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EDITORIAL

Según establecen el Real Decreto 137/1984 y La Ley 
General de Sanidad 14/1986 el pediatra es la puerta 
de entrada al sistema de salud de la  población infantil 
y responsable de su atención integral.
Con el sistema de formación MIR se han incorporado 
a la atención primaria numerosos pediatras altamente 
cualificados que ha permitido el tratamiento de en-
fermedades que hasta entonces eran atendidas en el 
ámbito hospitalario, y ampliar la oferta de servicios 
en el primer nivel de atención. Entre las nuevas de-
mandas de nuestra sociedad destaca la necesidad de 
incrementar las actividades de prevención. Uno de 
los principales objetivos de la Sociedad Valenciana 
de Pediatría para el próximo curso será incrementar 
las actividades formativas en los distintos aspectos 
preventivos primarios, secundarios, de promoción de 
hábitos de vida saludables y de prevención de proble-
mas de conducta en la infancia.
Los equipos de pediatría de atención primaria son los 
responsables de la atención sanitaria de la población 
infantil, coordinando los recursos necesarios y ase-
sorando a los ciudadanos en sus problemas de salud 
y es necesario reforzar el papel del pediatra de aten-
ción primaria como coordinador de la atención a la 
salud de la población infantil, de manera que se ga-
rantice una respuesta integral a sus necesidades. El 
pediatra de atención primaria debe profundizar en su 
papel fundamental en este proceso de coordinación 
de recursos en salud infantil, tanto con los distintos 
niveles asistenciales sanitarios como con profesiona-
les de ámbitos diferentes entendiendo la necesidad 
de trabajar en un equipo interdisciplinario. Desde la 
Sociedad Valenciana de Pediatria vamos a intentar 
favorecer la interrelación con los profesionales, psi-
cólogos, trabajadores sociales, fisioterapeuta, centros 
de atención temprana, equipos de orientación psico-
pedagógica, etc., para mejorar la atención integral de 
nuestros niños. 
La Asociación Española de Pediatría (AEP) está recla-
mado el  reconocimiento oficial de las 19 especialida-
des pediátricas que se ejercen en el sistema nacional de 
salud. Con el fin de plasmar la importancia que tiene 
el reconocimiento de las especialidades pediátricas, y 
decididos a concienciar tanto a las administraciones 

públicas como a la población general de la relevancia 
e impacto positivo de contar con estos profesionales, 
la AEP ha elaborado el Libro Blanco de las Especia-
lidades Pediátricas que podeís consultar en la página 
Web de la AEP. Por otra parte ha puesto en marcha 
La campaña ‘NO ES LO MISMO’ que tiene entre sus 
principales objetivos  crear una corriente de opinión 
positiva entre la población sobre la importancia de la 
especialidad pediátrica y  generar una movilización 
social entre los pediatras y la población en general, a 
favor del papel del Pediatra especialista y su impacto 
positivo en la salud del niño y adolescente. Os animo 
a apoyar esta iniciativa que esta publicada en la pagi-
na Web de nuestra Sociedad
Un problema que nos preocupa en relación con la 
salud de nuestros niños es la atención en el Colegio 
de los niños que padecen una enfermedad crónica. 
El niño pasa 1080 horas en el Colegio y una tarea 
importante, que tenemos que desarrollar, es la crea-
ción de un ambiente escolar seguro para los niños con 
una patología crónica que pueden presentar una crisis 
aguda grave. En este sentido hemos puesto en marcha 
un proyecto para la implantación de un programa de 
alerta escolar que ha sido muy bien acogido por la 
Conselleria de Sanitat y que esta pendiente de la co-
laboración de la Consellería de Educación esperando 
que pueda hacerse realidad en los próximos meses. 
El principal objetivo es facilitar atención inmediata y 
eficiente a los niños escolarizados que tengan alergias 
alimentarias con anafilaxia, episodios de asma grave, 
crisis epilépticas o hipoglucemias en los diabéticos en 
cualquier localidad de la Comunidad Valenciana.
Siguen en marcha y con un gran éxito de asistencia 
los cursos del Plan de Actualización de Pediatría que 
organizamos conjuntamente con la Escuela Valencia-
na de Estudios de la Salud. Se ha iniciado la tercera 
edición, que consta de 18 cursos que constituyen un 
programa reglado de formación continuada integral 
para la  actualización en los principales aspectos pre-
ventivos, diagnósticos y terapéuticos de la patología 
pediátrica en atención primaria. 
Por otra parte y no menos importante están los inte-
resantes cursos y talleres organizados por los socios, 
que la Sociedad Valenciana de Pediatría coordina, 
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avala y hace suyos apoyando las iniciativas de nues-
tros socios.
 Esta oferta docente la hemos completado des-
de la Sociedad con sesiones de encuentro con nuestros 
grandes especialistas que organizamos paralelamente 
en Alicante Castellón y Valencia, este año dedicados 
a la cardiología, la cirugía pediátricas y los trastornos 
de la conducta alimentaria en la infancia y adolescen-
cia
La Junta Directiva de la Sociedad Valenciana de Pe-
diatría ha elaborado una normativa para regular, y 
aprobar la creación, el funcionamiento y la disolución 
de los comités y grupos de trabajo de la SVP. La Junta 
Directiva de la Sociedad ha aprobado la constitutción 
de su primer grupo de trabajo que será el grupo de 
trabajo de Bioética nombrando coordinadora a la Dra. 
Cristina Nebot que se encargará de organizarlo y di-
rigirlo. Este grupo de trabajo se configura como un 
espacio común de deliberación ante los dilemas éticos 
que se plantean a los profesionales de la pediatría y 
desde la que  se facilite la formación en bioética de los 
mismos y la presencia de pediatras en los Comités de 
Bioética de los departamentos.
Estamos abiertos a la iniciativa de nuestros socios 
para la creación de nuevos grupos de trabajo interesa-
dos en mejorar la atención pediátrica en sus diferentes 
facetas.

Nuestra Secretaría ha realizado un gran esfuerzo para 
actualizar la base de datos con el fin de disponer de 
vuestras direcciones de correo electrónico y poder eli-
minar el papel y los gastos de envío en las comunica-
ciones a nuestros socios sustituyendo el correo postal 
por el  electrónico, que utilizaremos de forma prefe-
rente a partir de ahora.  
El pasado Congreso realizado en Valencia resultó un 
gran éxito científico y de participación y quiero fe-
licitar por ello al Presidente del Comité organizador 
Dr. Pedro Polo y al Presidente del Comité Cientifico 
Dr.Jose Sanz .
El comité organizador del presente Congreso esta 
presidido por la Dra. Irene Centelles y el comité cien-
tífico por la Dra. Monica Cubo y su gran esfuerzo e 
ilusión merecen una gran acogida por parte de nues-
tros socios
La organización de los Congresos sobre todo a nivel 
regional se está resintiendo por la situación econó-
mica que afecta también a la industria farmacéutica. 
Tenemos que agradecer a la industria farmacéutica 
su gran apoyo a la Sociedad Valenciana de Pediatría 
conscientes del gran esfuerzo que significa su cola-
boración. Pero el futuro de nuestro Congreso Anual 
depende fundamentalmente de la asistencia y partici-
pación activa de los socios.

Antonio Martorell Aragonés
Presidente de la Sociedad Valaneciana de Pediatría

Editorial

Un año más termina el curso académico de la Socie-
dad Valenciana de Pediatría, cuyas actividades se re-
sumen en este Boletín, y que culminan con el congre-
so de Benicassim que con mucha ilusión y esfuerzo 
han preparado los compañeros de Castellón.

Cabe destacar el importante aumento en el número 
de comunicaciones orales recibidas cada año, desde 
el inicio de esta junta directiva. En los últimos 3 años 
se ha producido un incremento de casi el 40%, lo cual 
traduce la confianza que teneis en este foro como me-
dio para difundir  vuestros trabajos científicos. Esto 

nos enorgullece a todos los colaboramos en este pro-
yecto, y hace que valga la pena todo el esfuerzo. 

Quiero felicitaros a todos los que habéis mandado al-
guna comunicación, taller o trabajo. Todos tienen una 
gran calidad. Y por eso invito a todo el mundo a que 
revise y lea el contenido de esta revista, os aportará 
nuevos conocimientos e ideas para futuros estudios. 

Nos vemos el próximo año, espero que con más comu-
nicaciones y aún más calidad, si es que es posible.

Belén Fernández Tudela
Directora del Boletín 
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MEMORIA DE CURSO ACADÉMICO 2011-2012

La Sesión Inaugural del Curso Académico, se celebró 
el 26 de octubre de 2011, en el Colegio Oficial de 
Médicos de Valencia, impartiendo la Conferencia In-
augural el Dr. D. Carlos Paredes Cencillo, que disertó 
sobre “MALTRATO PERINATAL”.

En dicha sesión se hizo entrega de las acreditacio-
nes de las Becas de Corta Estancia para Residentes 
de Pediatría del año 2011 a los Dres. Dª Ana Moria-
no Gutiérrez, Dª Laura Fernández Silveira, Dª Lucía 
Monfort Berenguer, Dª Mª Dolores Cañas Redondo, 
D. José Jaime Verdú Amorós y D. Pablo Berlanga 
Charriel.

La Sociedad Valenciana de Pediatría y la Escuela Va-
lenciana de Estudios de la Salud (EVES), con el fin 
de promover y facilitar la Formación Continuada de 
los Pediatras de la Comunidad Valenciana han orga-
nizado la segunda edición del  PLAN DE ACTUA-
LIZACIÓN DE PEDIATRIA. Dicho Plan tiene una 
duración de 4 años, consta de 18 Cursos, de los que 
cada Pediatra puede elegir 4 cursos por año. Los Cur-
sos tienen un módulo on line y un módulo presencial 
en formato de taller práctico de 5 horas a cerca de 
los contenidos del módulo on line. Estos Cursos están 
acreditados por la Comisión de Formación Continua-
da y su valoración correspondiente para el desarrollo 
de la carrera profesional.
Los Cursos realizados en este Curso Académico, 
son:
GASTROENTEROLOGIA Y NUTRICIÓN PEDIA-
TRICA. (Coordinadores: Nutrición: JAIME DAL-
MAU y Gastroenterología: PILAR CODOÑER)
LA IMAGEN EN PEDIATRIA. Coordinador: JESUS 
ESTEBAN
CIRUGÍA PEDIATRICA Y ORTOPEDIA INFAN-
TILPEDIATRICA (Coordinadores: Cirugía: ANA 
LOPEZ y Ortopedia: JOSE RICARDO EBRI)
DERMATOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinadora: 
ISABEL FEBRER)
ACTIVIDADES Y PROCEDIMIENTOS EN ATEN-
CION PRIMARIA (Coordinador: FRANCISCO JA-
VIER SORIANO)
OBESIDAD Y RIESGO CARDIOMETABÓLICO. 
(Coordinador: FRANCISCO AGUILAR)

HEMATOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinador: RA-
FAEL FERNANDEZ DELGADO)
NEONATOLOGÍA. (Coordinador: MAXIMO  VEN-
TO)
OFTALMOLOGIA Y PATOLOGIA ORL PEDIATRI-
CA. (Coordinadores: Oftalmología: PEDRO SANZ y 
ORL: JOSE DALMAU)
NEUROLOGIA PEDIATRICA. (Coordinador: FER-
NANDO MULAS)
ALERGOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinador: AN-
TONIO MARTORELL)
URGENCIAS PEDIÁTRICAS. (Coordinador: JUAN 
ARAGÓ)
INFECTOLOGIA Y VACUNAS. (Coordinador: JA-
VIER DIEZ)
NEUMOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinadora: 
AMPARO ESCRIBANO)
ODONTOESTOMATOLOGIA PEDIATRICA. 
(Coordinadores: MIGUEL LAIRÓN Y FRANCISCA 
MARÍN) 
CARDIOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinador: 
JOSE IGNACIO CARRASCO)
ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA. (Coordinado-
ra: FRANCISCA MORENO)
REUMATOLOGIA PEDIATRICA.(Coordinadora: 
INMACULADA CALVO)
Estos Cursos han sido gratuitos para los miembros de 
la Sociedad Valenciana de Pediatría.

Tambien se han realizado las siguientes activiades:

En ALICANTE:

El 26 de Marzo de 2012, se celebró una SESIÓN 
PRÁCTICA DE CARDIOLOGÍA PEDIÁTRICA, a 
cargo de los Dres. Maribel Serrano Robles e Ismael 
Martín de Lara.

En CASTELLON:

El 3 de noviembre de 2011, se realizó una Sesión 
Práctica de Cardiología Pediátrica sobre “SOPLO 
CARDIACO ¿Qué puedo hacer?”, a cargo de la Dra. 
Ana Mª Reguillo Lacruz
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El 9 de febrero de 2012, se celebró una SESIÓN 
PRÁCTICA DE CIRUGÍA PEDIÁTRICA, en la que 
participaron los Dres. Marta Olivares Muñoz y Ricar-
do Manuele,  

El 3 de mayo de 2012, se celebró una sesión sobre 
“MANEJO PRACTICO DE TRASTORNOS ALI-
MENTARIOS EN LA INFANCIA Y ADOLESCEN-
CIA” a cargo de la Dra. Carla Ramos Vidal, 

En VALENCIA: 

El dia 15 de noviembre de 2011 se celebró la sesión 
“Efecto de la cerveza sin alcohol sobre la leche ma-
terna” moderada por el Dr. Rafael Vila Martinez  y 
en la que participaron como ponentes las Dras. Pilar 
Codoñer Franch y Victoria Valls Belles.

El 24 de noviembre de 2011, se realizó una Sesión 
Práctica de Cardiología Pediátrica sobre “SOPLO 
CARDIACO ¿Qué hago?”, a cargo del Dr. José Igna-
cio Carrasco Moreno

El 19 de enero de 2012 se celebró una sesión conjunta 
de las Sociedades Valencianas de Pediatria y Psiquia-
tria y del Instituto Médico Valenciano sobre “USO 
DE PSICOFÁRMACOS EN NIÑOS” en la que par-
ticiparon los Dres. Francisco J Morales Olivas, Cris-
tina Morales Carpi, Javier Castelló Gascó y Kristian 
Naenen Hernani.

El 1 de marzo de 2012, se realizó una Sesión Prácti-
ca de Cirugía Pediátrica “EL PEDIATRA DE ATEN-
CION PRIMARIA ANTE EL PACIENTE QUIRUR-
GICO. ¿Qué HACER?”, a cargo de la Dra. Dª Carmen 
Benlloch Sánchez.

El 29 de marzo de 2012, se desarrolló una sesión sobre 
“TRASTORNOS DE LA ALIMENTACIÓN EN LA 
INFANCIA Y LA ADOLESCENCIA: ANOREXIA 
Y BULIMIA”, a cargo de las Dras. Angela Navarro 
Campoy y Gemma Ochando Perales.

En este curso se han celebrado en Valencia los siguien-
tes cursos organizados por nuestros socios y avalados 
por la Sociedad Valenciana de Pediatría:

1.- CURSO DE ACTUALIZACIÓN EN PEDIATRÍA 
2011-2012
Organizado por el: Servicio de Pediatría del Hospital 
Lluís Alcanyís. Xàtiva
Directores del curso:Fernando Calvo Rigual. Jefe de 
Servicio de Pediatría. Hospital de Xàtiva
Aurelio Hervás Andrés. Facultativo Especialista del 
Distrito. Hospital de Xàtiva

2.- XVII CURSO DE AVANCES EN PEDIATRÍA, 
Valencia del 14 de enero al 10 de marzo de 2012, di-
rigido por el Dr. Ignacio Manrique

3.- XIV CURSO INTERNACIONAL DE ACTUA-
LIZACIÓN EN NEUROPEDIATRÍA Y NEUROPSI-
COLOGÍA INFANTIL. Dirigido por el Dr. Fernando 
Mulas.

