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Crisis convulsivas.

Cuando la neuroimagen es clave

|.T. Bolsa Ferrer, D. Molina Herranz, L. Buzén Serrano, E. Castejon Ponce, R. Pérez Delgado, I. Garcia Jiménez

INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa es un sindrome neurocutdneo ca-
racterizado por el desarrollo de hamartomas en distintos
drganos. Presenta una herencia autosémica dominante,
aunque mds del 60% de los casos se deben a mutaciones
de novo. La presentacion clinica es muy variable, inclu-
yendo principalmente manifestaciones cutdneas, neurold-
gicas, renales, cardiacas y oculares. El diagndstico se realiza
predominantemente basdndose en los hallazgos clinicos
y la confirmacién genética, por lo que el conocimiento
de esta entidad es fundamental para su diagndstico. El
tratamiento consiste en el control de la sintomatologfa
neuroldgica y de otras manifestaciones sistémicas.

CAso cLiNIcO

Presentamos el caso de un nifio de |15 meses que es lle-
vado a Urgencias por dos episodios paroxisticos consis-
tentes en fijacion de la mirada sin respuesta a estimulos,
estridor inspiratorio e hipotonia generalizada de unos 4
minutos de duracién. Posteriormente presenta aumento
de somnolencia. En la semana previa habfa presentado
episodios similares, entre 2 y 4 al dia.

Segundo hijo, sin antecedentes familiares de epilepsia.
El paciente habfa sido valorado previamente en Neuro-
pediatria por episodios compatibles con espasmos del
sollozo, aunque algunos no desencadenados por llanto,
por lo que se realizé estudio con video EEG, ecograffa
transfontanelar e interconsulta a Cardiologia (ECG y eco-
cardiograma), con resuttados normales.

La exploracién fisica y neuroldgica en Urgencias es
normal. Se solicita analitica sanguinea sin alteraciones y
TAC craneal. En la TAC se identifican calcificaciones bila-
terales en sustancia blanca subcortical. Ante estos resulta-
dos se decide ingreso en planta para completar estudio.

En planta continda sufriendo crisis diarias (1-2 al dia) y
en la exploracion fisica se detecta mécula acrémica (1,5 x
2 cm) en la muieca derecha presente desde nacimiento.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 134]

Dada la sospecha de esclerosis tuberosa, como pruebas
complementarias se realizan:

—Ecografia abdominal: normal.
—PCR CMV en sangre seca del talén: negativa.
—EEG normal.

—EEG tras privacion de suefio: grafoelementos de
morfologia epileptiforme en drea temporal izquierda.

—Interconsulta a Oftalmologfa: sin hallazgos.
—Interconsulta a Dermatologfa: una mancha hipocrémica.

—RM cerebral: hallazgos sugestivos de tubers cortica-
les, algunos con calcificaciones lineales en el trayecto
de la migracién neuronal. Algunas imagenes puntifor-
mes adyacentes a las paredes ventriculares podrfan
corresponder a nédulos subependimarios. No se vi-
sualizan imégenes sospechosas de astrocitoma sube-
pendimario de células gigantes (SEGA).

—Estudio genético: pendiente.

Se inicia tratamiento con levetiracetam, con mal con-
trol de la crisis, por lo que finalmente se cambia a oxcar-
bazepina (tratamiento actual), permaneciendo sin crisis
desde entonces.

COMENTARIOS

—Es necesario realizar neuroimagen en crisis no sinto-
maticas agudas, especialmente si son repetidas.

—Las calcificaciones intracraneales son muy visibles en
la TAC y pueden ser muy orientativas.

—Una buena exploracién neuroldgica comienza por la
descripcidn del fenotipo morfoldgico, que incluye la
busqueda de estigmas cutdneos.

—A pesar de la potencial gravedad y prondstico som-
brio desde el punto de vista del neurodesarrollo y la
posible afeccién de mdltiples drganos, la protocoliza-
cion de estas patologfas, con una clara estrategia de
los controles que hay que realizar, ofrece seguridad
y alivio a las familias y a los profesionales encargados
de su manejo (importancia de la hoja de ruta).
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Litiasis renal, jcuando pensar en ello?

. de la Iglesia Nagore, M. Salva Arteaga, M. Kortabarria Elguero,

D.Viguera Elfas, L. Lépez Ferndndez,V. Jiménez Escobar

INTRODUCCION
La litiasis renal es infrecuente en pediatria (1-5% de litiasis).

La etiologfa es multifactorial, y asocia anomalfas meta-
bdlicas en el 50% de los casos y malformaciones urinarias
en el 30%.

