existir alguna afteracion
anatdmica que la justifique. Se presenta el caso de un nifio con
episodios de laringitis recurrentes.

CASO CLiINICO

Nifio de 4 afios que es remitido a la consulta de Neumologfa
Pedidtrica por presentar episodios recurrentes de tos metdlica
desde los 6 meses, que se han hecho mas frecuentes desde los
2 afios, y presentan escasa respuesta a los tratamientos habi-
tuales (salbutamol, estilsona, budesonida y dexametasona). En
radiografia de térax se objetiva un aumento del tamafio del
timo, por lo que se realiza TAC-AR pulmonar, objetivandose timo
muy aumentado de tamafio para la edad del paciente, homo-

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 87]

géneo, sugestivo de hiperplasia timica. La ecografia tordcica
apoya el diagndstico. Posteriormente se realizé fibrobroncosco-
pia, aprecidndose leve malacia de tercio distal de la trdquea,
posiblemente en relacidn con la compresion del timo aumen-
tado de tamafio.

COMENTARIOS

La hiperplasia timica no es infrecuente en pediatrfa, y aunque
habitualmente no suele producir sintomas, puede causar
sintomatologfa respiratoria por compresiéon de las estructuras
mediastinicas. El diagndstico de hiperplasia timica se realiza
mediante radiografia de térax inicialmente, seguido de ecografia
y TAC tordcico para confirmar el cardcter benigno de los hallaz-
gos. En caso de duda, serd necesaria la realizacion de biopsia
para descartar otras patologfas. El tratamiento variard desde
actitud expectante en casos leves, hasta tratamiento con corti-
coides, vy exéresis quirdrgica en casos graves o dudosos.
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Escarlatina de repeticién, juna rareza?

B. de Dios Javierre, M. Garcia Ventura, D. Sagarra Novellén, M. Arrudi Moreno,

M. L. Barangudn Castro, C. Garcfa Vera

INTRODUCCION

La escarlatina es una enfermedad cldsica exantemdtica tipica de
la infancia causada por cepas de estreptococo beta hemolitico
del grupo A productoras de una toxina eritrogénica, principal-
mente A, By C, que por reaccién inmune no inmediata deter-
minan el cldsico exantema. En un estudio previo, se ha com-
probado que el cuadro faringoamigdalar (FAA) de la escarlatina
no siempre es el tipico de la faringoamigdalitis estreptocdcica
(FAS). Ademids, los textos cldsicos suelen referir como una rare-
za la repeticién de episodios.

OBJETIVOS

El objetivo fue comprobar en una serie de pacientes con escar-
latina la frecuencia de las recurrencias y las diferencias en su
forma de presentacion.

PACIENTES Y METODO

Estudio observacional, descriptivo y retrospectivo sobre los
diagndsticos de escarlatina de 4 cupos de pediatria de un cen-
tro de salud urbano (aproximadamente 5.500 nifios de O a
|5 afios), entre 2004 y primer trimestre de 2014, de los cuales
han presentado minimo 2 episodios de escarlatina desde el
2004 al 30 de noviembre del 2015.

Las variables recogidas de las historias clinicas de los diag-
nosticados mediante cultivo o test rdpido de deteccidn de anti-
geno (TRDA) fueron: nimero de episodios, fiebre, sintomas
catarrales, tos, adenopatias laterocervicales, hiperemia y/o exu-
dado amigdalar, petequias en paladar, lengua aframbuesada,
tridngulo de Filatow, signo de Pastia, edad, sexo, estacionalidad,
intervalo entre episodios, antibioterapia/duracidn antibioterapia
y puntuacion Centor.

RESULTADOS

De los 158 pacientes con diagndstico de escarlatina confirmado
microbioldgicamente, |6 de ellos (10%) presentaron mds de un
episodio: |2 pacientes 2 episodios y 4 pacientes 3 episodios.

Las caracteristicas de la FAA distan de ser las tipicas de la
FAS, como se ha descrito en un estudio previo en nuestro

Centro de Salud José Ramén Mufioz Ferndndez, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 88]

medio. La edad media del primer episodio fue de 3,70 + 1,38
afos; la del segundo 4,72 = 1,51 y la del tercero 534 £ |,69.
No hubo diferencias entre sexos. Los principales picos de inci-
dencia sucedieron durante el inviemo y la primavera, aunque las
recurrencias sucedian mds en invierno.

La clinica del episodio fue mds atenuada en las recurrencias:
fiebre 238 °C estaba presente en el 53% (IC 95: 29-77%) de
recurrencias frente al 71% (IC 95: 48-95%) de episodios inicia-
les; ausencia de tos en el 66% (IC 95: 33-79%) frente al 77% (IC
95: 64-100%) respectivamente; presencia de exudado en 0%
frente al 20% (IC 95: 0-40%) respectivamente; y presencia de
adenopatfas en el 89% (IC 95: 68-100%) frente al 50% (IC 95:
15-85%). El resto de signos cldsicos de escarlatina se registraron
€N Muy POCOsS Casos.

El intervalo medio entre el primery el segundo episodio fue
de 1,02 afios; entre el segundo v el tercero fue de 0,62 afios. La
duracién propuesta del tratamiento antibidtico fue 9,63 £ 1,02
dias para el primer episodio y 9,95 + 1,23 dfas para las recu-
rrencias. Tanto en el primer episodio como en las recurrencias se
pauté significativamente mds Amoxicilina [819% (IC 95: 68-93%)]
que Penicilina V [19% (IC 95: 7-32%)].

En este estudio se observa la diferencia clinica de la FAS y
la FAA presente en la escarlatina, ya que en ningln paciente en
el primer episodio y uno en las recurrencias la escala Centor
fue 23.

CONCLUSIONES

—La escarlatina recidivante desde que disponemos de medios
diagndsticos en Atencidn Primaria se muestra como una enti-
dad con una recidiva no desdefiable.

—La FAA de la escarlatina difiere de la cldsica FAS también en
las recurrencias, en casi la mitad de ocasiones la fiebre es baja
y no se encuentra exudado amigdalar en ninguno de los casos
del estudio.

—El intervalo medio entre episodios induce a pensar que se trata
de verdaderas recurrencias, no recaidas.

—Si bien la duracién propuesta del tratamiento antibidtico es la
adecuada, destaca la baja frecuencia de prescripcion del anti-
bidtico de eleccién Penicilina V.