La Sociedad Valenciana de Pediatría ha colaborado, 
también, en la organización de las siguientes activi-
dades científicas y de educación sanitaria:
•  JORNADA DE ACTUALIZACION EN NUTRI-
CION INFANTIL, Directores: Dres. Jaime Dalmau 
Serra e Isidro Vitoria Miñana.
•  III COLONIA DE FIN DE SEMANA PARA NI-
ÑOS CON ASMA, del 20 al 22 de abril de 2012. Di-
rigida por Dr. Juan Carlos Cerdá
•  IX JORNADA DE PROMOCION DE SALUD Y 
VACUNAS EN ALICANTE, celebrada el 23 de fe-
brero de 2012.

Cómo ya es habitual, 20 y 21 de Octubre de 2011, se 
celebraron en Valencia las XII JORNADAS SOBRE 
VACUNAS EN ATENCIÓN PRIMARIA, que fueron 
organizadas por la Sociedad Valenciana de Pediatría 
y la Sociedad Valenciana de Medicina Familiar y Co-
munitaria, con la colaboración de la Consellería de 
Sanitat, las cuales contaron con una gran participa-
ción de nuestros asociados. 

Los días 15 y 16 de junio de 2012,  se celebra en Be-
nicassim (Castellón) el XXVIII Congreso de la Socie-
dad Valenciana de Pediatría, cuyo programa científico 
incluye, en la jornada del día 15 la realización de Ta-
lleres Prácticos  sobre “Manejo práctico de la vacuna-
ción en el niño” “Trastornos digestivos en Atención 
Primaria” y “Radiología Pediátrica”, una “Reunión 
con el Experto” sobre “ENFERMEDAD CELIACA: 
REVISION DE LOS NUEVOS CRITERIOS DIAG-
NOSTICOS. PERSPECTIVAS TERAPEUTICAS 

Memoria de curso académico 2011-2012
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FUTURAS” moderado por el Dr. Miguel Calabuig y 
como experta la Dra. Mercedes Juste, y por la tarde 
la sesión de presentación de Comunicaciones Orales 
y en Póster. En la jornada del día 16 se desarrolla una 
MESA REDONDA sobre TALLA BAJA: ABORDA-
JE DIAGNOSTICO, DERIVACION AL ESPECIA-
LISTA Y OPCIONES TERAPEUTICAS, moderada 
por el Dr. José Manuel Martín Arenós, en la que par-

ticipan cómo Ponentes las Dras. Mª Teresa Muñoz, 
Inmaculada Tarazona y Milagros Ardid.

Como en años anteriores se han concedido Becas a los 
Residentes que presentan comunicaciones y se otor-
garán los Premios de la SOCIEDAD VALENCIANA 
DE PEDIATRIA a las mejores Comunicaciones pre-
sentadas al Congreso.

Memoria de curso académico 2011-2012

Valencia, Mayo 2012

Dr. Rafael Vila Martínez
Secretario de la Sociedad Valaneciana de Pediatría
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En este artículo al que precede una Conferencia en 
el Colegio de Médicos, voy a tratar de mostrar estas 
patologías desde la integración de tres especialidades 
médicas: la medicina, el psicoanálisis y la medicina 
psicosomática. La medicina psicosomática entiende 
la enfermedad física (orgánica o funcional) no como 
unos síntomas a erradicar sino como un mecanismo 
con el que cuenta el ser humano para adaptarse al me-
dio.

I. ANOREXIA MENTAL EN EL LACTANTE

La anorexia mental se opone a la anorexia orgánica 
por lo que la primera tarea del pediatra ante un niño 
que come mal es asegurarse que no tiene una enfer-
medad orgánica.

Para poder entender este síntoma es importante saber 
que cuando alimentamos a un bebé es necesario satis-
facer no sólo el hambre: “tensión orgánica provocada 
por la privación de alimentos” sino también permitir 
la creación y posteriormente la satisfacción del apeti-
to: “deseo de comida estrechamente condicionado a
experiencias placenteras anteriores de satisfacción al 
comer un determinado alimento”. El apetito es la re-
presentación mental del hambre que es más un estado 
somático. En un inicio el bebé siente hambre y su ali-
mentación es indisociable de la relación con la madre 
(o persona que está a su cuidado, para entendernos 
llamaré a esta persona “madre”) conllevando sensa-
ciones de placer y gratificación afectivas o de displa-
cer y tensión, según el modo en que se realice dicha 
alimentación. Un niño mal comedor puede desesperar 
a una madre ansiosa o favorecer su agresividad. Un 
niño gordito puede enorgullecerla. Para que el bebé 
pueda empezar a experimentar apetito es necesario 
que las experiencias relacionales de satisfacción du-
rante la alimentación de ambos protagonistas sean 

TRASTORNOS DE LA ALIMENTACIÓN

Anorexia mental y bulimia en la infancia y en la adolescencia. 
Medicina psicosomática.

mayoritariamente satisfactorias. Además el apetito 
del bebé puede verse perturbado si el menú sólo se 
tiene en cuenta sus necesidades físicas y no sus gustos 
personales o si la presentación (tetina, cuchara…), los 
horarios o la calidad de los alimentos (sabor, consis-
tencia), etc. son inadecuados.

El niño puede rehusar comer aunque conserve el ham-
bre y el apetito (anorexias simples). La pérdida del 
apetito puede darse aunque el niño conserve el ham-
bre (rechazo de las verduras). El hambre y el apetito 
pueden perderse (anorexias graves).

La anorexia mental simple es un rechazo más o me-
nos puntual de los alimentos sin patología del niño o 
de su ambiente. Es un comportamiento frecuente en 
la infancia. En el primer semestre suele aparecer en 
reacción a algo: fiebre, cansancio, nerviosismo mater-
no… En el segundo semestre la causa más frecuente 
de anorexia simple es el destete. Aunque pueda dismi-
nuir el crecimiento ponderal no hay anomalías físicas 
ni psíquicas, ni peligro para la salud.

La anorexia mental compleja del primer semes-
tre aparece en un contexto psiquiátrico familiar o del 
bebé rico y variado (depresión, disarmonías evoluti-
vas…). Además del rechazo alimentario aparece una 
alteración del estado de salud, un descenso de la curva 
de peso, una desaparición del hambre y los consejos 
habituales del pediatra fracasan.

En el segundo semestre de vida de un bebé aparecen 
grandes cambios que le permiten adquirir más auto-
nomía tanto física como psíquica. Aparece la noción 
de distancia (empieza a reconocer la cara de su madre 
aunque ésta no esté alimentándolo). Si a lo largo de 
repetidas experiencias de alimentación la actitud de 
la madre es sentida como perturbadora, su interiori-

Ángela Navarro Campoy
Médico de Familia. Psicoanalista  de la Asociación Internacional  

Especialidad Psicosomática (H. Pierre Marty París SMXIII)
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zación masiva equivale a una intoxicación y el niño 
puede vivirla como peligrosa para su supervivencia y 
rechazarla. En la anorexia mental compleja a par-
tir del segundo semestre la diferenciación evolutiva 
entre “madre” y “alimento” no llega a realizarse en 
el psiquismo del bebé. En esta patología la sensación 
física de hambre y el apetito se pierden, disminuye el 
peso y se altera la salud del niño. La anorexia comple-
ja se presenta normalmente en un trastorno de la re-
lación padres-bebé que produce un malestar profundo 
en éste, idéntico en su vivencia al que provocaría una 
alteración general orgánica.

Podemos realizar el tratamiento en tres pasos. En 
el primer paso el pediatra explica a la madre que el 
apetito de su hijo puede ser variable y que existen 
rechazos pasajeros sin consecuencias para la salud. 
Esto ayuda a contener la ansiedad de la madre lo 
cual favorece una relación flexible y satisfactoria 
con su bebé alrededor de la alimentación. El pediatra 
debe ayudarla con sensibilidad para evitar que sus 
consejos sean recibidos como una acusación o una 
desvalorización. El segundo paso se inicia cuando 
el comportamiento de rechazo ya está instalado, por 
lo que el pediatra deberá ayudar de forma más sos-
tenida a la familia: aconsejará excluir los alimentos 
rechazados, mantener las cantidades por debajo de 
las habituales para favorecer que perciba el hambre 
y retirar el alimento en cuanto se vea el rechazo del 
niño, sin mostrar contrariedad y sin reemplazarlo, 
para evitar vivencias de dominio alrededor del ali-
mento rechazado y/o reacciones de coacción. Cuan-
do la anorexia no remita a pesar de un tiempo pru-
dente de acompañamiento pediátrico o el estado de 
salud y/o la curva ponderal se alteren se pasará al 
tercer paso donde el pediatra solicitará también la 
ayuda del psicosomatólogo quien realizará un análi-
sis profundo de las dificultades intra e intersubjeti-
vas presentes en la relación padres-bebé.

Como ejemplo citaré a Cloe, un bebé que entra en 
urgencias a los 10 meses de edad por pérdida de 2kg 
de peso en los últimos días y con un estado serio de 
deshidratación. Se procede a su ingreso y se la ali-
menta a través de perfusión venosa pues su rechazo a 
los alimentos es total. Su estado es de apatía, palidez, 
indiferencia, parece que ni ve ni oye. Hasta el 25º día 
no se la ve sonreír y durante 45 días sólo aceptará el 
contacto y la alimentación con una enfermera (muy 
cálida). Desde el inicio el médico psicosomatólogo 

forma parte del equipo de tratamiento junto al pedia-
tra, la enfermera y los padres de Cloe realizando en-
trevistas de psicoterapia con los padres y reuniéndose 
con el equipo médico. En la historia de la niña pode-
mos destacar 5 meses asintomáticos. A los 7 meses 
se instala una anorexia con la leche como único ali-
mento tolerado. Desciende el peso y aparecen vómi-
tos tras las tomas. A los 9 meses sintiendo la situación 
insostenible la madre confía a su hija a una abuela 
quien se comporta de una manera rígida; la niña cae 
en un estado mental grave de tonalidad depresiva y 
deja totalmente de aceptar los alimentos. En la his-
toria de la madre descubrimos que la madre presenta 
una neurosis fóbica grave desde su infancia que se 
inicia tras la muerte de su padre en un accidente de 
tráfico. La obsesión de muerte y pensamientos de una 
enfermedad grave de su hija aparecen en ella desde 
el embarazo, proyectando en la bebé constantemen-
te la escena traumática infantil (confusión padre-hija 
severa). El tratamiento psicoterapéutico (1 entrevista 
semanal con el médico psicosomatólogo de 45mn a 
60mn de duración) de la madre, durante el ingreso, 
favoreció que ésta concienciara sus dificultades psí-
quicas y su transmisión a la niña; la cual estaba re-
cibiendo además del alimento una dosis de ansiedad 
y agresividad que no podía tolerar. La madre aceptó 
una psicoterapia personal tras el alta de su hija para 
resolver sus angustias y liberar así a su bebé de sus 
proyecciones patológicas.

II. ANOREXIA MENTAL EN LA ADOLESCENCIA

El diagnóstico de anorexia mental se realiza cuando 
aparecen estos cuatro criterios clínicos: restricción 
alimenticia con adelgazamiento superior al 10% del 
peso que no preocupa a la joven, amenorrea de 6 me-
ses, hiperactividad intelectual y motora asociada a 
cambios de carácter y alteraciones de la percepción 
corporal. Es fundamental descartar previamente una 
afección orgánica (tumor hipotalámico, alteración del 
tubo digestivo…) y realizar un buen diagnóstico dife-
rencial con otras patologías psíquicas como la depre-
sión o la histeria.

Todo adolescente tiene ante sí tres retos esenciales 
que debe enfrentar e integrar durante esta etapa de su 
vida: la sexualidad genital, la búsqueda de una iden-
tidad individual y la entrada en una nueva dimensión 
de las relaciones sociales “grupales”. La anoréxica 
no puede realizar este trabajo psíquico. Las di-

Anorexia y bulimia en la infancia y la adolescencia.
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sarmonías y el trabajo de integración que requiere el 
período de la adolescencia ponen de relieve una fra-
gilidad del narcisismo que había podido pasar des-
apercibida hasta ahora. La restricción alimentaria y 
la consiguiente pérdida de peso son síntomas tardíos, 
secundarios pues a alteraciones de la personalidad. 
En general se observa que las anoréxicas han sido 
hasta entonces aparentemente niñas perfectas con 
un comportamiento ejemplar, obedientes, serviciales 
y con buenos resultados escolares; siendo el orgullo 
de sus padres. Al llegar a la adolescencia la necesidad 
de independencia y de autonomía parece provocar en 
ellas un conflicto insoluble. No tienen conciencia de 
sus recursos y no se fían ni de sus sentimientos ni 
de sus sensaciones físicas. Las alteraciones psíqui-
cas de las anoréxicas son fundamentalmente tres: 
una distorsión de su imagen corporal con ausencia de 
angustia ante la delgadez de su cuerpo, una falta de 
percepción de los estímulos corporales por lo que no 
reconocen los signos físicos que indican el hambre, 
no conciencian los signos de cansancio físico ni tie-
nen deseo sexual y presentan un sentimiento de inuti-
lidad, es decir son conscientes de que sólo responden 
a las exigencias de los demás pero que no saben tomar 
decisiones en función de su propio deseo. El recha-
zo ante la comida constituye su último recurso para 
disimular su sentimiento de impotencia y de temor a 
perder el control. Es decir que aunque las anoréxi-
cas se presentan constantemente obsesionadas con la 
comida, la mayor parte no controla rigurosamente lo 
que come pero vive con el temor a no poder parar de 
comer.
Frecuentemente se observan funcionamientos fami-
liares que se repiten. Son familias que asignan un 
lugar importante a la alimentación, presentan una 
pobreza de la comunicación interpersonal con predo-
minio de la imagen que se da a los demás, valoran 
mucho el éxito escolar y social y evitan sistemática-
mente todo conflicto de forma abierta y verbalizada. 
Podemos decir que el adelgazamiento de las chicas 
constituye una demanda y un ataque a los padres. La 
anorexia es una comunicación extra verbal en la que 
está en juego una intensa agresividad.
El pronóstico es variable. El riesgo vital es pequeño 
pero es importante tenerlo en cuenta. La ausencia o 
los errores de tratamiento comprometen la evolución 
de la enfermedad. El pronóstico es más favorable en 
las formas ligadas a la crisis adolescente (formas pri-
marias: 11 a 18 años) mientras que las formas secun-
darias (de 19 a 35 años) tienen peor pronóstico. La 

pobreza de intereses, de emociones y de relaciones 
personales, cuando perduran, son elementos de mal 
pronóstico, mientras que la rapidez o la importancia 
de la pérdida de peso no tienen a largo plazo valor 
pronóstico.
El tratamiento de la anorexia mental puede ser far-
macológico (sólo útiles los ansiolíticos y los antide-
presivos cuando la anorexia se acompaña de depresión 
clínica) o una psicoterapia psicosomática individual 
(que trata de profundizar en los trastornos psicológi-
cos de la anoréxica para que ésta pueda enfrentarse a 
los conflictos que supone entrar en la adolescencia y 
crecer como persona).

Celia de 14 años empezó a adelgazar cuando su mejor 
amigo le insinuó que no le vendrían mal unos kilitos 
de menos. Para complacerlo decidió hacer régimen,
experimentando un gran sentimiento de fuerza y de 
independencia que le encantó. Se sentía orgullosa de 
ella misma por resistir a la sensación de hambre, lle-
gando incluso a perderla. No comer le daba un senti-
miento de superioridad, que no había experimentado 
hasta entonces. Perdió tanto peso que debió ser ingre-
sada, lo cual la hizo odiar a sus padres y adultos por 
frustrar sus esfuerzos de autonomía y ser obligada de 
nuevo a la dependencia. Por rabia empezó a comer 
compulsivamente, pero tras sus orgias se sentía culpa-
ble y se despreciaba. Tan indigna llegó a sentirse que 
incluso intentó suicidarse. Una psicoterapia psicoso-
mática fue imprescindible para ayudar a esta chica a 
potenciar su narcisismo muy deteriorado; cambios 
psíquicos favorables e importantes en el curso del tra-
tamiento le permitieron abandonar sus conductas abe-
rrantes con la alimentación, pero sobre todo le ayuda-
ron a encontrarse a sí misma, a aceptarse y a valorar a 
sus seres queridos.