La clinica tipica de cdlico nefrftico (dolor lumbar, he-
maturia, trastorno miccional, nduseas y vémitos) se pre-
senta en niflos mayores, mientras que en los pequefios la
sintomatologfa es inespecffica (irritabilidad, dolor abdomi-
nal y vémitos).

La hematuria estd presente hasta en el 95% de los
casos las primeras 24 h y disminuye posteriormente.

Un diagndstico y tratamiento precoces previenen le-
siones estructurales de las vias urinarias.

CAso cLiNICO

Vardn de 7 afios que presenta vomitos desde hace 48 h,
afebril sin otra sintomatologfa. Amigdaloadenoidectomia
hace 3 dfas sin incidencias. Diagnosticado prenatalmente

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 135]

de dilatacién no obstructiva de la pelvis renal izquierda sin
antecedentes de infecciones urinarias.

Al ingreso inicia episodios agudos de dolor abdominal-
lumbar izquierdo, asociando palidez y vémitos con pufio-
percusion renal positiva. Se detecta microhematuria aislada
en sedimento de orina. Asocia fiebre las siguientes 24 h con
elevacion de proteina C reactiva (160 mg/dL) y creatinina
(0,65 mg/dL), instaurdndose antibioterapia empirica. La eco-
grafia renal no detecta cambios y la tomografia axial objeti-
va microlitiasis obstructiva en el uréter proximal izquierdo,
siendo el Indice calcio/creatinina de 098. Se inicia metilpred-
nisolona endovenosa y se traslada al paciente al Servicio de
Nefrologia-Urologfa del hospital de referencia para su valo-
racion. Se mantiene la misma pauta y se descarta patologfa
metabdlica, siendo la funcidén renal normal al alta.

COMENTARIOS

—Es fundamental conocer los antecedentes personales pre-
disponentes, como las malformaciones urinarias.

—Objetivar hematuria en las primeras 24 h en un nifio sin-
tomdtico es una aproximacion inicial sensible.
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A proposito de un caso.

Osteomielitis cronica multifocal recurrente

en paciente pediatrico

S. Pasamdn Garcia, D.Viguera Elfas, A. Ibiricu Lecumberri,

M. Kortabarria Elguero,V. Jiménez Escobar, . Saénz Moreno

INTRODUCCION

La osteomielitis crénica multifocal recurrente (OCMR) es
una patologfa crénica y de cardcter inflamatorio. Se trata
de una enfermedad infradiagnosticada de la que se dispo-
ne de poca evidencia cientifica. A propdsito de un caso
realizamos una revisién de la misma.

CAso CLINICO

Paciente vardn de 9 afios. Consulta en Urgencias por do-
lor en tobillo derecho y cojera desde hace una semana,
con fiebre asociada de 38,5 °C en los Ultimos 3 dias. No
refiere traumatismo previo.

A su llegada a Urgencias presenta TEP estable, afebril
con constantes normales. Exploracidn fisica: edema vy ca-
lor en tobillo derecho, doloroso a la palpacion, limitacién
de la flexién de la rodilla derecha y dolor en el hueco
popliteo.

Analitica sanguinea: elevacién de reactantes de fase
aguda (PCR: 153 mg/L; VSG: 103 mm/I|.? h); ecografia
articular de rodilla y tobillo normales.

Sospecha clinica de osteomielitis aguda bacteriana. Se
inicia cloxacilina (150 mg/kg/dia) y analgesia con ibuprofe-
no (20 mg/kg/dia).

Al tercer dia persiste la fiebre y el dolor intenso en la
tibia proximal derecha. Hemocultivo pendiente; se modi-
fica antibioterapia (clindamicina 40 mg/kg/dfa, rifampicina

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 136]

20 mg/kg/dia) e ibuprofeno a dosis antiinflamatorias (30
mg/kg/dia).

RNM: en la tibia derecha se observa lesién medular
dsea a nivel diafiso-metafisaria proximal y posterior (18 x
29 x 32 mm), con mdrgenes lobulados, bien delimitados y
esclerosos e importante reaccion peridstica con destruc-
cién cortical asociada. Afeccion secundania de tejidos blan-
dos locorregionales. Alteracion de la intensidad de la sefial
medular inespecffica a nivel tibial diafiso-metafisiario distal
y calcdneo-astragalino de forma mds evidente, sin afeccion
cortical ni de tejidos blandos. Hallazgos en tibia proximal
compatibles con OMCR o sarcoma de Ewing. Una biop-
sia guiada por TAC confirma el diagndstico de OMCR. Se
pauta tratamiento con prednisolona oral, adalimumab sub-
cutdneo quincenal y metotrexato oral semanal.