III. LA BULIMIA

La bulimia se define por crisis de ingestión impulsiva 
y voraz, a toda prisa y a escondidas, de gran cantidad 
de comida frecuentemente hipercalórica, seguida de 
vómitos provocados o sueño. Cada crisis puede du-
rar varias horas y repetirse pluricotidianamente. Los 
alimentos usados son los que están más accesibles y 
son mezclados anárquicamente. Los criterios clíni-
cos que definen la bulimia son 5: episodios repetidos 
de crisis bulímicas, sentimiento de pérdida de control 
de la alimentación, uso de vómitos o diuréticos, dos 
crisis bulímicas por semana durante al menos 3 me-

Anorexia y bulimia en la infancia y la adolescencia.
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ses y preocupación excesiva por el peso y las formas 
corporales.
Los factores desencadenantes son diversos pero 
suelen tener que ver con sentimientos de fracaso o de 
soledad. La bulimia tiene que ver con la conciencia de 
una vivencia de insatisfacción afectiva o de desvalori-
zación de sí misma. La bulimia aparece al principio o 
como una automedicación antidepresiva y ansiolítica 
(la chica utiliza la comida como un medicamente) o 
como la búsqueda de una satisfacción imposible en 
otros ámbitos. Al final acaba siendo en grados diver-
sos, fuente de
vergüenza, de autodesprecio e incluso de desespera-
ción.
El tratamiento puede ser farmacológico (sólo indica-
do si existe una depresión
asociada), terapias cognitivo-comportamentales (pro-
pician el abandono de los síntomas sin considerar las 
causas psíquicas que los producen, pero permiten, si 
son bien llevadas, cierta normalización del comporta-
miento)o el  tratamiento médico psicosomático; al ser 

la bulimia una sustitución de satisfacciones sexuales y 
agresivas y una salida aberrante a las contradicciones 
de la adolescencia, este tipo de terapia trata de rea-
lizar las transformaciones psíquicas necesarias para 
reanimar el proceso de la adolescencia y desbloquear-
lo. Cuando es posible realizarlo es el tratamiento de 
elección.
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TALLERES

Manejo práctico de la vacunación en el niño

María Garcés Sánchez.
Instituto de Vacunas de Valencia (VIVA). C.S. Nazaret. Valencia.

OBJETIVOS
Conocer el esquema de vacunación y el intervalo e 
interacciones entre vacunas. 
Detectar retrasos en el Calendario de vacunación, y 
establecer cronogramas para completar los esque-
mas. 
Conocer Indicaciones y contraindicaciones de las va-
cunas. 

MATERIALES 
Mediante la utilización de calendarios de vacunas, se 
discutirán las inmunizaciones del paciente, en lo re-
ferido a edad de aplicación, intervalo de dosis, detec-
ción de retrasos en el calendario y toma de decisiones 
en cuanto a como completar el esquema. 

HABILIDADES 
Al finalizar el Taller deberá: 
Interpretar correctamente un Calendario de Vacuna-
ción e Identificar problemas en el cronograma de va-
cunación. Proponer un plan para completar el esque-
ma vacunal. 
Conocer contraindicaciones Absolutas y Relativas de 
vacunación. 

1.- Intervalos de administración de vacunas

Los calendarios de vacunación sistemática se elabo-
ran con la intención de proteger al niño lo antes posi-
ble, sobre todo durante los dos primeros años de vida, 
periodo en el que su inmunidad está menos desarro-
llada y tiene mayor riesgo de infección. El inicio de la 

inmunización activa mediante la vacunación debe ser 
precoz para evitar así el resurgimiento de enfermeda-
des prevenibles.

Gracias al desarrollo experimentado en el mundo de 
las vacunas en los últimos años, los actuales calen-
darios vacunales son cada vez más completos, con-
teniendo mayor número de antígenos. La limitación 
anatómica para la administración de las dosis estable-
cidas hace necesario rentabilizar al máximo las visitas 
para inmunizar a los pacientes con el mayor número 
posible de antígenos, evitando así oportunidades de 
vacunación perdidas. 

Pero no hay que olvidar que tan necesario como va-
cunar es asegurarnos que la dosis administrada es una 
dosis válida. Para evitar que se administren dosis in-
correctas que conlleven estados de vacunación insu-
ficiente (tanto el exceso o el defecto de dosis, como 
la demora o el adelanto en la administración, pueden 
producir una respuesta inadecuada) (tabla 1), es nece-
sario conocer los tres factores que pueden influir en la 
adecuada respuesta inmunitaria: la edad de inicio de 
la vacunación, el número de dosis recomendadas y los 
intervalos mínimos de administración.

Estos tres factores se estiman a través de los datos de 
diferentes estudios previos a la comercialización del 
producto y por los resultados obtenidos tras la expe-
riencia clínica, una vez se ha aplicado sobre la pobla-
ción general.
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Tabla 1.- Factores que determinan la validez de una dosis de vacuna y tipos de error cometidos

Edad de vacunación

La edad recomendada para iniciar la vacunación fren-
te a una determinada enfermedad se establece deter-
minando la edad específica:

– a partir de la cual haya riesgo de contraer la enfer-
medad.
– a partir de la cual se produzca la respuesta inmune 
vacunal y cuál sea la duración de la inmunogenici-
dad.
– en la que haya desaparecido la potencial interferen-
cia de la respuesta inmune por la transferencia pasiva 
de anticuerpos maternos.
– en la que el riesgo de complicaciones vacunales 
asociadas sea menor.

En general, una vacuna se le recomienda al grupo de 
riesgo para una determinada enfermedad prevenible 
a la edad a partir de la cual puede tener respuesta in-
munológica.

Intervalos de administración entre vacunas

ENTRE LAS DIFERENTES DOSIS DE UNA 
MISMA VACUNA

Aunque existen algunas vacunas que precisan una 
única dosis en la primovacunación (por ejemplo, la 
vacuna triple vírica), la mayoría necesitan la adminis-
tración de más dosis en la serie primaria para inducir 
una adecuada inmunidad protectora (por ejemplo, va-
cuna frente a la hepatitis B). Es en estos casos cuando 
deben observarse los intervalos de tiempo recomen-
dados entre las diferentes dosis, ya que, utilizados en 
estudios experimentales previos, han demostrado su 
eficacia y asegurado la correcta respuesta inmunoló-
gica. Del mismo modo hay que respetar los intervalos 
aconsejados para la revacunación en aquellos prepa-
rados que necesiten dosis de recuerdo para mantener 
la inmunidad a largo plazo.

En la tabla 2 se muestran los intervalos mínimos re-
comendados entre las distintas dosis de una misma 
vacuna. Su administración en intervalos inferiores a 

Garcés Sánchez, M.
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los recomendados puede reducir la respuesta inmune, 
y por tanto la eficacia vacunal. Por este motivo las 
dosis administradas mucho antes del intervalo reco-
mendado deben considerarse no válidas.

Respecto a la administración de vacunas en intervalos 
superiores a los aconsejados (ya sea por la interrup-
ción de la serie primaria o por un intervalo mayor al 
propuesto para la administración de las dosis de re-
cuerdo) no es necesario reiniciar la pauta completa de 
vacunación.

Los intervalos superiores a los recomendados entre 
dos dosis no disminuyen la respuesta inmunológica. 
Por tanto, sólo es necesario completar la serie pri-
maria o la de recuerdo con las dosis pendientes para 
considerar al paciente correctamente vacunado. Úni-
camente en el caso de la vacunación oral contra la 
fiebre tifoidea (vacuna atenuada Ty21a), cuando han 
transcurrido más de tres semanas desde la última do-
sis en la primovacunación, es recomendable reiniciar 
la serie completa.
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# Intervalo entre la dosis previa y la siguiente dosis
* A partir de un año de edad es suficiente con una 
dosis.

1 Para la primovacunación se recomienda dos dosis 
de vacuna de la gripe inactivada entre los 6 meses y 
los 9 años de edad. Los niños entre 6 meses y 9 años 
que han recivido dosis previa y los mayores de 9 años 
requieren una sola dosis.

2 Una segunda dosis está recomendada para pacientes 
con alto riesgo de enfermedad neumocócica.

Tabla. 2.- Diagrama de identificación de dosis in-
correctas aplicado al calendario vacunal de la AEP 
año 2008 (modificado del algoritmo utilizado por 
el Masschusetts Information Immunization System 
(MIIS), Departamento de Salud Pública de Massa-
chussets).

ENTRE LAS DOSIS DE DIFERENTES VACU-
NAS
Los intervalos de administración mínimos, en estos 

casos, dependen del tipo de antígeno que contenga la 
vacuna que se vaya a administrar (tabla 3).

Las vacunas de antígenos inactivados pueden admi-
nistrarse simultáneamente o con cualquier intervalo 
de dosis entre ellas ya que, generalmente, no suelen 
interferir en la respuesta inmune. Del mismo modo, 
no es necesario establecer intervalo alguno entre las 
vacunas de antígenos inactivados y las de antígenos 
vivos atenuados.

Las vacunas de antígenos vivos atenuados pueden ad-
ministrarse simultáneamente sin que se hayan obser-
vado interferencias. Sin embargo, si se administran 
en momentos diferentes con un intervalo menor a 28 
días, existe evidencia de que la respuesta inmune pue-
da verse disminuida. Para minimizar esta posibilidad 
de interferencia, se aconseja espaciarlas al menos 4 
semanas. Esta regla no se observa para las vacunas 
de antígenos vivos administradas de forma oral, de 
modo que la vacuna antipoliomielítica oral puede ser 
administrada sin intervalo alguno de tiempo con la 
triple vírica y con la antitifoidea oral.

1Las vacunas de antígenos vivos de administración oral pueden administrarse simultáneamente o con cual-
quier intervalo con las de antígenos inactivados o vivos de administración parenteral.

Tabla 3.-  Intervalos de administración recomendados entre vacunas de antígenos vivos y atenuados

Garcés Sánchez, M.
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2.- Compatibilidad, simultaneidad e intercambio 
de vacunas.
Desde el inicio de la vacunación infantil en nuestro 
país hasta la actualidad, el número de antígenos para 
los que existe protección ha ido creciendo gracias a 
la investigación y desarrollo de nuevas vacunas. El 
modo de administración de las vacunas incluidas en 
el calendario infantil continúa limitado al parenteral. 
Solamente una vacuna del calendario era de adminis-
tración por vía oral, la vacuna antipoliomielítica de 
virus atenuados, y ésta, tras haberse declarado elimi-
nada la enfermedad en Europa en el año 2002, fue 
sustituida por su forma inactivada, de administración 
parenteral.

Con el fin de simplificar la administración y evitar 
pinchazos al niño, desde finales de la década de los 40 
se vienen desarrollando vacunas combinadas. Éstas 
incluyen en la mezcla obtenida en el proceso de fa-
bricación dos o más antígenos, o dos o más serotipos/
serogrupos del mismo antígeno, que se administran 
de esta forma al mismo tiempo y en el mismo lugar 
anatómico. La combinación de antígenos disminuye 
el número de inoculaciones necesarias para completar 
la vacunación y la ansiedad en el niño y en sus padres 
o tutores, facilitando la adherencia al calendario va-
cunal.

Muchas combinaciones son tan eficaces como la ad-
ministración de cada antígeno por separado, y su efica-
cia, seguridad y eficiencia han quedado demostradas; 
pero la adición de nuevos antígenos puede plantear un 
problema por la posibilidad de una disminución de la 
inmunogenicidad de alguno de los componentes o por 
un incremento de la reactogenicidad.

No sólo los antígenos pueden interaccionar entre sí, si 
no que hay que tener en cuenta el resto de componen-
tes de la vacuna, como son los adyuvantes, estabili-
zantes y conservantes. Un ejemplo es el caso sucedi-
do con la vacuna de la polio inactivada (VPI), que al 
combinarse con el conservante timerosal de la vacuna 
DTPe perdía toda su potencia.

Por estos motivos, en las nuevas combinaciones de 
vacunas se aplica el mismo rigor y los mismos mé-
todos que en el caso de una nueva vacuna. Se evalúa 
la seguridad, eficacia e inmunogenicidad de cada uno 
de los componentes de la vacuna combinada compa-
rándolos con los datos obtenidos, mediante ensayo 

clínico, tras la administración de los componentes en 
forma monovalente.

Gran cantidad de vacunas combinando 2, 3, 4, 5 ó 6 
antígenos son utilizadas en la actualidad. Casi todas 
ellas contienen los antígenos tetánico, diftérico y per-
túsico como base de la combinación.

Vacunación simultánea: compatibilidad entre va-
cunas.
La vacunación simultánea se hace necesaria cuando 
hay que aplicar más de una vacuna en la misma visi-
ta por coincidir su edad de administración. Para que 
ello sea posible es importante que una nueva vacuna 
añadida al calendario vacunal no tenga un efecto re-
levante sobre la seguridad y eficacia de las vacunas 
incluidas hasta ese momento, es decir debe demos-
trarse la compatibilidad de las distintas vacunas que 
van apareciendo en los calendarios vacunales.

A pesar de que no existe evidencia o de que no haya 
pruebas de que la eficacia de una vacuna se altere por 
su administración simultánea con otra recomendada 
en la misma edad, algunos estudios han encontrado 
alteraciones de la respuesta inmune relacionadas con 
interferencias provocadas por la adición de efecto del 
contenido de carrier proteico de las vacunas conjuga-
das.

Así, las sucesivas modificaciones que se puedan re-
querir por la aparición de nuevos productos vacunales 
combinados hacen necesarios estudios de inmunoge-
nicidad, seguridad y eficacia que avalen la compatibi-
lidad de la administración simultánea de estas vacunas 
con el resto de las incluidas en el calendario oficial.

Actualmente en la práctica, se ha demostrado la com-
patibilidad entre las vacunas combinadas que con-
tienen DTPa-IPV-Hib con o sin Hepatitis B (penta o 
hexavalentes) con la vacuna antimeningocócica con-
jugada C o la antineumocócica conjugada heptavalen-
te.

Compatibilidad de las Vacunas. Generalidades.
Las vacunas inactivadas pueden administrarse simul-
táneamente, aunque en sitios anatómicos distintos, el 
mismo día o sin respetar ningún tipo de intervalo con 
otras vacunas inactivadas o con vacunas de microor-
ganismos vivos. 

Manejo práctico de las vacunas en el niño
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Por lo contrario, distintas vacunas de microorganis-
mos vivos deben administrarse de forma obligatoria 
el mismo día aunque en sitios anatómicos distintos 
o sino es posible deben administrarse separadas un 
mínimo de 28 días.

En cuanto al número de vacunas que se pueden admi-
nistrar de forma simultánea, pueden ponerse hasta 2 
inyecciones en cada muslo o brazo (deltoides) siem-
pre que se utilicen jeringas distintas y se separen un 
mínimo de 2,5 cm.

La cantidad en ml a administrar de una misma vacuna 
debería ser de 0.5 ml , aunque puede aceptarse, en 
niños mayores, hasta 1ml.

Intercambio de vacunas entre diferentes prepara-
dos comerciales.
Puede suceder que nos encontremos con que un de-
terminado producto comercial no se encuentra dispo-
nible para completar las dosis que necesitamos en un 
determinado intervalo de tiempo. Para asegurar en-
tonces intervalos correctos y evitar oportunidades de 
vacunación perdidas será necesario utilizar prepara-
dos comerciales diferentes.