Evolucién del paciente favorable con remisién total de
la clinica y normalizacidn de exploracién y de los pardme-
tros analiticos. Actualmente sigue controles en consultas
externas y permanece asintomdtico con adecuada tole-
rancia al tratamiento.

COMENTARIOS
—L.a OMCR supone un reto diagndstico, dada su baja pre-
valencia en la poblacién infantil.

—Su diagndstico es de exclusidn y puede estar asociado a
enfermedades autoinmunes.

—El control de la enfermedad requiere tratamiento esca-
lonado y seguimiento estrecho.
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El «no tan infrecuentey

sindrome inflamatorio multisistemico pediatrico
vinculado a SARS-CoV-2 (SIM-PedS)

A. Sancho Mensat, P Morte Coscolin, M. Lafuente Hidalgo,

M. Bustillo Alonso, R. |. Pérez Ajami, J. A. Castillo Laita

Servicio de Pediatria de Enfermedades Infecciosas del Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

La infeccidon por SARS-CoV-2 en nifios cursa, de forma
general, con un cuadro clinico més leve que el descrito
en adultos. No obstante, se ha descrito durante o tras
la infeccién en poblacién pedidtrica el desarrollo de un
sindrome inflamatorio sistémico de expresividad variable
(SIM- PedS), que en ocasiones puede evolucionar a un
cuadro grave con inestabilidad hemodindmica. Presenta-
mos el manejo de un paciente que, sin haber presentado
clinica de infeccién aguda de Covid-19, debutd con cua-
dro compatible con Enfermedad de Kawasaki incompleta
en contexto de SIM-PedS.

CAso cLiNICO

Niflo de 6 afios sin antecedentes de interés que acude
a urgencias por fiebre de 39,5°C de 5 dfas de evolucién,
edema palpebral, dolor testicular y abdominal.

En la exploracién fisica destaca:

—Regular estado general.

—Hiperemia conjuntival bilateral con fotofobia, sin se-
crecién.

—Abdomen doloroso de forma difusa.

—Dolor testicular.

—Orofaringe hiperémica, sin exudados.

—No labios fisurados o hiperémicos, ni lengua afram-
buesada.

—Adenopatias laterocervicales bilaterales, rodaderas,
dolorosas.

Test rdpido antigénico y PCR SARS-CoV-2 negativos.
Sin antecedentes conocidos de infeccidn o contacto con
pacientes positivos. Limitan vida social fuera del colegio y
domicilio.

Ante primera sospecha de Enfermedad de Kawasaki
incompleta, se solicita analitica que muestra elevacién de

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 137]

Pro-BNP, PCR, PCT, VSG, enzimas hepdticas y trombo-
penia. Ingresa en planta de Enfermedades Infecciosas.

En analitica de control destaca elevacion de dimero
D y descenso de albdmina, con serologia SARS-CoV-2
lgG positiva. Se sospecha SIM-PedS, por lo que se solicita
valoracion por Cardiologia, con normalidad cardiaca. Al
presentar tension arterial en limite bajo de normalidad
de forma persistente, se ingresa en UCI-P para monito-
rizacion.

Segin documento nacional de consenso de AEPED
se inicia tratamiento con inmunoglobulinas, metilpred-
nisolona, dcido acetilsalicllico (AAS) y heparina de bajo
peso molecular (HBPM) IV por elevacién de dimero D,
con buena evolucidn posterior.

Inicia con epistaxis, es valorado por ORL y Hematolo-
gfa, y dada la mejorfa analitica se suspende HBPM.

Tras una semana de hospitalizacién, fue dado de alta,
asintomdtico, con normalidad cardiaca y mejorfa analitica,
bajo tratamiento con AAS a dosis antiagregantes.

COMENTARIOS

El SIMS-PedS se ha considerado hasta el momento un
cuadro infrecuente, en cambio, durante las Ultimas sema-
nas ha experimentado un incremento en su incidencia.
Los sintomas de consulta mds frecuentes han sido la fie-
bre prolongada y el dolor abdominal. La infeccién aguda
por SARS-CoV- 2/coronavirus ha sido en estos pacientes
asintomdtica o leve, pudiendo incluso haber pasado des-
apercibida. Por ello, destacamos la conveniencia de man-
tener un alto indice de sospecha y de realizar serologia de
SARS-CoV-2 ante cualquier sintomatologfa clinica com-
patible con este cuadro para un correcto enfoque clinico,
a pesar de que no se conozcan antecedentes de infeccién
por SARS-CoV-2/coronavirus.
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Diverticulo de Meckel con gammagrafia normal

M. Kortabarria Elguero, I. Garcia Muga, A. Ibiricu Lecumberri,

. de la Iglesia Nagore, M. Salva Arteaga, V. Jimenez Escobar

INTRODUCCION

La prueba diagndstica de eleccion en el diverticulo de
Meckel es la gammagraffa. Presentamos a una nifia de
|7 meses con melenas y anemia severa con gammagrafia
normal.