En general, las vacunas monovalentes y combinadas 
para la misma enfermedad y con antígenos similares, 
procedentes de un mismo fabricante, se consideran 
intercambiables, existiendo estudios que avalan una 
seguridad y eficacia equivalente. Existen menos da-
tos sobre la posibilidad de intercambiar vacunas fa-
bricadas por diferentes laboratorios. Para valorar esta 
cuestión se han realizado estudios de correlación se-
rológica de la inmunidad para diferentes enfermeda-
des utilizando en la vacunación dosis combinadas de 
diferentes fabricantes. En la mayoría de los casos la 
respuesta inmune encontrada es comparable a la obte-
nida al administrar un mismo preparado vacunal. 

Por ello, se considera que cualquiera de las vacunas 
conjugadas frente a Haemophilus influenzae tipo b 
aprobadas son intercambiables para la inmunización 
primaria y para la dosis de refuerzo. También pueden 
usarse de forma intercambiable los toxoides diftérico 
y tetánico, las vacunas frente a la hepatitis A y B y 
frente a la rabia, y las vivas e inactivadas antipolio-
mielíticas.

La posibilidad de intercambio de distintos preparados 

es difícil de valorar en enfermedades en las que no 
exista correlación serológica de inmunidad, como su-
cede en el caso de la tos ferina. Por ello se aconseja 
utilizar el mismo preparado comercial de vacuna ace-
lular al menos en las tres primeras dosis de la serie 
primaria hasta que se disponga de datos que demues-
tren la posibilidad de intercambio.

Lo mismo sucede con las dos vacunas comercializa-
das en nuestro país frente a rotavirus. Al tratarse de 
preparados diferentes – una vacuna monovalente que 
se ha desarrollado utilizando virus atenuados y una 
vacuna pentavalente desarrollada mediante técnicas 
recombinantes – no se contempla la posibilidad de in-
tercambio entre los preparados.

En términos generales, cuando sea posible, lo acon-
sejable es utilizar el mismo preparado comercial para 
completar la serie primaria de vacunación. Y cuando 
esto no sea posible, se considerará adecuado utilizar 
vacunas similares aprobadas y producidas por otros 
fabricantes o producidas en diferentes países por el 
mismo fabricante del primer compuesto, para conti-
nuar o completar la serie.
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Trastornos digestivos en atención primaria.

Polo Martín P*, Calabuig Sánchez M **.
* CS Bº Luz. Facultad de Ciencias de La Salud. Universidad Cardenal Herreara. CEU. 

** Unidad de Gastroenterología y Nutrición infantil. Servicio de Pediatría. 
Hospital General Universitario de Valencia.

Objetivos: 

Proporcionar información actualizada sobre  los prin-
cipales motivos de consulta por trastornos digestivos 
en Atención primaria. 

Ofrecer una visión práctica para el abordaje diagnós-
tico y terapéutico 

Aportar  criterios de derivación hacia la atención es-
pecializada.

Estructura del taller:

Casos clínicos representativos de cada una de los mo-
tivos de consulta principales con un desarrollo inte-
ractivo en la presentación:

- Aspectos de diagnóstico y diagnóstico diferencial.
- Manejo en Atención Primaria.
- Criterios de derivación a Atención Especializada.

Temas:

- Trastornos digestivos menores en el Recién Nacido 
y  Lactante: Cólico. Disquecia. Lactante vomitador. 
Estreñimiento.

- Diarrea aguda .

- Diarrea prolongada.

- Estreñimiento en el niño.

- Dolor abdominal agudo y crónico en la infancia.
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Radiología Pediátrica

Héctor  Cortina  Orts.
Radiólogo  pediátrico.

Actualización  y contraste de opiniones  en   doce  
apartados  básicos  de  la  Imagen  Pediátrica:
 

 1.-  Patología  infecciosa  de  la  vía  aérea.

         2.-  Tuberculosis  pulmonar:  indicaciones  de  
imagen.

         3.-  Cuerpo  extraño  en  vía  aérea:  las  claves  
del  diagnóstico.

        4.-  El  pulmón  hiperclaro  más  allá  del  cuer-
po  extraño.

        5.-  Masas  pulmonares  y  bronquiales:  mane-
jo  diagnóstico.

 6.-  El  abdomen  simple  y  sus  limitaciones.

        7.-  Patología  de  la  Fosa  ilíaca  derecha:  
diagnóstico  diferencial.

       8.-  Invaginación  intestinal:  actitud,  reduc-
ción  y  límites.

        9.-  Las  claves  del  Maltrato  Infantil.

      10.-  Las  tres  formas  de  Osteomielitis  agu-
da. 

      11.-  Las  otras  Osteomielitis.

      12.-  Coxalgia  aguda  no  traumática: opcio-
nes  de  imagen.
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REUNIÓN CON EL EXPERTO

ASPECTOS ACTUALES DE LA ENFERMEDAD CELIACA. 

Juste Ruíz M.
Hospital Clínico Universitario San Juan de Alicante.

La enfermedad celíaca (EC) es una entidad altamente 
prevalente que en la última década, y como conse-
cuencia de los avances científicos, ha experimentado 
importantes modificaciones en su conocimiento y con-
secuentemente en su manejo. Estos cambios abarcan 
prácticamente todos los aspectos de la entidad y han 
hecho que haya evolucionado el enfoque conceptual 
de la misma ya que ha pasado de considerarse una 
enteropatía hasta entenderse como una  enfermedad 
sistémica.

Nueva definición de EC: Es un desorden sistémico, 
mediado por mecanismos inmunológicos y desenca-
denado por el gluten y otras proteínas relacionadas en 
sujetos genéticamente predispuestos y que se carac-
teriza por la presencia de una combinación variable 
de manifestaciones clínicas (gluten-dependientes), 
haplotipos específicos (DQ2/DQ8), anticuerpos espe-
cíficos y enteropatía.

Incidencia: Desde los estudios poblacionales de Mäki 
Troconne y Fassano en Europa y Norte América y al-
gunos otros, se acepta que la enfermedad afecta al 1% 
de la población y se estima que solo el 1- 7 % de los 
pacientes son sintomáticos. Hay zonas en las que la 
frecuencia es mayor llegando por ejemplo en el norte 
de Africa a afectar al 5.6 % .

Patogénesis: El núcleo central es el reconocimiento 
de los péptidos de gliadina por los linfocitos T del 
intestino delgado en presencia de proteínas del siste-
ma HLA, dando lugar a una respuesta tanto humoral 
como celular que condicionará la lesión intestinal.

Espectro clínico de la EC: Su  presentación clínica 
abarca desde formas típicas, con síntomas predomi-
nantemente digestivas, repercusión nutricional y sig-
nos carenciales (forma clásica) hasta formas oligo e 
incluso mono sintomáticas, también llamadas atípi-

cas. El diagnóstico de cuadros clínicos con  síntomas 
extra digestivos (osteopenia, anemia ferropénica…)  
va aumentando, probablemente en relación con el 
mayor grado de sospecha y con la mayor disponibi-
lidad en la clínica diaria de los marcadores serológi-
cos.  Hay otras situaciones, que completan el llamado 
iceberg de la EC, como son: la EC Silente en la que 
hay anticuerpos específicos positivos, HLA y biopsia 
compatibles pero no hay signos ni síntomas,  la EC la-
tente: hay una HLA compatible, sin enteropatía pero 
que en algún momento de su vida ha tenido enferme-
dad relacionada con el gluten. Puede haber síntomas 
y marcadores serológicos. El término de EC potencial 
se reserva para sujetos con HLA compatible anticuer-
pos positivos pero sin lesión intestinal     

Una vez establecida la sospecha clínica se debe ini-
ciar un proceso diagnóstico, ya que si bien el diagnós-
tico no es urgente,  se debe demorar lo menos posible 
con el fin de evitar las aparición de complicaciones. 
Es evidente que durante el proceso diagnóstico el pa-
ciente debe estar recibiendo dieta normal.
Considerando que el EC se caracteriza por unos anti-
cuerpos muy específicos, su estudio debería ser el pri-
mer escalón en el estudio (en un laboratorio con expe-
riencia y con técnica y puntos de corte bien definidos). 
Se discute si los antigliadina (AGA) convencionales 
tienen algún lugar en el proceso diagnóstico sobre 
todo en mayores de 2 años. Los anticuerpos frente a 
la transglutaminasa (TGT2) así como la determina-
ción de IgA total debería ser el primer escalón. Los 
anticuerpos antiendomisio (AE) son obligados para la 
confirmación ya que en manos expertas son los más 
específicos. Los anticuerpos contra los péptidos de 
gliadina deaminada, de reciente introducción, no son 
de tipo IgA y parece una técnica prometedora dada su 
elevada sensibilidad y especificidad. En el momen-
to actual no están disponibles en todos los centros y 
su papel en menores de 2-3 años ha de ser evaluada. 
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Su  indicación sería en pacientes con elevado grado 
de sospecha y marcadores convencionales negativos, 
sobre todo si son menores de 2 años.
Marcadores genéticos: aunque hay otros genes impli-
cados el 95 % de los pacientes comparten el hetero-
dímero DQ2  en cis (DQA10501, DQB1 0201) o en 
trans ( DQA1 0201, DQB1 0202) o el DQ8 (DQA1 
0301, DQB1 0302) pero estos marcadores pueden es-
tar presentes en el 30 – 40 % de la población y de ellos 
un mínimo porcentaje desarrollará la enfermedad. Su 
papel es pues más evidente para descartar la posibi-
lidad de la EC. Dado su elevado coste su realización 
obligada debería reservarse para casos dudosos, para 
pacientes pertenecientes a grupos de riesgo y en casos 
en que el resultado orientase al a realización o no de 
la biopsia yeyunal. Hoy en día se están realizando en 
prácticamente todos los pacientes y será el tiempo, 
la evolución del coste  y la experiencia clínica la que 
ayudará a puntualizar esta cuestión. 
La biopsia yeyunal sigue siendo un pilar fundamental 
para la confirmación aunque su necesidad en casos 
muy concretos se está cuestionando. Lo que sí pare-
ce evidente, a diferencia de lo que se creía, es que 
la lesión puede ser parcheada, que su severidad es 
variable y que en algunos pacientes solo se localiza 
en el bulbo duodenal. El manejo de la muestra y la 
interpretación de las lesiones debe ser realizada por 
personal entrenado.

Nuevos criterios diagnósticos. En 1989 (Interlaken) 
se establecieron por primera vez los criterios diag-
nósticos  según los cuales al diagnóstico debería ha-
ber una histología alterada, una normalización de la 
mucosa con la dieta y se debería demostrar una re-
caída tras la reintroducción del gluten. Era evidente 
que era un proceso largo e invasivo por lo que con 
la experiencia acumulada y la mejora de los marca-
dores serólogicos hizo que en 1989 (Budapest) estos 
criterios se revisaran y se concluyó manteniendo la 
realización de la provocación únicamente para casos 
seleccionados. 

En 2012 el grupo de trabajo de EC de EPSHGAN 
ante,  la evidente mejoría de los marcadores seroló-
gicos, los conocimientos de los haplotipos DQ2/DQ8  
y  el mejor conocimiento de las alteraciones histoló-
gicas  ha revisado la evidencia existente y ha modifi-
cado algunos puntos importantes como son: la reali-
zación inexcusable de los marcadores serológicos con 
métodos validados, el estudio de HLA y ha perfilado 

las situaciones puntuales en las que la realización de 
la BY no es obligada. 
La idoneidad de estos criterios deberá comprobarse 
con estudios multicéntricos que incluyan un elevado 
número de pacientes.

Tratamiento: el único tratamiento es la dieta sin glu-
ten indefinida (DSG), pero esta no se debe estable-
cer sin una confirmación diagnóstica previa. No son 
en general necesarias otras dietas de exclusión. Si se 
puede plantear el suplemento de las vitaminas  y oli-
goelementos que se haya demostrado su carencia.
Posteriormente se debe llevar un buen control clínico 
y comprobar la negativización de los marcadores, que 
se consigue aproximadamente al año de establecida 
la dieta. Las trasgresiones dietéticas son frecuentes, 
hasta el 60 % en algunos trabajos. Se sospecharán por 
un cambio en la evolución clínica o por factores am-
bientales referidos y se deberán comprobar siempre 
con marcadores serológicos con el fin de reconsiderar 
la realización de una dieta correcta.
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MESA REDONDA

TALLA BAJA: ABORDAJE DIAGNÓSTICO, DERIVACIÓN AL 
ESPECIALISTA Y OPCIONES TERAPEÚTICAS.

Talla baja: Introducción.

Martín Arenos JM.
Jefe Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón.

Dos de los  procesos fisiológicos más característi-
cos de la infancia son: el crecimiento, que es cuanti-
tativo, y la maduración, que es cualitativo. Dan lu-
gar, de forma progresiva,  a cambios en la talla y la 
morfología. 

El crecimiento es un proceso biológico y dinámi-
co complejo  que se inicia con la concepción y finali-
za al alcanzar la talla adulta y su normalidad se consi-
dera un excelente indicador de buen estado de salud. 
Por el contrario su fracaso, la talla baja, puede ser la 
primera manifestación de procesos patológicos sub-
yacentes, congénitos o adquiridos. Por ello, la talla, 
debe ser examinada regularmente por el Pediatra de 
Atención Primaria  dentro de los programas de con-
trol del niño sano.

En ese proceso interaccionan  factores endóge-
nos: genéticos, se han descrito mas de 200 genes que 
tienen influencia en la talla, hormonales, metabólicos, 
receptividad de los tejidos diana y  exógenos: nutri-
cionales, ambientales y psicosociales.  

La participación de los factores endógenos en la 
talla final alcanzada oscila  entre un 50 y un 80%. La 
importancia de los factores exógenos puede observar-
se en el aumento de la talla final de las personas que 
en el último siglo han disfrutado de las condiciones 
sociales, sanitarias y económicas en los países indus-
trializados.

  
¿Cuando se dice que un  niño tiene talla baja?

Cuando al situar el valor de su talla sobre las grá-
ficas de crecimiento, criterio estático, se sitúa por 
debajo del percentil 3 o es menor de 2 desviaciones 
estándar (-2DE) para su edad, sexo y etnia, y diná-
micamente, hablamos  de hipocrecimiento cuando la 

velocidad de crecimiento es inferior  a -1 DE (P 25) 
durante mas de 2-3 años consecutivos.

Y este es uno de los problemas que  genera mas 
consultas  en la edad pediátrica,  tanto por motivos 
médicos como sociales ya que la talla alta se corre-
laciona, quizás de forma injustificada, con una bue-
na salud,  éxito social y económico. Es la denomi-
nada “cultura del altismo”. Mientras que la talla baja 
se considera, también de forma dudosa, que afecte 
al funcionamiento psicosocial y que dificulta, sobre 
todo en niños, el éxito social y profesional.

Pero la talla baja no es un diagnóstico sino que es 
un síndrome, una entidad nosológica, con múltiples 
etiologías.  

El  80% de las tallas bajas corresponden a la ac-
tualmente denominada TALLA BAJA IDIOPÁTI-
CA , suelen estar entre -2DE y -3DE,donde están en-
globadas las tradicionales variantes de la normalidad: 
talla baja familiar y retraso constitucional del creci-
miento y desarrollo, y aun en estos casos se pueden 
presentar modificaciones genéticas, como polimorfis-
mos, o mutaciones del eje GH/IGFs. Además, se in-
cluyen,  otras entidades clínicas de etiología descono-
cida y en los que no se ha podido demostrar ninguna 
enfermedad general, endocrina o metabólica. Por ello 
últimamente se ha propuesto que además de la talla 
por debajo de 2DE, debería cumplir las condiciones 
de que dicha altura sea inferior a 2DE a la talla me-
dia parenteral y que la predicción de la talla definitiva 
esté por debajo de 2DE. 