CAsoO CLIiNICO

Nifia de |7 meses sin antecedentes de interés que in-
gresa procedente de urgencias por melenas de 36 h de
evolucién. Afebril, con constantes normales y exploracién
fisica normal. Se realiza analitica con bioquimica y hemo-
grama normales (hemoglobina 12,3 g/dL, y coprocultivos
negativos.

Persisten las deposiciones melénicas con anemizacion
aguda (hemoglobina 4,9 g/dL), precisando trasfusion de
hematfes.

Se realiza una gammagrafia con 99mTc sin focos de
hipercaptacion de mucosa géstrica ectdpica con discreto
aumento de captacién difusa en hipocondrio izquierdo a

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 138]

descartar lesién inflamatoria o falso negativo por sangrado
activo a ese nivel. La gammagrafia con hematies marcados
es compatible con malformacién vascular a ese nivel, sin
poder descartar normalidad. AngioTAC abdominal nor-
mal. Normalizacion clinica con seguimiento en consultas.

Reingreso a las dos semanas por melenas derivando
a Cirugfa Pedidtrica para valoracién. Inicio subito de fie-
bre y cuadro clinico compatible con sepsis abdominal,
por lo que precisa antibioterapia de amplio espectro y
cirugia urgente para extirpar diverticulo de Meckel per-
forado con peritonitis.

COMENTARIOS

En el diverticulo de Meckel, la mucosa gdstrica ectdpica
capta “"Tc administrado por via intravenosa para gam-
magrafia y tiene un gran valor diagndstico cuando los ha-
llazgos son positivos, pero la negatividad no excluye el
diagndstico, por lo que en casos de hemorragia digestiva
persistente o dudas diagndsticas estd justificado realizar
cirugfa abierta o laparoscépica exploratoria.
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(Puede la cefalea ser consecuencia
de un traumatismo lumbar?

A. Moreno Sanchez, D. Molina Herranz, L. Monge Galindo, B. Salinas Salvador; E. Pitarch Roca

INTRODUCCION

El sindrome de hipotensién intracraneal (SHI) es una en-
tidad clinica consecuencia de un descenso de la presién
del liquido cefalorraquideo (LCR), ya sea espontdneo o
secundario a antecedente traumdtico o enfermedad sis-
témica. Su prevalencia en la edad adulta es de 1/50.000;
sin embargo, se desconoce en nifios.

CAso cLiNICO

Nifio de I'l afios con sindrome de Marfan, que presen-
ta cefalea occipito-frontal bilateral y vémitos de 12 h de
evolucién. La cefalea mejora, llegando a desaparecer en
decibito, y reaparece al incorporarse, no tolerando bipe-
destacion. Antecedente de caida banal sobre region sacro-
coxigea. La exploracidn fisica por aparatos y neuroldgica
no presenta ninguna alteracién, salvo hdbito marfanoide.
Se realiza analitica general y radiograffa sacrocoxigea sin
alteraciones. Ante cefalea refractaria a analgesia, se reali-
za TAC craneal que muestra un aumento de densidad de
senos transversos en probable relacién con flujo lento. Se
solicita RMN crdneo-medular ante la sospecha de SHI en
relacién con posible fistula de LCR. La RMN muestra leve
descenso amigdalar (5 mm) vy despegamiento de la dura-
madre con colecciones liquidas por fuera de la misma a
nivel dorsal y lumbosacro. Ante los hallazgos obtenidos en
la RM, se decide aplicar un manejo conservador. Se pauta
tratamiento con hiperhidratacién, hidrocortisona IV, cafeina

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 139]

oral y reposo en cama en posicidn Trendelemburg, con
movilizacién progresiva posterior. Pudo ser dado de alta a
los 12 dias con mejorfa de la cefalea y correcta tolerancia
de la bipedestacion. Tras 4 meses asintomdtico, reaparece
clinica coincidiendo con el inicio de la actividad deportiva.
Se reinstaura el tratamiento médico conservador. La RMN
de control muestra la desaparicién de la coleccidn dorsal
con persistencia de colecciones sacras. Pudo ser dado de
afta tras | | dfas tras el ingreso. En seguimiento posterior, se
mantiene asintomatico. Se realiza una RMN de control un
afio después del segundo ingreso, en la que no se objetivan
colecciones subdurales o extradurales en el canal raquideo
y se identifica como nuevo hallazgo una fina imagen de
hidromielia dorsal media.