El 20% restante corresponden a la TALLA BAJA 
PATOLÓGICA, y suelen estar por debajo de -3DE, 
siempre con una causa del hipocrecimiento,  donde 
quedan englobados tanto los crecimientos disarmó-
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nicos: displasias esqueléticas  y enfermedades óseas 
metabólicas (raquitismos), como los armónicos, tan-
to de inicio prenatal como de inicio  postnatal. 

Un hipocrecimiento disarmónico suele indicar la 
existencia de una afectación aislada del sistema es-
quelético; por el contrario, un hipocrecimiento armó-
nico suele ser la manifestación de una alteración más 
generalizada.

El pediatra de Atención Primaria tras una historia 
clínica completa familiar y personal, una exhaustiva 
exploración física,  debe saber seleccionar los exá-
menes complementarios mas apropiados para confir-
mar una sospecha diagnóstica.  Es esencial valorar el 

estadio puberal,  la velocidad de crecimiento, la talla 
diana e interrelacionar la edad cronológica, con la 
edad ósea  y la edad talla. Con ello se pueden orien-
tar las exploraciones complementarias a realizar que 
quizás podrían ser: hemograma, funciones hepática, 
renal y tiroidea, marcadores de celiaquía, inmuno-
globulinas, IGF-I, Rx  mano y muñeca, y según los 
resultados requerir la colaboración del endocrinólo-
go infantil. 

De todo ello se deduce que la evaluación del cre-
cimiento y desarrollo requiere de una estrecha cola-
boración entre el pediatra de Atención Primaria y el 
pediatra endocrino de Atención  Especializada.

Martí Arenós JM.
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Talla baja: orientación diagnóstica.

Muñoz Calvo MT, Pozo Román J.
Servicio de Endocrinología Pediátrica. Hospital Infantil Universitario Niño Jesús.

Departamento de Pediatría. Universidad Autónoma. Madrid

INTRODUCCIÓN
La talla baja es un motivo habitual de preocupación 
para los padres, de consulta al pediatra de Atención 
Primaria y de derivación a consultas de Endocrinolo-
gía Infantil; pese a ello, la mayoría de los niños que 
consultan por talla baja son niños normales en los que 
la utilización de tratamientos intempestivos no con-
lleva beneficios significativos y sí potenciales efectos 
secundarios. De ahí, la importancia de ser riguroso en 
el diagnóstico y en la información que se transmite a 
los padres. 

ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA Y PRUEBAS 
COMPLEMENTARIAS
La valoración del crecimiento de un niño exige un 
amplio conocimiento por parte del pediatra de las ca-
racterísticas del crecimiento normal, de cómo recoger 
con precisión e interpretar los parámetros auxológi-
cos básicos y de la forma en que las distintas patolo-
gías alteran el crecimiento; ya que, si consideramos 
la multiplicidad de posibles etiologías, el diagnóstico 
diferencial de los hipocrecimientos es uno de los más 
amplios de la Pediatría. 
La evaluación inicial  de todo paciente que consulta 
por hipocrecimiento incluirá, como en cualquier otra 
patología, una historia clínica y un examen clínico 
completo, al que debe añadirse una valoración auxo-
lógica básica, la determinación de la maduración ósea 
(edad ósea) y, si es posible, el análisis del patrón de 
crecimiento a partir de los datos aportados por los pa-
dres o acumulados en la historia del niño. Los datos 
obtenidos de esta evaluación inicial nos permitirán, al 
menos, determinar si se trata de un hipocrecimiento 
armónico o disarmónico y si es de inicio prenatal o 
postnatal, y así orientar el diagnóstico y las pruebas 
complementarias (Figura 1).

ANAMNESIS Y EXPLORACIÓN

HISTORIA FAMILIAR:

• Componente familiar de talla:
- Talla de padres, hermanos u otros familiares próxi-
mos (árbol genealógico).

- Presencia de hipocrecimiento disarmónico en fami-
liares.
• Ritmo madurativo familiar:
- Pubertad adelantada o retrasada en padres, herma-
nos u otros familiares próximos.
- Edad de la menarquia o estirón puberal en padres, 
hermanos u otros familiares próximos.
• Consanguinidad: incrementa mucho el riesgo de 
trastornos genéticos recesivos.
• País de origen, etnia y generación en el país: de-
termina qué gráficas de crecimiento utilizar .
• Enfermedades hereditarias.
• Enfermedades endocrinológicas, autoinmunes...
• Rasgos fenotípicos anórmales en familiares: ries-
go  de cuadros sindrómicos hereditarios.
• Ambiente familiar (económico/cultural/social).

HISTORIA PERSONAL:
• Gestacional:
- Bienestar fetal y crecimiento intrauterino.
- Ganancia ponderal y nutrición.
- Inicio de movimientos fetales.
- Patología gestacional (hemorragias, tóxicos…).
• Perinatal:
- Edad gestacional, peso y longitud de recién nacido y 
perímetro cefálico.
- Parto (instrumental, presentación, sufrimiento fetal 
agudo...).
- Hipoglucemia/ictericia prolongada.
• Desarrollo psicomotor, rendimiento escolar y al-
teraciones  de conducta (retraso mental, síndromes, 
hipocrecimiento psicosocial...).
• Nutrición y ganancia ponderal (hipocrecimientos 
nutricionales y enfermedades crónicas).
• Enfermedades previas y tratamientos (hipocreci-
mientos asociados a patología crónica):
- Corticoterapia (dosis, continua/alterna, duración).
- Quimioterapia (medicamento, dosis, duración   
edad...).
- Radioterapia (edad, dosis, localización...).
- Fracturas (posibilidad de maltrato y de hipocreci-
miento psicosocial).
• Anamnesis por aparatos: signos o síntomas que 
puedan sugerir patología crónica de escasa expresivi-
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dad (hipotiroidismo, celiaquía…).
• Patrón de crecimiento y de ganacia ponderal: re-
construir curvas de peso y talla. 
• Desarrollo puberal: Inicio y progresión de los ca-
racteres sexuales secundarios. Menarquia.

EXPLORACIÓN FÍSICA COMPLETA:
• Búsqueda de rasgos sindrómicos (Turner, Noonan, 
Silver-Rusell, Prader-Willi…).
• Búsqueda de signos de patología crónica inad-
vertida (malnutrición, hábito malabsortivo, obesidad 
y distribución de la grasa corporal, signos de negli-
gencia o abuso, hipertensión arterial, tiroidomegalia, 
hepatoesplenomegalia…).
• Signos de negligencia, abuso o deprivación emo-
cional.
• Medición de parámetros antropométricos: valo-
ración auxológica básica.
- Talla, peso, perímetro cefálico e índice de masa cor-
poral
- Velocidad de crecimiento
- Valorar armonía/disarmonía (braza, talla sentado, 
cociente segmento superior/segmento inferior…)
• Desarrollo puberal:
- Estadios de Tanner/volumen testicular
- Presencia de micropene y/o criptorquidia

PARÁMETROS AUXOLÓGICOS BÁSICOS
•.Talla/longitud. Los niños desde el nacimiento hasta 
la edad de 2 años deben medirse en decúbito supino 
(longitud) y a partir de entonces en bipedestación (ta-
lla). La diferencia media entre ambas mediciones en 
un niño de más de 20 meses es de unos 1-2 cm a favor 
de la talla en decúbito. Es más importante la técnica 
de medición correcta que el instrumento de medición; 
si bien, un buen equipo antropométrico (estadiometro 
para talla en decúbito e infantómetro/neonatómetro 
para la talla de niños y recién nacidos en decúbito) 
es importante para que la fiabilidad de la medición 
sea alta. Durante la medición, el niño debe apoyar los 
talones, las nalgas, la espalda y el occipucio contra 
un soporte vertical (horizontal en niños < 2 años) y el 
plano definido por el margen superior del orificio del 
conducto auditivo externo y el borde óseo inferior de 
la órbita (plano de Frankfurt) debe estar paralelo al 
suelo (perpendicular al suelo en niños < 2 años).

• Relación peso/talla. El peso para la edad es, pro-
bablemente, el parámetro antropométrico nutricional 
más utilizado; sin embargo, como dato aislado tiene 

poca utilidad. Para aumentar su sensibilidad como in-
dicador del estado nutricional debe relacionarse con 
la talla. Esta relación peso/talla permite diferenciar 
los cuadros de malnutrición aguda, que afectan prefe-
rentemente al peso sin modificar la talla, de los hipo-
crecimientos nutricionales, en los que se alteran am-
bos parámetros, pudiendo, en ocasiones, permanecer 
normal su relación. La forma más sencilla de analizar 
esta relación es su comparación con curvas percenti-
ladas de relación peso/talla; si bien, sólo pueden ser 
usadas durante el tiempo en que la distribución del 
peso para la talla es independiente de la edad, lo que 
ocurre, en condiciones normales, entre los dos años y 
el inicio de la pubertad. También, se utilizan diferen-
tes índices que relacionan ambos parámetros; de ellos, 
el más empleado es el denominado índice de masa 
corporal (IMC) [Peso (kg) / Talla2 (m)]. Este índi-
ce experimenta marcadas variaciones con la edad; de 
forma característica, se incrementa durante el 1º año 
de vida, luego desciende hasta, aproximadamente, los 
6 años, momento en que vuelve a aumentar (“rebote 
adiposo”), hasta estabilizarse en la edad adulta, donde 
sus valores se mantienen relativamente constantes.

• Velocidad de crecimiento (VC). Es el incremento 
de talla por unidad de tiempo y es, probablemente, el 
parámetro antropométrico más difícil de interpretar. 
Se expresa en cm/año y se aplica a la edad interme-
dia entre las edades en que se realizó la observación. 
El intervalo ideal de observación es de un año y en 
ningún caso inferior a 6 meses; ya que, el error se 
incrementaría como resultado de las grandes fluctua-
ciones que, en periodos más cortos de tiempo, puede 
experimentar el ritmo de crecimiento. El ejemplo más 
conocido de ello, serían las variaciones estacionales 
de la VC, responsables de que la mayoría de los niños 
tiendan a crecer más en primavera y verano que en 
otoño e invierno.

• Naturaleza cíclica del crecimiento. Se ha observa-
do que durante el periodo prepuberal se alternan, con 
intervalos de aproximadamente dos años, periodos de 
crecimiento rápido y de crecimiento más lento. Así, 
en la mayoría de los niños se producirían tres picos 
de crecimiento durante el periodo prepuberal, uno 
alrededor de los 4-5 años (preschool growth spurt), 
otro, el más conocido, alrededor de los 6-7 años (mid-
childhood growth spurt) y, un tercero, alrededor de 
los 8,5 años en las niñas y de los 9,5 años en los ni-
ños (late-childhood growth spurt). En los niños que 

Muñoz calvo MT, Pozo Román J.
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maduran pronto, el late-chidlhood growth spurt puede 
fundirse con el estirón puberal y en algunos de los 
niños que maduran tardíamente puede observarse un 
cuarto pico de crecimiento prepuberal, alrededor de 
los 10-11 años (prepubertal growth spurt).

• Perímetro cefálico o craneal (PC). Es considerado 
uno de los parámetros de crecimiento más importantes 
durante los primeros años de vida; ya que, refleja de 
manera indirecta el volumen intracraneal y el creci-
miento cerebral. En condiciones normales, su ritmo de 
crecimiento, máximo durante la vida fetal, disminuye 
rápidamente después del nacimiento; de forma que, la 
mayor parte de su crecimiento tiene lugar en los 4 años 
de vida postnatal y, especialmente, en el primer año. Se 
mide con una cinta métrica inextensible, ajustándola lo 
más posible al cráneo para minimizar el error debido 
al cabello. Se consideran normales, los valores de PC 
situados entre ± 2 SDS para la edad , sexo y etnia del 
sujeto. De hecho es importante considerar que existe un 
considerable componente genético en el tamaño de la 
cabeza (macro o microcefalia familiar) responsable de 
alrededor del 50 % de estas alteraciones. Por eso, el PC 
de un niño debe ser comparado con la media del PC de 
los padres para poder establecer mejor el rango de nor-
malidad o anormalidad.

• Maduración y edad ósea. Dos son los principa-
les métodos empleados en la va¬loración de la ma-
duración ósea: los atlas y las técnicas de puntuación 
hueso-específicas. En la práctica clínica, los más uti-
lizados son: el atlas de Greulich y Pyle y el método 
numérico de Tanner y cols (método TW2). Ambos 
utilizan como objeto de estudio una radiografía ánte-
ro-posterior de la mano y muñeca izquierdas. En ni-
ños menores de 2 años, la utilización de la mano está 
limitada por la falta de núcleos de osificación en el 
carpo al nacimiento y por su lenta aparición a lo largo 
del primer año de vida; por ello, el método más útil y 
preciso es el numérico de Hernández y cols. (método 
SHS), que utiliza una radiografía lateral del tobillo y 
pie izquierdos. 
El atlas de Greulich y Pyle comparan la radiografía 
problema con las radiografías secuenciales y le asig-
nan la edad ósea correspondiente a la más parecida. Si 
la radiografía es intermedia entre dos de las radiogra-
fías secuen¬ciales le asignan una edad ósea interme-
dia entre ambas.
El método SHS es numérico hueso-específico, aplica-
do al pie-tobillo izquierdo y a niños hasta los 2 años. 

Utiliza únicamente 5 huesos del pie izquierdo: las 
epífisis distales de tibia y peroné, el calcáneo, el cu-
boides y la terce¬ra cuña (Fig.2). 

• Correlación con la talla parental y predicción de 
talla adulta. Una forma de analizar la relación de la 
talla de un niño con la de sus padres es utilizar las grá-
ficas de correlación. Éstas fueron desarrolladas por 
Tanner y cols. y establecen la relación existente entre 
la talla del niño para la edad, expresada en percenti-
les o DE y la talla media de los padres (TMP = talla 
padre + talla madre / 2), expresada también en forma 
de percentiles o DE. Sólo son aplicables entre los 2 y 
9 años que es cuando la correlación entre la talla del 
niño y la de sus progenitores es máxima.  
Una segunda forma de correlacionar la talla de un su-
jeto con la de sus progenitores consiste en realizar la 
predicción de su talla adulta (con cualquiera de los 
métodos disponi¬bles) y compararla con su talla dia-
na (TD). La TD, también denominada talla genética, 
es, simplemente, la talla esperable para los hijos/as 
de una pareja determinada, asumiendo un proceso 
normal de herencia y unos efectos ambientales sobre 
el crecimiento similares en ambas generaciones. La 
fórmula más comúnmente empleada para calcular la 
TD de un niño es la desarrollada por Tanner a partir 
de la TMP ajustada al sexo del niño; este ajuste toma 
en consideración la diferencia entre la talla media de 
varones y mujeres en la edad adulta, que es de unos 
13 cm. 
•  Niños: TD = T. Padre+ (T. Madre+13 cm) / 2 = TMP 

+ 6,5 cm ± 10 cm).
•  Niñas: TD = (T.Padre - 13 cm) + T.Madre / 2 = TMP 

- 6,5 cm ± 9 cm).
Aunque existen diferentes métodos de predicción 
de talla adulta, el más utilizado en la práctica clínica 
es el de Bayley-Pinneau (BP) En este método exis-
ten tablas para niños y niñas, diferenciando aquellos 
con maduraciones normales, aceleradas o lentas. Este 
método sólo es aplicable a niños o niñas con edades 
óseas de seis o más años y con edades cronológicas 
de ocho o más años. Otra limitación importante del 
método es que no se modifican los cálculos si la edad 
ósea está retrasada uno o más años; si bien, la falta de 
fundamentos experimentales aconseja que no se apli-
que a niños con retrasos o adelantos en la maduración 
ósea superiores a dos años.
Si la predicción de talla se encuentra entre ± 5 cm de la 
talla diana, lo que correspondería a ≈ ± 1 SDS, lo más 
probable es que no exista ningún problema de creci-
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miento; por el contrario, si la diferencia es mayor de 5 
cm, y sobre todo si es mayor de 10 cm, las posibilida-
des de que exista una causa patológica responsable de 
la alteración del crecimiento se incrementan.
La aplicación de los métodos de predicción de talla 
adulta en situaciones claramente patológicas (pubertad 
precoz, sín¬drome de Turner, retraso de crecimiento 
intrauterino o déficit de hormona de crecimiento, en-
tre otras) debe hacerse con extremada precaución, ya 
que no existen razones objetivas para que la metodo-
logía, desarrollada en sujetos normales, sea válida en 
estos casos. Los datos disponible sugieren que entre 
los métodos disponibles el BP sería, posiblemente, el 
más fiable. 