COMENTARIOS

El SHI se constituye de una patologfa infrecuente en
nifos. Serd importante sospecharla en pacientes que
presenten cefalea ortostdtica, especialmente si existe
patologfa favorecedora, como enfermedades del tejido
conectivo; habrd que tener en cuenta que pueden aso-
ciar vomitos o focalidad neuroldgica. La prueba de ima-
gen que permite visualizar la presencia de LCR extradu-
ral es la RMN crdneo-medular; sin embargo, raramente
permite localizar el punto de fuga. Existe poca evidencia
sobre su manejo en la edad pedidtrica. Se plantean tra-
tamientos conservadores, parches hemdticos y/o inter-
vencién neuroquirdrgica.
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Anemia microcitica grave;

iferropenia o talasemia?

P Casajus Pelegay, |. Antofianzas Tomas, Y. Aguilar de la Red, P Escribano Sanz

INTRODUCCION

La talasemia es un trastorno hereditario en el que se
ve afectada la relacién normal de alfa y betaglobinas,
lo que conlleva una eritropoyesis ineficaz y hemdlisis.
La talasemia minor o rasgo talasémico es una de las
hemoglobinopatias mds frecuentes en el drea medite-
rrdnea; por el contrario, la talasemia mayor es poco
frecuente y mds grave. Ante la presencia de una ane-
mia severa microcitica debemos realizar un diagndstico
diferencial teniendo en cuenta esta enfermedad, sobre
todo si existen antecedentes familiares de talasemia mi-
nor o de consanguinidad.

CAsoO CLiNICO

Lactante de |5 meses que acude remitido desde el cen-
tro de salud para su ingreso tras el hallazgo en la analftica
sanguinea de anemia microcitica grave (hemoglobina: 3,8
mg/dL, VCM: 68,6 fl; elevacion LDH: 992, UI/L vy bilirrubi-
na total: 2,2 mg/dL). Clinica de escasa ganancia ponderal
y astenia de varios meses de evolucién. En la exploracion
fisica destaca hepato-esplenomegalia de 2-3 traveses, so-
plo sistdlico II/VIl y palidez mucocutanea. Como antece-
dentes familiares de interés cabe destacar que los padres
son consanguineos Yy afectados de talasemia minor.

Hospital Materno Infantil Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 140]

A su ingreso se amplia el estudio de anemias: se ob-
jetiva un aumento de los pardmetros de depdsito férrico
(ferritina, indice de saturacion de transferrina) y en el fro-
tis de sangre periférica se observan anisopoiquilocitosis y
dacriocitos, sin blastos. En la electroforesis presenta ele-
vacién de HbF (95,3%), HbA2 (1,9%) y ausencia de HbA
(0%), lo que sugiere como principal sospecha diagndstica
talasemia mayor o intermedia subtipo 3 /v .

Se realiza radiograffa craneal con imagen caracteristica
de crédneo en cepillo y deformidades dseas en los miem-
bros inferiores. En la electroforesis realizada a ambos pa-
dres se observa elevacién de Hb A2. Tras el diagndstico
de sospecha se inicia soporte transfusional periédico con
mejorfa del estado general y de las megalias de manera
progresiva. El estudio molecular confirma 3° talasemia ho-
mocigota [CD39(C > T) (C5) GIn > Stop].

COMENTARIOS

El estudio y deteccidn precoz de las anemias moderadas-
graves es fundamental para poder prevenir sus posibles
complicaciones. Una adecuada anamnesis, haciendo hin-
capié en los antecedentes familiares, puede orientar el
diagndstico. Aunque la talasemia mayor es una enferme-
dad poco frecuente, se debe tener en cuenta en el diag-
ndstico diferencial de anemias microciticas graves.
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Mano, pie, boca y... algo mas

B. Gallego Gonzilez, M. Ducdns Mérquez, J. M. Mengual Gil, O. Bueno Lozano, J. Berdascas Viruete, N. Garcia Sdnchez

INTRODUCCION

En la actualidad, se observa un incremento de la inciden-
cia de la enfermedad mano-pie-boca (EMPB), patologia
generalmente autolimitada y sin secuelas. Se presenta
un caso clinico de un lactante en estudio por estacio-
namiento ponderal, en el que, tras sufrir un episodio de
EMPB, se detecta un aumento de los niveles sanguineos
de transaminasas.