• ESTÁNDARES DE REFERENCIA.
En España, disponemos de varios estándares de re-
ferencia propios para los parámetros antropométricos 
más habituales: talla/longitud, VC, peso, perímetro 
cefálico, IMC, relación peso/talla, velocidad de in-
cremento del peso, perímetro braquial, pliege tricipi-
tal, subescapular... (Hernández y cols., Carrascosa y 
cols. y Ferrández y cols., entre otros). En el año 2010, 
se han publicado los “Estudios Españoles de Creci-
miento 2010” (EEC2010, disponibles libremente en 
la pagina web de la Asociación Española de Pediatría: 
http://www.aeped.es/noticias/estudios-espanoles-cre-
cimiento-2010), resultantes de la fusión de los estu-
dios transversales realizados en los últimos años en: 
Andalucía, Cataluña, País Vasco, Aragón y Madrid, 
que ha permitido demostrar la ausencia de diferencias 
significativas entre las poblaciones de los diferentes 
estudios y obtener: a) valores de referencia de peso 
y longitud para recién nacidos de origen caucásico y 
gestación única de 26 a 42 semanas de gestación; y 
b) un amplio estudio transversal desde el nacimien-
to a los 22 años que refleja el crecimiento postnatal 
en sujetos sanos, caucásicos, de padres españoles. 
Además, se incorpora un estudio longitudinal desde 
el nacimiento a la talla adulta, con datos recogidos 
entre 1980 al 2002, por el Centro Andrea Prader de 
Zaragoza, que ha permitido entre otros resultados, de-
sarrollar gráficas de talla y velocidad de crecimiento 
en función del tempo madurativo (maduradores tem-
pranos, intermedios o tardíos). 
En 2006, se ha publicado un estudio multicéntrico 
propiciado por la Organización Mundial de la Salud 
(OMS), realizado en 6 países, entre los 0 y 5 años, 
que plantea una orientación nueva en la forma de 
construir unas gráficas de crecimiento de referencia: 

gráficas que reflejen no “cómo crecen”, sino “como 
deberían crecer los niños” (disponibles libremente 
en la red en la pagina de la OMS: http://www.who.
int/nutrition/media_page/en/). Su peculiaridad reside 
en: el empleo de la lactancia materna como norma, 
la ausencia de tabaco, la existencia de un ambiente 
socioeconómico favorable y la independencia del país 
o la étnia. El estudio viene a demostrar que: “las dife-
rencias en el crecimiento infantil hasta los cinco años 
dependen más de la nutrición, las prácticas de alimen-
tación, el medio ambiente y la atención sanitaria que 
de los factores genéticos o étnicos y, por tanto podrían 
utilizarse para estudiar a los niños de cualquier lugar, 
independientemente de la etnia, la situación socioeco-
nómica y el tipo de alimentación. Como factores li-
mitantes al uso generalizado de estas gráficas estaría 
el que no existe un consenso sobre la conveniencia o 
no de eliminar de los datos de referencia los de aque-
llos de niños en circunstancias vitales no tan ideales 
y que, además, esta aproximación, probablemente, 
minusvalora las diferencias genéticas entre los distin-
tos grupos étnicos, así como determinados aspectos 
ambientales que, como la nutrición, fuera del periodo 
de lactancia materna y pese a cumplir determinados 
estándares comunes, pueden ser muy diferentes entre 
sociedades culturalmente distantes.
Un problema que se plantea, cada vez con mayor 
frecuencia, es qué valores de referencia utilizar en el 
caso de niños inmigrantes o adoptados de países en 
desarrollo. En un reciente consenso internacional, se 
ha recomendado utilizar en estos niños las gráficas 
del país de origen, y para los hijos de estos, las grá-
ficas del país de adopción. Otra posibilidad, aunque 
sólo disponible para la evaluación de niños menores 
de 5 años, es utilizar las gráficas de crecimiento de la 
OMS. 

HIPOCRECIMIENTO DISARMÓNICO, PRE-
NATAL O POSTNATAL
Si la talla baja se asocia con unas proporciones corpo-
rales anormales, debe remitirse al especialista y con-
siderarse como una osteocondrodisplasia, aunque no 
se llegue a un diagnóstico preciso. Éste va a depender 
en gran medida de la experiencia del especialista y 
del radiólogo; ya que, el estudio radiológico de todo 
el esqueleto es la prueba diagnóstica más importante, 
al permitir determinar qué partes del esqueleto están 
más afectadas y la búsqueda de signos específicos 
de determinadas osteocondrodisplasias. A menudo, 
y dada la aparición tardía de las deformidades y de 
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algunas de las anomalías radiológicas, es necesario 
repetir el examen a lo largo de la infancia y valorar 
cuidadosamente la armonía corporal o la presencia de 
deformidades en los progenitores. El estudio anato-
mopatológico del cartílago y hueso puede ser también 
de utilidad en algunos casos, aunque rara vez se lle-
va a cabo. Cuando existe la sospecha clínica de un 
osteocondrodisplasia de base genética conocida y la 
metodología está disponible (acondroplasia, hipocon-
droplasia, mucopolisacaridosis, haploinsuficiencia de 
SHOX, entre otras), pueden realizarse estudios bio-
químicos o moleculares que confirmen el diagnóstico, 
lo que permitirá un adecuado consejo genético y un 
diagnóstico prenatal precoz.
Las manifestaciones clínicas más características de 
la deficiencia de gen SHOX son: hipocrecimiento 
mesomélico (acortamiento de antebrazos y parte in-
ferior de las piernas), cubitus valgo, deformidad de 
Madelung ,paladar ojival, desarrollo anormal de las 
orejas, micrognatia y cuello corto. Estas manifesta-
ciones clínicas son más marcadas en mujeres y des-
pues de la pubertad, pero, en cualquier caso, muestran 
una marcada variabilidad fenotípica, incluso entre los 
miembros de una misma familia con idéntica altera-
ción molecular (falta de correlación genotipo-fenoti-
po) . Las mutaciones o deleciones en homocigosis o 
heterocigosis compuesta del gen SHOX  son excep-
cionales y serían responsables de una forma severa 
de osteocondrodisplasia, la llamada displasia meso-
mélica de Langer. Por el contrario, las mutaciones o 
deleciones en heterocigosis (heredadas con caracter 
pseudoautosómico dominante) en SHOX/PAR1 se-
rían responsables de la mayoría de los casos de dis-
condrosteosis de Léri-Weill (60-80 %), así como de 
alrededor del 2-5 % de las tallas bajas aparentemen-
te armónicas, consideradas a priori como talla  baja 
idiopática (TBI). Recientemente, se ha desarrollado 
un sistema de puntuación, basado en los hallazgos 
clínicos y antropométricos (figura 3), que permitiría 
optimizar la selección de pacientes en los que debería 
excluirse una haploinsuficiencia del SHOX y que no 
presentan las manifestaciones clínicas característcas 
del síndrome de Leri-Weill como la clásica deformi-
dad de Madelung.
La  incidencia de mutaciones o deleciones en hete-
rocigosis en SHOX/PAR1 parece ser muy  superior 
a la de otras formas de hipocrecimiento mucho me-
jor conocidas, como la deficiencia de GH (1:3.500-
10.000 RN) o el propio síndrome de Turner (1:2.500 
niñas RN), lo que de confirmarse, supondría que las 

mutaciones o deleciones en este gen representarían la 
causa monogénica más frecuente de talla baja en la 
especie humana. 

HIPOCRECIMIENTO ARMÓNICO Y DE INI-
CIO PRENATAL.
Si el hipocrecimiento es armónico y de inicio prena-
tal, debe observarse la evolución del niño y, si éste 
no recupera su carril de crecimiento en el primer o 
segundo año de vida, debería remitirse al especialista; 
habida cuenta de la escasa posibilidad de recupera-
ción espontánea del crecimiento a partir de esa edad 
y la posibilidad de tratamiento con GH a partir de los 
4 años. 
Si no existe constancia de patología materna o pla-
centaria que justifique el inicio prenatal del hipocre-
cimiento, y especialmente si el niño presenta retraso 
mental o psicomotor, alguna malformación, un feno-
tipo peculiar o algún rasgo sindrómico, debe conside-
rarse la posibilidad de que se trate de una cromosomo-
patía o de un síndrome dismórfico; por lo que, estaría 
indicada la realización de un cariotipo y la remisión 
al especialista. Existe un número considerable de cua-
dros síndrómicos en los que el hipocrecimiento, de 
inicio prenatal o postnatal, es una de sus principales 
características. Muchos de ellos tienen una base ge-
nética, pero la mayoría no muestran alteraciones en el 
cariotipo convencional y su reconocimiento requiere 
de una gran experiencia por parte del médico que lo 
observa. 
Si se ha diagnosticado un síndrome de base genética 
conocida y la metodología está accesible (síndromes 
de Prader-Willi, Noonan, Cornelia de Lange...), es re-
comendable confirmar molecularmente el diagnóstico 
clínico, lo que permitirá: establecer un diagnóstico de 
certeza, orientar a los padres sobre la futura evolución 
del paciente y realizar un adecuado consejo genético. 
En caso de que las características clínicas del paciente 
no orienten hacia un diagnóstico concreto, se puede 
considerar, en colaboración con el genetista clínico, 
la posibilidad de realizar lo que se conoce como “es-
tudios de asociación a lo ancho del genoma” o GWAS 
(genoma-wide association studies). Dentro de estos 
estudios, los más utilizados en la detección de estas 
patologías son: los arrays-SNP (SNP: single nucleo-
tide polymorphism), que permiten detectar cientos 
o miles de SNPs (variaciones de una sola base en el 
ADN), que son el tipo de polimorfismo más frecuen-
te; y los arrays-CGH (CGH: hibridación genómica 
comparada) que permiten detectar variaciones en la 
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dosis o número de copias del genoma (microdelecio-
nes, microduplicaciones o disomías uniparentales). 
En cualquier caso, la interpretación de los GWAS no 
es fácil; ya que, si bien sirven para indicarnos genes 
que podrían estar implicados en una enfermedad, no 
establecen una relación causa-efecto, lo que debe 
comprobarse y no siempre es fácil. 

HIPOCRECIMIENTO ARMÓNICO Y DE INI-
CIO POSTNATAL.
Si la talla no está severamente afectada, entre -2 y -3 
SDS, existen antecedentes familiares de talla baja fa-
miliar (TBF) o de retraso constitucional del creci-
miento y de la pubertad (RCCP) y no existen datos 
sugerentes de hipocrecimiento patológico (figura 1), 
en la mayoría de los casos se tratará de una variante 
normal de talla baja (VNTB). Son hipocrecimientos 
armónicos de inicio postnatal que resultarían de la 
variabilidad normal tanto de la talla como del ritmo 
madurativo que existe en la especie humana . Nues-
tro desconocimiento de los mecanismos fisiológicos 
que subyacen al control genético del crecimiento y 
del ritmo madurativo, así como nuestra incapacidad 
para predecir con fiabilidad la talla adulta de un niño, 
han condicionado su inclusión en el grupo de talla 
baja idiopática. El término de TBF hace referencia a 
un grupo de individuos con talla baja, por otro lado 
sanos, que maduran a un ritmo normal y cuyos fami-
liares más próximos son de talla baja (tabla 1). Por 
su parte, los pacientes con RCCP serían sujetos sanos 
que, como consecuencia de un ritmo de maduración 
más lento que la media de la población (alrededor del 
60 % tienen antecedentes familiares de maduración 

tardía), presentan durante la infancia una talla baja, 
inadecuada para su contexto familiar, retraso de la 
maduración ósea (2-3 años), inician la pubertad tar-
díamente y alcanzan la talla adulta a una edad supe-
rior a la media de la población (tabla 1). En ambas 
situaciones, la talla final es acorde con el contexto 
familiar. 
Si la afectación de la talla es severa, por debajo de -3 
SDS, o existen otros datos sugerentes de patología (fi-
gura 1), deberán realizarse pruebas complementarias. 
En muchos de los casos, la valoración inicial nos per-
mitirá establecer un diagnóstico de sospecha y orien-
tar estas pruebas hacia una patología específica (nutri-
cional, gastrointestinal, respiratoria…). Si no existen 
datos sugerentes de patología específica, será necesa-
rio practicar, junto con un seguimiento estrecho de la 
evolución clínica y auxológica del paciente, una se-
rie de pruebas de laboratorio que permitan descartar, 
aquellas enfermedades en las que el hipocrecimiento 
pueda ser la manifestación inicial o que, por su escasa 
expresividad clínica, puedan pasar desapercibidas:

• Hemograma y ferritina: parámetros de utilidad en 
el diagnóstico de anemia, enfermedades hematológi-
cas, malnutrición y malabsorción.
• Velocidad de sedimentación globular (VSG) y 
proteína C reactiva (PCR): útiles en el diagnóstico 
de enfermedades inflamatorias paucisintomáticas, es-
pecialmente enfermedad inflamatoria intestinal.
• Bioquímica básica (glucemia, urea, creatinina, 
albúmina, transaminasas, calcio, fósforo, fosfatasa 
alcalina, ionograma...): diagnóstico de enfermedad 
crónica (hepática, renal, metabólica), alteraciones del 
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metabolismo calcio-fósforo, malnutrición, deficiencia 
de Zn, etc.
• Gasometría, pH y análisis de orina: útiles para des-
cartar enfermedad renal, acidosis tubular renal y otras 
tubulopatías, especialmente en menores de 3 años.
• IgA y anticuerpos para enfermedad celíaca (an-
tiendomisio y antitransglutaminasa IgA): entre un 
2 y un 8 % de los niños con talla baja sin síntomas 
gastrointestinales presentan una enfermedad celíaca, 
y entre un 7 y un 10 % de los celíacos padecen una de-
ficiencia de IgA que puede enmascarar el diagnóstico; 
por ello, la determinación de esta inmunoglobulina 
es imprescindible para la interpretación de los nive-
les de anticuerpos específicos. No obstante, aunque 
estos poseen una buena especificidad y sensibilidad, 
la prueba diagnóstica fundamental continua siendo la 
biopsia intestinal.
• T4 libre y TSH: En un niño con talla baja es obliga-
do descartar un hipotiroidismo, ya que la sintomato-
logía puede ser muy escasa.
• IGF-I: es una proteína dependiente de GH y un mar-
cador sensible de su posible deficiencia/insuficiencia; 
no obstante, su especificidad es menor y puede encon-
trase disminuida en situaciones no deficitarias, espe-
cialmente si se acompañan de un cierto grado de mal-
nutricióna. Su determinación puede complementarse 
con la IGFBP-3, también GH-dependiente y menos 
sensible a la malnutrición, especialmente en niños pe-
queños o con regular estado nutricional. 
• Cariotipo: Debe realizarse en toda niña con talla 
baja de causa no explicada para descartar un síndro-
me de Turner. En varones, su indicación es más dis-
cutible, debiéndose realizar en varones con talla baja, 
al menos, si presenta anomalías genitales. También, 
estaría indicado en pacientes con talla baja asociada a 
retraso psicomotor o rasgos dismórficos.
• Rx de mano y muñeca izquierda (EO): La EO se 
utiliza en el cálculo de la predicción de tala adulta y 
puede orientar a determinadas patologías. Está habi-
tualmente retrasada en los trastornos de crecimiento 
secundarios (patologías crónicas, endocrinopatías...) 
y en muchos de los niños con TBI; más aún, la ausen-
cia de retraso en la EO, prácticamente, excluye una 
situación de deficiencia de GH. Por el contrario, en la 
mayoría de los trastornos primarios o intrínsecos del 
crecimiento (síndromes dismórficos, osteocondrodis-
plasias...), el retraso de la EO es menor o inexistente. 
Un cuidadoso análisis de la radiografía de mano pue-
de sugerir la existencia de displasia ósea no diagnós-
ticada (braquidactilias, haploinsuficiencia del SHOX, 

pseudohipoparatiroidismo...), en cuyo caso, al igual 
que ocurre cuando el hipocrecimiento es disarmóni-
co, debería realizarse un estudio radiológico del resto 
del esqueleto.
Estas pruebas básicas son las propuestas en la mayo-
ría de los protocolos nacionales e internacionales de 
talla baja idiopática, pero pueden ampliarse o com-
pletarse, en función de la historía clínica, de la evo-
lución o de los resultados de las pruebas previas, con 
otros estudios:
• Prealbúmina, fólico, proteína transportadora de 
retinol (sospecha de malnutrición y malabsorción).
• Estudio en heces de sangre, grasa o parásitos 
(sospecha de malabsorción, lambliasis).
• Iones en sudor (sólo si malnutrición, patología res-
piratoria recivante y sospecha de fibrosis quística).
• Cortisol libre en orina (sólo si obesidad con sospe-
cha de hipercortisolismo).
• Mapa óseo (sólo si hay disarmonía y sospecha de 
osteocondrodisplasias).
• Estudio del eje de GH-IGF-1. Descartar una defi-
ciencia/insensibilidad a la GH es necesario para poder 
establecer el diagnóstico de TBI. La determinación de 
los niveles séricos de IGF-I carece de la sensibilidad 
y especificidad suficientes para establecer o descartar 
una alteración en el eje de la GH; de hecho, alrededor 
del 25-50 % de las TBI presentan niveles séricos de 
IGF-I por debajo de -2 SDS y pacientes deficitarios de 
GH pueden presentar niveles séricos de IGF-I dentro 
del rango bajo de la normalidad. La mayoría de los 
autores está de acuerdo en que si los niveles séricos 
de IGF-1 son claramente normales (entre ± 1 DE para 
la edad y sexo), la EO no está retrasada de forma mar-
cada y la VC es normal, la probabilidad de que exista 
un trastorno en el eje GH-IGF-1 es muy escasa y no 
sería necesario realizar más estudios de valoración. Si 
por el contrario, los niveles de IGF-1 están por debajo 
de -2 DE para la edad y sexo o por debajo de la media 
junto con otros datos clínicos sugerentes de deficien-
cia de GH, estos deberían llevarse a cabo. No existe 
un acuerdo sobre qué y cómo deberían realizarse es-
tos estudios de valoración del eje GH-IGF-I (test de 
estimulación farmacológica con/sin primación, qué 
test, estudios de secreción espontánea, test de gene-
ración de IGF-I, niveles séricos de ALS, GHBP, estu-
dio genéticos...); en cualquier caso, la rareza de estos 
cuadros de deficiencia/resistencia a la GH y la dificul-
tad de interpretación de estas pruebas recomiendan su 
realización por personal experimentado y siempre en 
un contexto clínico compatible. 
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• Estudio de otros ejes hormonales hipofisarios: si 
existen datos sugerentes de patología o se diagnostica 
una deficiencia de GH, sobre todo si existe lesión de 
línea media o anomalías en la RM craneal.
• RM craneal: sólo debería realizarse en el contexto 
de una talla baja cuando exista un alto índice de sos-
pecha de deficiencia de GH o de lesión intracraneal 
(lesiones de línea media, detención brusca del creci-
miento, cefalea, vómitos u otros signos de hiperten-
sión intracraneal). En estos casos, debería hacerse con 
contraste y centrada en el área hipotálamo-hipofisaria, 
para poder detectar pequeñas alteraciones, como por 
ejemplo: ensanchamiento del tallo pituitario (histio-
citosis o disgerminomas), hipoplasia hipofisaria, neu-
rohipófisis ectópica, estrechamientos o sección del 
tallo, displasia septo-óptica, entre otras. El hallazgo 
de anomalías, especialmente el llamado síndrome de 
sección de tallo hipofisario, puede ser relevante para 
confirmar el diagnóstico de deficiencia de GH.
• Estudio genéticos. Representan el paso final en los 
estudios de hipocrecimiento y deberían estar orienta-
dos a genes concretos, en función del diagnóstico y 
los hallazgo clínicos y hormonales: deficiencia aislada 
de GH con historia familiar positiva (GH1, GHRH...), 
deficiencia combinada de hormonas hipofisarias 
(LHX3, LHX4, PROP1, HESX1...), deficiencia pri-
maria de IGF-1 (GHR, STAT5b, IGF-1, IGF1ALS...), 
resistencia a IGF-1 (IGF1R...), etc. También, pode-
mos realizar estudios GWAS en pacientes con TBI, 
sin otras alteraciones, en cuyo caso la posibilidad de 
detectar deleciones, duplicaciones o disomías unipa-
rentales podría oscilar entre un 5 y un 10 %.
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Talla baja: orientación diagnóstica.
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Concepto de talla baja. ¿Qué es la talla baja?

Ardid Encinar M.
Hospital La Plana, Villarreal.

1.- INTRODUCCIÓN.
 El crecimiento es el proceso fisiológico más 
característico de la edad pediátrica y se extiende des-
de la vida intrauterina hasta la finalización de la ma-
duración esquelética y de la sexual. La talla adulta  y 
la edad a la que ésta se alcanza están determinadas 
genéticamente; si bien, el resultado final depende de 
una compleja interacción a lo largo de todo el período 
de crecimiento de factores genéticos y ambientales. 
Según su forma de actuar , los podemos agrupar:
 1.- Factores determinantes: son los genéticos. 
Determinan no sólo la talla definitiva, sino también el 
tiempo y la forma en que la alcanza, especialmente en 
la época puberal.
 2.- Factores permisivos: permiten que la in-
formación genética se exprese adecuadamente  y se 
alcance la talla determinada genéticamente. 
 3.- Factores reguladores: son los encargados 
de convertir la información genética en el fenotipo 
del individuo adulto, de acuerdo con los factores per-
misivos y las posibilidades del ambiente. Las hormo-
nas más directamente implicadas son la hormona de 
crecimiento hipofisaria ( GH ) y los factores de cre-
cimiento sobre todo, la IGF-1 ( factor de crecimiento 
semejante a la insulina número 1 ), las hormonas ti-
roideas, el cortisol, los andrógenos suprarrenales, la 
testosterona, los estrógenos, los metabolitos activos 
de la vitamina D y la insulina.

 4.- Factores realizadores: son los órganos 
efectores, órganos diana; el esqueleto óseo y el cartí-
lago de crecimiento.

La talla baja es un motivo habitual de consulta en pe-
diatría y la causa más frecuente por la que un niño es 
remitido a una consulta de endocrinología pediátrica, 
pero sólo un pequeño porcentaje de estos niños, tie-
nen un hipocrecimiento que puede  ser la manifesta-
ción inicial o principal de otras patologías. Para poder 
detectar estas situaciones patológicas, se requiere co-
nocer las características normales del crecimiento de 
un niño y sus factores reguladores.

2.- BASES FISIOPATOLÓGICAS DEL CRECI-
MIENTO. PATRÓN DE CRECIMIENTO NOR-
MAL.

MODELO “ICP” DE KARLBERG.
 Según este modelo, propuesto a finales de los 
ochenta, la curva de crecimiento normal estaría for-
mada por la suma e interacciones de tres componen-
tes: 

Fetal- primera infancia.
Prepuberal o de la segunda infancia.
Puberal.
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1) Fetal-primera infancia: desde la media gestación 
hasta los 3 años.
a.- Patrón de crecimiento: durante este periodo, la ve-
locidad de crecimiento es muy rápida .El crecimiento 
fetal, en ausencia de anomalías genéticas, no depende 
casi del genotipo, sino del tamaño uterino y materno y 
de la función placentaria. Después del nacimiento, la 
influencia del genotipo sobre el patrón y la velocidad 
de crecimiento se va expresando progresivamente  ( 
“fenómeno de canalización”)
b.- Regulación hormonal: el crecimiento fetal es,  
prácticamente independiente de la hormona de creci-
miento (GH), principal regulador hormonal del mismo 
en la vida extrauterina. Sus principales reguladores en 
esta época son: insulina y los factores de crecimiento, 
especialmente los semejantes a la insulina, IGF-1 e 
IGF-2

2) Componente prepuberal o de la segunda infancia: 
desde los 6-12 meses  hasta el inicio de la pubertad. 
La curva de crecimiento normal resultaría del solapa-
miento de la suma de los componentes fetal-primera 
infancia y prepuberal.
a.- Patrón de crecimiento: la rápida deceleración de la 
velocidad de crecimiento ( VC )
  continúa y el descenso es mucho más rápido entre 
los 4 años y el inicio del estirón puberal ; esto se cono-
ce como “depresión prepuberal del crecimiento” y es 
especialmente manifiesto en los maduradores tardíos. 
Las variaciones normales que la VC experimenta en 
este periodo hace que sea difícil distinguir normali-
dad de anormalidad y sea preciso un seguimiento de 
2-3 años.
b.- Regulación hormonal: en esta etapa prepuberal, el 
principal determinante del crecimiento es el genotipo, 
y su principal regulador, junto con las hormonas tiroi-
deas, el eje de la GH-IGFs.

3) Componente puberal: se suma al prepuberal a una 
edad variable, determinada por el genotipo, reponsa-
ble del ritmo de maduración individual y del momen-
to en que se inicia la pubertad.
a.- Patrón de crecimiento: marcado por el “estirón 
puberal”, diferente en ambos sexos.
En las niñas: el inicio de la pubertad lo marca la apa-
rición del botón mamario (estadio II de Tanner), entre 
los  10,5-11 años, y suele coincidir con el “estirón pu-
beral”. La menarquia es un fenómeno puberal tardío, 
alrededor de 2 años después de su inicio (estadío IV 
Tanner), y el estirón está prácticamente finalizado. El 

crecimiento postmenarquia es muy variable, entre 4 y 
11, con una media de 6-7 cm.
En los niños: el inicio de la pubertad es marcado por 
el incremento del volumen testicular (>4 mL), que se 
produce a una edad media de 11.5-12 años. El estirón 
es más tardío , aproximadamente un año después, al-
rededor de los 12,5-13 (estadío III Tanner).
La ganancia de talla  supone unos 25-30 cm. en varo-
nes y 23-27 cm. en mujeres y cesa a una edad media 
de 21 y 17 años, respectivamente.
b.- Regulación hormonal: los esteroides sexuales son 
los responsables de la aparición del componente pube-
ral, porque poseen acciones anabolizantes directas so-
bre el cartílago de crecimiento, y porque incrementan 
la secreción de GH, de forma que la actuación sinérgi-
ca de esteroides sexuales y GH sería la responsable del 
estirón puberal, pero también del cierre de los cartíla-
gos de crecimiento, y de la finalización de éste.

3.-REGULACIÓN HORMONAL DEL CRECI-
MIENTO POSTNATAL ( EJE GH-IGFs).
El principal eje hormonal regulador del crecimiento 
en la vida postnatal es el eje GH-IGFs, pero otras mu-
chas hormonas contribuyen a este control: hormonas 
tiroideas, andrógenos suprarrenales, esteroides sexua-
les, glucocorticoides, vitamina D, leptina e insulina.

HORMONA DE CRECIMIENTO ( GH ).
La GH es sintetizada y secretada por las células so-
matotropas de la adenohipófisis. La mayoría de las 
acciones estimulantes del crecimiento son mediadas 
por IGFs.
No posee efectos apenas sobre el crecimiento fetal; 
los RN con déficit congénito de GH tienen una talla 
normal al nacer o minimamente reducida
La GH es liberada de forma pulsátil  (4-6 pulsos/día) 
y con un predominio nocturno, y  es prácticamente 
indetectable entre los mismos, de forma que la de-
terminación aislada de sus niveles basales carece de 
utilidad diagnóstica, y la evaluación de su secreción 
debe realizarse tras estímulos que induzcan un pico 
de secreción.
La GH circula en sangre unida a una proteína de trans-
porte específica, la GHBP, cuyos niveles séricos son 
un indicador del número de receptores de GH.

FACTORES DE CRECIMIENTO SEMEJANTES  A 
LA INSULINA (IGFs).
Son péptidos de estructura similar a la insulina produ-
cidos en el hígado y en los tejidos periféricos, espe-
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cialmente en músculo y hueso, que ejercen acciones 
mitógenas y anabolizantes sobre la mayoría de las 
células.

IGF-1: es el más relacionado con la GH. Sus niveles 
séricos disminuyen en las situaciones de deficiencia 
/ resistencia, y aumentan en las de hipersecreción de 
GH. Son  fisiológicamente muy bajos en RN y se in-
crementan lentamente a lo largo de la infancia hasta 
alcanzar niveles elevados durante la pubertad.
Se utilizan los niveles séricos de IGF-1 como un re-
flejo indirecto de la secreción de GH, con los matices 
de que en los primeros 3-4 años de vida, así como en 
situaciones de malnutrición, sus niveles pueden ser 
indistinguibles de los encontrados en las situaciones 
de deficiencia; y que en los niños con maduración 
adelantada o atrasada, sus valores deben compararse 
con los valores normales para la edad ósea.

IGF-2: se utiliza menos clínicamente. Sus valores dis-
minuyen en caso de deficiencia de GH, pero no se 
incrementan en caso de hipersecreción

4.- TALLA BAJA E HIPOCRECIMIENTO.
 La talla baja se define como aquella que se en-
cuentra situada por debajo de – 2 DE para edad y sexo 
en relación a la media de la población de referencia. 
En general, cuanto mayor es la desviación de la talla 
respecto a la media de la población y/o  respecto al 
potencial genético de crecimiento de la familia, ma-
yor será la probabilidad de encontrar patología subya-
cente.
Al hablar de hipocrecimiento o de fracaso de creci-
miento, nos referiremos a la velocidad de crecimiento 
(VC), independientemente de la talla; cuando se man-
tiene persistentemente disminuida.  Se considera “po-
tencialmente” patológica una VC < -1 DE ( percentil 
25 ), para su edad y sexo, durante más de 2-3 años.
Tradicionalmente, la talla baja se clasificaba en va-
riantes normales (talla baja familiar y retraso consti-
tucional  del crecimiento) y las tallas bajas patológi-
cas. Actualmente, se prefiere clasificar la talla en talla 
baja idiopática y talla baja patológica.