CAso cLiNICO

Lactante de | | meses de etnia caucdsica, padres no con-
sanguineos con cribado neonatal normal, sin anteceden-
tes personales, ni familiares y que acude a guarderfa. En
la revision de los || meses, su pediatra de Atencidn
Primaria detecta un estacionamiento ponderal, por lo
que se inicia estudio analitico. Antes de su realizacidn,
presenta un episodio de EMPB. Tras la mejorfa del cua-
dro, se aprecia hepatomegalia de un través de dedo vy

Centro de Salud Delicias Sur, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 141]

en la analitica sanguinea un aumento de los niveles de
ALT (1064 U/L). Dada la situacion clinica, se realiza una
serologia en la que se obtiene un resultado positivo a
enterovirus. Posteriormente, el paciente presenta nor-
malizacién de los niveles de transaminasas y una evolu-
cion clinica favorable.

COMENTARIOS

—La EMPB estd producida por enterovirus (los mds co-
munes son Coxsackie A6, Al6 y enterovirus 71). La
complicacién documentada mds frecuente es la onico-
madesis y, excepcionalmente, complicaciones neurolé-
gicas tales como meningitis aséptica o encefalitis.

—En el caso clinico expuesto, se presentan dos posibili-
dades: a) la existencia de una hepatopatia previa, pues-
ta de manifiesto tras la infeccién viral, o b) la aparicién
de novo de una hepatitis por enterovirus, complicacion
no descrita en la bibliografia hasta la fecha.
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Tumoracion cervical

en recién nacido pretérmino

J. del Rincén de laVilla, D. C. Pestana Gallardo, N. Mithumal Dadlani Dadlani,

M.2T. Llorente Cereza, O. Bueno Lozano, G. Bueno Lozano

INTRODUCCION

Las tumoraciones cervicales en recién nacidos son un
hallazgo poco frecuente. De ellas, la mayor parte se
localizan en la linea media y se debe descartar patologfa
tiroidea subyacente.

CAso cLiNIcO

Recién nacido de 32 + 2 semanas de edad gestacional
que ingresa en UCI Neonatal por prematuridad. Ante-
cedentes familiares: padres no consanguineos, patologia
tiroidea en rama materna. Embarazo controlado, parto
eutdcico. Antropometria en percentiles adecuados para
la edad gestacional. Impresiona de mixedema facial, hernia
umbilical, hipotonia y presenta a la extension tumoracion
cervical anterior de 2 x 2 cm. TSH en cribado neonatal:
373 mUI/mL, con confirmacién posterior con cifras de
695 mUI/mL vy T4L de 0,1 ng/dL, tiroglobulina aumenta-
da, TBG normal, anticuerpos antitiroglobulina negativos.
Gammagrafia y ecografia tiroideas: Tiroides in situ, aumen-
tado de tamafio con captacién homogénea y aumentada.
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Se inicia tratamiento con levotiroxina a 15 mcg/kg/dia por
via oral, con normalizacién de la TSH a los 10 dias de tra-
tamiento y con T4 libre en el rango superior de la norma-
lidad. En panel de genes de dishormonogénesis se detecta
variante TPO c.962C>A (p. Thr321Asn), que segrega en
ambos progenitores en heterocigosis.

COMENTARIOS

El hipotiroidismo congénito (HC) es una patologia que
requiere deteccion vy tratamiento precoces. El 10% son
defectos en la sintesis de las hormonas tiroideas, de he-
rencia autosdémica recesiva y cursan con tiroides in situ. El
gen mas frecuentemente afectado es el TPO, relacionado
con la dishormonogénesis familiar de tipo 2A. La variante
detectada no habfa sido reportada en homocigosis; sin
embargo, se describié en heterocigosis compuesta en tres
hermanos con HC y bocio importante, que requirid tiroi-
dectomia en la edad adulta. Asf, se describe por primera
vez la variante c962C>A del gen TPO en homocigosis
como probablemente causal de HC asociada a bocio en
un recién nacido pretérmino.
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Hermanos con talla baja severa disarmonica;

;en qué debemos pensar?

T. Moliner Mordn, M. Desvaux Garcia, M2 T. Garcia Castellanos,

M. Ferrer Lozano, M.Vara Callau, A. de Arriba Mufioz.

Unidad de Endocrinologia Pediatrica del Hospital Materno Infantil Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

La displasia acromesomélica tipo Maroteaux (AMDM)
es una osteocondrodisplasia poco frecuente producida
por mutacion en el gen NPR2, caracterizada por talla
baja y alteraciones esqueléticas con acortamiento de ex-
tremidades.

CAso cLiNIcO

Se describe el caso de dos hermanos afectados por AMDM
seguidos en la consulta de Endocrinologia Pedidtrica de
nuestro hospital por estudio de talla baja severa y ano-
malias esqueléticas en el primer hermano. El paciente fue
derivado a los 5 afios, edad a la que presentaba una talla de
84,7 cm (=5,75 DE). A la exploracién, se objetiva macro-
cefalia con frente olimpica, acortamiento de extremidades
superiores e inferiores vy falanges distales hipoplasicas con
marcada lordosis lumbar y tdrax en quilla. Ante la sospe-
cha de acondroplasia, se realizé estudio genético del gen
FGFR3, que fue negativo, por lo que se amplié el estudio
genético, describiéndose una nueva variante patogénica en
el gen NPR2 relacionada con la osificacion endocondral y
que explica las anomalias esqueléticas de nuestro paciente.

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021; 51: 143]

En la dltima visita, a la edad de |3 afios y 6 meses, pre-
sentaba talla de |13 cm (6,09 DE). Actualmente, estd en
seguimiento por Rehabilitacién y Traumatologfa, pendiente
de intervencién quirdrgica para alargamiento global de las
extremidades superiores e inferiores. Tras el hallazgo gené-
tico, se realiza un estudio genético a los progenitores, que
presentan consanguinidad y son portadores de la misma
variante patogénica en heterocigosis.

El hermano menor es estudiado al nacimiento y se
encuentra la misma variante genética, que presenta un
aspecto fenotipico similar. A los 3 afios y 9 meses de edad
tiene una talla de 80,4 cm (-5,39 DE).

COMENTARIOS

La existencia de mdltiples variantes patogénicas del gen
NPR2, que produce anomalias esqueléticas, nos lleva a
pensar que aun existen muchas no descritas. La presen-
cia de estas anomalfas fenotipicas en pacientes con talla
baja nos debe hacer sospechar de displasia tipo AMDM
y realizar un adecuado estudio genético dirigido. La ayu-
da psicoldgica vy el seguimiento multidisciplinar es clave
en la mejora de la calidad de vida de estos pacientes.
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Cuando una artritis idiopatica juvenil

no es lo que parece

J. A. Martinez Garcfa, P. Vidal Lana, M.* L. Rodriguez Sanz,

M. Cemeli Cano, D. Royo Pérez, E. M.? iménez Pérez

INTRODUCCION

Las manifestaciones osteoarticulares, como son dolor
éseo, artralgia o inflamacién articular, pueden ser un
sintoma inicial de enfermedad linfoproliferativa, confun-
dirse con diversas formas de artritis idiopdtica juvenil
(Al)) y, de esta forma, retrasar su diagndstico. Presenta-
mos el caso de un nifio con leucemia linfobldstica aguda
inicialmente diagnosticado de All.

CAso CLiNICO

Nifio de |3 afios que acude a consulta por episodios re-
currentes de monoartritis de pequefias y grandes articu-
laciones de duracién media de mes y medio. En ningin
episodio se acompafiaba de cuadro infeccioso, fiebre ni
otros signos extraarticulares. El primer episodio afectaba
a la segunda articulacion metacarpofaldngica, con escasa
mejorfa con tratamiento antiinflamatorio y duracién de
mes y medio. En urgencias se realizd analitica sanguinea
con marcadores de infeccién negativos y radiografia sim-
ple sin hallazgos de interés. Tras dos meses, consulta por
nuevo episodio de similares caracteristicas en mufieca y
dorso de mano derecha con duracidn de dos meses. Se
extraen analiticas, en las que destaca una elevacién de las
transaminasas (GPT > GOT) y leucopenia a expensas de
neutropenia que se resolvié en el control de las cuatro
semanas. Serologias (CMV, mycoplasma y VEB I1gM), VSG
y LDH normales. Al mes inicia artritis de rodilla izquierda,

Centro de Salud Valdespartera-Montecanal, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 144]

por lo que se derivd al servicio de Reumatologfa, donde
se amplié el estudio y se obtuvo un marcador HLA B27
positivo. La combinacién de los hallazgos clinicos y ana-
liticos hacfa sospechar una All. Sin embargo, posterior-
mente inicié un cuadro de fiebre prolongada que precisé
ingreso para estudio. En las analiticas vuelve a presentar
leucopenia con neutropenia, ligera anemia normocitica
normocrémica y células atipicas en el frotis sanguineo con
marcadores de lisis negativos. Se completa el estudio con
una ecograffa abdominal en la que destaca esplenomega-
lia y una radiografia de antebrazo que muestra un patrén
dseo permeativo vy apolillado con reaccion peridstica, lo
que hace sospechar una infiltracion medular. El diagnds-
tico de leucemia linfoblastica aguda (LLA) acaba siendo
confirmado con el aspirado de medula dsea.

COMENTARIOS

La LLA es la mds frecuente en nifos, con 300-350 nuevos
casos cada afio en Espafia. Los sintomas musculoesque-
|éticos estan presentes en un 20-30% de los casos y la
artritis puede ser el Unico sintoma inicial. Hasta un 8-15%
de los pacientes son diagnosticados de manera errénea
de Al previamente. Serfa importante considerar la leu-
cemia en el diagndstico diferencial de los sintomas mus-
culoesqueléticos, especialmente cuando existan hallazgos
clinicos o analiticos atipicos en el contexto de una Al
asi como realizar un aspirado de médula dsea en estos
pacientes antes del tratamiento esteroideo.



Sesiones de la sociedad

Sepsis bacteriana en «G» mayor

C.M.* Sanz Pérez, M.* C. Remacha Almerich, D. C. Pestana Gallardo,

R. Garcés Cubel, R. Lanuza Arcos, |. Baguedano Lobera

INTRODUCCION

La parotiditis aguda neonatal es una entidad muy poco
frecuente en el recién nacido, consistente en la infeccidn
de la gldndula pardtida, habitualmente de causa bacteria-
na, con matices distintos respecto a los cuadros que afec-
tan a pacientes de mds edad.

CAso cLiNICO

Presentamos el caso de un lactante de 40 dias de vida con
cuadro de sepsis bacteriana secundaria a parotiditis aguda
supurativa. Inicia clinica de fiebre de 2-3 h de evolucién
y disminucién de la orexia. Como antecedentes perso-
nales destaca una cardiopatfa estructural consistente en
CIV membranosa, CIA y posible drenaje venoso andmalo
pulmonar parcial. En la exploracidn, se evidencia tumora-
cién mandibular derecha, con signos inflamatorios locales
(calor, rubor y edema), que borra el dngulo mandibular y
desplaza el pabellén auricular, con una ecografia que su-
giere parotiditis aguda. En la analitica sanguinea destacan
indicadores analfticos de infeccion bacteriana (elevacion
de PCR y procalcitonina y leucocitosis con neutrofilia).
Se recogen hemocultivo, serologfas, orina y muestra de
LCR, con crecimiento de diplococos grampositivos en
racimo en hemocultivo, siendo el resto de los cultivos
negativos. Se inicié antibioterapia intravenosa con cefo-
taxima y ampicilina, pero, ante el empeoramiento clinico-
analitico (PCR hasta 1084 mg/dL, PCT hasta 69,17 mg/
dL y leucocitosis de 46,7 mL/mm? con neutrofilia de 32,2
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[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2021;51: 145]

mL/mm?), se cambia a meropenem y vancomicina, con
mejorfa clinica y analitica en las siguientes 24-48 h. Se ob-
jetiva resolucidn progresiva de la tumoracién mandibular
y de los signos inflamatorios locales.

COMENTARIOS

La parotiditis bacteriana consiste en la infeccién de la gldn-
dula pardtida. La deshidratacién, prematuridad y estenosis
ductales son factores que predisponen a su desarrollo. El
origen de la infeccidn puede ser local ascendente a través
del conducto de Stenon o por via hematdgena. El agente
causal mds frecuente es el Staphylococcus aureus. Es im-
portante hacer un diagndstico ecogréfico para descartar la
celulitis-adenitis por Streptococcus agalactiae, forma poco
habitual de sepsis neonatal tardfa, pero que puede ser
muy grave. Los criterios diagndsticos descritos incluyen el
aumento del volumen parotideo con signos inflamatorios,
secrecion purulenta del conducto de Stenon y crecimien-
to bacteriano en los cultivos.

El tratamiento consiste en antibidticos intravenosos. La
mejorfa clinica debe tiene lugar a las 24-48 h de trata-
miento con reduccién del volumen parotideo. Si esto no
ocurre, debe considerarse el drenaje quirdrgico.

En cuanto al prondstico, a diferencia de los adultos, habi-
tualmente cursa sin recurrencias, aunque esta puede ser
causa o consecuencia de una sepsis neonatal, por lo que
este signo clinico bastaria para justificar la hospitalizacién
y estudio del recién nacido afectado.
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