1.- Talla baja idiopática:
Hace referencia a aquellas condiciones de talla baja 
en la que desconocemos la causa de la misma y que  
cumplen los siguientes criterios: peso y longitud del 
recién nacido normal para su edad gestacional, pro-
porciones corporales normales, ausencia de enfer-

medad crónica, orgánica, endocrinopatía o trastornos 
psicoafectivos, nutrición adecuada y un tiempo de 
crecimiento o maduración que puede ser normal o 
lento. 
Además, se ha propuesto clasificar a los niños con ta-
lla baja idiopática en relación a la pubertad:
1.- Antes de la pubertad: si la talla diana se encuentra 
dentro del rango genético o talla diana  se denomina  
talla baja familiar ; y si se  encuentra por debajo de la 
misma, talla baja no familiar
2.- Después de la pubertad: en función de si inicia-
ron la pubertad a su hora o con retraso; la talla baja 
familiar y la no familiar podrían asociarse con una 
pubertad normal o retrasada
En la práctica clínica se siguen usando los términos 
de talla baja familiar (TBF ) y retraso constitucional 
del crecimiento y del desarrollo ( RCCD ), para abor-
dar de una forma práctica el estudio de la talla baja 
idiopática.
Los pacientes con talla baja familiar deben cumplir 
los siguientes criterios: peso y longitud al nacimiento 
normales, talla por debajo de – 2 DE para edad, sexo 
y población de referencia, antecedentes familiares de 
talla baja, proporciones corporales normales, veloci-
dad de crecimiento normal, pubertad normal, edad 
ósea concordante, pronóstico de talla adulta semejante 
a talla diana, talla final baja y ausencia de enfermedad 
orgánica, endocrina, nutricional o carencia afectiva.
Los pacientes con retraso del crecimiento y del desa-
rrollo, tienen un enlentecimiento en el ritmo de madu-
ración.  Hasta en un 50% de los casos, se encuentran 
uno o más sujetos afectados en la familia y uno o los 
dos padres en un 60-80% de los casos. El diagnósti-
co es evolutivo, en función de la talla y la evolución 
puberal. Tienen un peso y longitud al nacer normal, 
con una velocidad de crecimiento normal un periodo 
variable, hasta que sufren una deceleración y una dis-
minución en la velocidad de crecimiento. El estirón y 
el desarrollo se retrasan de 2 a 4 años y se acompaña 
de un retraso en la edad ósea y la presentación de la 
pubertad se corresponde mejor con la edad ósea que 
con la cronológica. Una vez empieza la pubertad, la 
progresión de la misma sigue un ritmo normal. Alre-
dedor  de un 10-20% quedaría con una talla por deba-
jo de los límites normales.

2.- Talla baja patológica:
Engloba todas las causas conocidas que pueden oca-
sionar efectos negativos en la evolución normal de la 
talla.

Concepto de talla baja. ¿Qué es la talla baja?



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:48

a.- Con desproporción de segmentos corporales:

- Congénitos: Osteodisplasias y condrodisplasias. 
Sugieren éstas la talla baja extrema, historia familiar 
muy evocadora, proporciones corporales anormales y 
alteraciones de dichas  proporciones entre el tronco y 
las extremidades.  Se diferencian más de 300 formas 
clínicas, entre las que se incluyen las alteraciones del 
gen SHOX, descritas como una mutación o delección       
( haploinsuficiencia ) de una copia del gen shox que 
está presente en el 100% de los pacientes con síndro-
me de Turner, en el 50-70% de los pacientes con dis-
condrostosis o síndrome de Leri-Weill y en el 2-15% 
de los pacientes con talla baja, sin anomalías esquelé-
ticas ( talla baja “idiopática” aparente ). 

- Adquiridos ( radioterapia espinal, anomalías esque-
léticas aisladas ..).

b.- Con proporciones corporales normales:.

- De inicio prenatal :
1.- Retraso de crecimiento intrauterino (el niño pe-
queño para edad gestacional ): engloba un amplio 
grupo de niños, cuyo nexo común es el fracaso del 
crecimiento prenatal, y como consecuencia, un peso  
y/o longitud al nacimiento por debajo del límite infe-
rior de lo normal para su edad gestacional. Aunque la 
mayoría de los niños presentará una recuperación de 
su crecimiento antes de los dos años de edad, en 1 de 
cada 10 persistirá el retraso. El niño PEG puede per-
sistir con retraso de crecimiento postnatal y con cam-
bios metabólicos y en la composición corporal que se 
relacionan con el origen del síndrome metabólico del 
adulto.
2.- Síndromes dismórficos.
3.- Cromosomopatías, como el síndrome de Turner.
 
- De inicio postnatal :
* Hipocrecimiento de origen nutricional: la malnu-
trición severa es la causa más frecuente de hipocre-
cimiento
* Infecciones  crónicas y/o recurrentes e inmunodefi-
ciencias: actúan de manera sinérgica con la malnutri-
ción en la génesis del fracaso del crecimiento.
* Enfermedades crónicas: cualquier enfermedad cró-
nica, que afecte a cualquier órgano, si es lo suficien-
temente intensa y duradera en el tiempo, es capaz de 
producir fracaso en el crecimiento y talla baja, aun-
que los mecanismos etiopatogénicos implicados va-

rían dependiendo de la enfermedad de base, siendo 
una de las constantes la malnutrición a la que se lle-
ga en muchas de ellas. El fracaso del crecimiento es  
un síntoma más que se unirá a los propios de cada 
cuadro clínico, aunque a veces, durante años, es el 
único o principal síntoma de la enfermedad subya-
cente (enfermedad celíaca, enfermedad inflamatoria 
intestinal, acidosis tubular renal, insuficiencia renal 
crónica). Suele acompañarse de un retraso simultáneo 
de la maduración ósea y del desarrollo puberal. Puede 
haber recuperación posterior, pero, en general, cuán-
to más precoz, grave y prolongada sea la enfermedad 
que ocasiona la alteración del crecimiento, menos po-
sibilidades hay de que pueda recuperarse completa-
mente.
* Enfermedades endocrinológicas: su importancia  
radica en reconocerlos y tratarlos.
1.  Deficiencia de GH:
Constituye un 5% de las tallas bajas.
Es el eje hormonal más importante en el crecimiento 
postnatal, aunque influyan otras hormonas.
El trastorno puede ser hipofisario (primario ), suprahi-
pofisario (secundario) o bien por resistencia periférica 
a la GH o a los IGF (periférico). En estos últimos, la 
producción de GH es normal e incluso elevada, pu-
diendo existir una resistencia periférica por alteración 
del receptor de GH (síndrome de Laron), alteraciones 
postreceptor o una resistencia periférica a los IGF-1.
El déficit puede ser idiopático (la mayoría de las oca-
siones) , genético ( sospecharlo ante un déficit grave 
de GH ), secundarios a lesiones hipotálamo-hipofi-
sarias ( alteraciones congénitas, malformaciones del 
sistema nervioso central, lesiones como tumores, his-
tiocitosis, traumatismos o radioterapia), secundarios a 
alteraciones en la secreción de GH, a alteraciones en 
el mecanismo de acción de la GH   (insensibilidad a 
la GH ). El déficit puede se único o múltiple, asocián-
dose otras deficiencias de  hormonas hipofisarias. La 
presencia de micropene, hipoglucemia e ictericia es 
muy sugestivo de hipopituitarismo congénito.
Las características clínicas del niño con déficit de GH  
son:
Talla baja, velocidad de crecimiento disminuida, hi-
poglucemia, micropene, exceso de grasa subcutánea, 
retraso de la maduración ósea, pubertad retrasada, po-
sible asociación con otros déficits hormonales.
2. Hipotiroidismo:
En las formas leves, la talla constituye la única alerta. 
Se observa retraso del crecimiento, de la maduración 
ósea y retraso en el inicio de la pubertad.

Ardid Encinar M.
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3. Hipercortisolismo:
Endógeno o exógeno, iatrogénico (más frecuente), por 
corticoterapia crónica. El hipocrecimiento y la obesi-
dad son las manifestaciones clínicas más frecuentes 
secundarias al exceso de glucocorticoides.
4. Exceso de esteroides sexuales:
La pubertad precoz y pseudopubertad precoz son for-
mas particulares de hipocrecimiento, ya que el exce-
so de esteroides sexuales determina una aceleración 
anormal de la VC y de la EO, junto con una estimu-
lación desproporcionada de la maduración epifisaria 
que conduce al cierre precoz de los cartílagos de cre-
cimiento y a una talla final baja.
5. Pseudohipoparatiroidismo:
Grupo de enfermedades muy infrecuentes que se ca-
racterizan por una resistencia en hueso y riñón (órga-
nos diana) a la acción de la paratohormona, y se ma-
nifiestan con hipocalcemia, hiperfosfatemia y niveles 
elevados de PTH. Algunos presentan un fenotipo pe-
culiar (obesidad, retraso mental y talla baja) y anoma-
lías óseas (osteodistrofia hereditaria de Albrigt )
6. Diabetes méllitus:
Sobre todo si se asocia a mal control y la diabetes 
debuta antes de la pubertad 
7. Hipocrecimientos en el hipogonadismos:
No se va a presentar el “estirón puberal “por falta de 
impregnación esteroidea.  (excepción el síndrome de 
Klineffelter que cursa con talla alta )

* Deprivación psico-social: de diagnóstico difícil,  
es un síndrome de talla baja y/o retraso puberal que 
se produce en niños y adolescentes en situaciones de 
hostigamiento psicológico o deprivación afectiva, y 
para el que no se encuentra otra  explicación. 
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¿Hay que tratar todas las tallas bajas?
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1. INTRODUCCION.

Hemos de saber  que el crecimiento  es  un proceso 
complejo, resultado de la interacción de diferentes  
factores, como son los:
Factores Determinantes o Genéticos: es  la base  sobre 
la que van a actuar  factores permisivos  y regulado-
res. 
Factores  Permisivos: hacen posible  la realización  
del proyecto  de crecimiento  determinado genética-
mente Ej: la nutrición,  factores psicosociales, econó-
micos, etc. 
Factores reguladores: convierten  las instrucciones   
de los genes  en el fenotipo del individuo adulto, de 
acuerdo con los  factores permisivos. Las hormonas 
más directamente implicadas son la hormona de cre-
cimiento hipofisaria ( GH ) y los factores de creci-
miento sobre todo, la IGF-1, las hormonas tiroideas, 
el cortisol, los andrógenos suprarrenales, la testoste-
rona, los estrógenos, los metabolitos activos de la vi-
tamina D y la insulina.
Factores realizadores: son los órganos efectores, ór-
ganos diana; el esqueleto óseo y el cartílago de cre-
cimiento.
Además  el   crecimiento es un proceso dinámico y  
continuo  con diferentes fases.  Primera infancia  pre-
senta crecimiento rápido   durante los 2 primeros años 
de vida. Luego está  el periodo de crecimiento esta-
ble, corresponde  a la época preescolar- escolar, desde  
los 3 años  hasta el inicio del estirón puberal  con 
velocidad de  crecimiento 5-7 cm/ año. Y por último 
la  pubertad y adolescencia  caracterizado por estirón 
puberal  8-12 cm  / año 
 Así  pues la alteración de cualquiera de los  factores 
implicados en el crecimiento, en cualquiera  de las 
fases  producirá  un hipocrecimiento y consecuente-
mente  una talla  baja. La talla baja constituye  uno  
de los principales motivos de consulta  en Pediatría  y 
la causa más frecuente por la que un niño es remitido  
a una consulta de Endocrinología y debemos  saber 
como afrontar su tratamiento.

2. CONCEPTO  DE TALLA BAJA .

Se entiende por talla baja    cuando un niño  se sitúa   
por debajo  de 2  desviaciones estándar (DE),  aproxi-

madamente Percentil 3,  para la edad y sexo  del  niño   
El concepto de hipocrecimiento engloba también, a 
aquellos niños  con  velocidad de crecimiento  inferior 
al Percentil   25  o 1 (DE) durante 2, 3 años consecu-
tivos.

3. CLASIFICACIÓN DE LA TALLA BAJA.

Tradicionalmente  en la práctica clínica, la talla baja 
se ha clasificado en 2 tipos, las variantes normales que 
corresponden al 80%  de los casos (talla baja familiar 
y retraso constitucional del crecimiento)  y las patoló-
gicas 20% de los casos. Actualmente   a partir del con-
senso 1996 y del 2008 se prefiere clasificar   en “talla 
baja idiopática” (TBI) y “talla baja patológica”. 
La talla baja idiopática  agrupa a un conjunto de enti-
dades clínicas  de las que desconocemos  la causa de 
la misma  y cumple los siguientes criterios : longitud 
y peso al nacimiento  normal para la edad gestacional, 
proporciones corporales normales, ausencia de  en-
fermedad crónica, orgánica, endocrinopatía, trastorno 
psicoafectivo, y nutricional.
En el periodo prepuberal ,se clasifican en talla baja  
idiopática familiar y no familiar; si   uno o varios 
miembros de la familia, presentan también talla baja  
hablamos de TBI con componente  familiar, y cuando 
no ocurre  de TBI sin  componente familia. Después 
del inicio puberal  en función de si iniciaron  la pu-
bertad  a su hora  o con retraso, hablamos de talla 
baja familiar o no familiar  con pubertad normal o 
retrasada. 

4. INDICACIONES ACTUALES DE TRATA-
MIENTO CON HORMONA DEL CRECIMIEN-
TO.
 
La utilización de hormona de crecimiento para el tra-
tamiento de diversas patologías es bien conocida. Las 
indicaciones pediátricas internacionalmente acepta-
das son: déficit de GH, pequeños para la edad gesta-
cional (PEGS), alteración del gen SHOX, síndrome 
de Turner (ST), insuficiencia renal crónica (IRC) y 
síndrome de Prader-Willi (SPW).
En España, el Ministerio de Sanidad aprueba su uso 
y lo financia en todos esos casos. Existen unos cri-
terios de  generales de exclusión en pediatría  como 
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la diabetes mellitus  insuficientemente controlada, la 
enfermedad maligna  activa,  síndromes  y enferme-
dades   con riesgo de fragilidad cromosómica, tales 
como síndrome de Down, Bloom, anemia de fanconi, 
neurofibromatosis.
La tolerancia  en general es  buena y no hay  efectos 
secundarios importantes  con las dosis aconsejadas. 
Entre las complicaciones raras   podemos encontrar 
lipoatrofia, lipohipertrofia o eritema  en la piel  en las 
zonas de inyección, aumento de tamaño  o pigmen-
tación  de nevus, hipertensión intracraneal benigna, 
ginecomastia, artralgias, hipotiroidismo  transitorio, 
hiperglucemia  e intolerancia   a la glucosa,  despla-
zamiento epifisario de cabeza de fémur. La relación 
entre  el tratamiento  y el desarrollo de malignidad  no 
ha podido probarse.
4.1 DEFICT  DE GH  
Su incidencia oscila  entre 1:4000- 1:10000 RN vivos 
y supone el 5% de tallas bajas. El déficit de  GH puede 
presentarse de forma aislada  o asociada   a otras defi-
ciencias de   hormonas hipofisarias (hipopituitarismo)  

y puede ser congénito ( alteraciones genéticas,  mal-
formaciones de la línea media) o adquiridos (tumores, 
traumatismos, histiocitosis, infecciones radioterapia 
…). En la mayoría de los casos, el déficit es  idiopáti-
co  y solo aproximadamente  un 20% de los casos es 
posible identificar  una causa orgánica responsable; 
no obstante, entre las formas idiopáticas, es frecuente 
el hallazgo  en la RMN   craneal  de determinadas 
anomalías  morfológicas: hipoplasia  hipofisaria, tallo 
hipofisario ausente, neurohipófisis ectópicas. Estos 
casos  suponen  un mayor riesgo de desarrollar  otras 
deficiencias hipofisarias.
Se supone  que un 3-5% de las formas idiopáticas  de 
deficiencia de GH  tendrían una base genética, bien 
por mutación del gen GH (deficiencia  o GH bioló-
gicamente  inactiva ) o de GHRH (hormona hipota-
lámica liberadora de  de GH), que condicionaría una 
deficiencia aislada de GH, o bien  por mutaciones 
de genes implicados   en el desarrollo de la hipófi-
sis  (HESX-1, LHX3, LHX4, POU1F1, PROP-1)que 
condicionaría  deficiencias hipofisarias múltiples.

¿Hay que tratar todas las tallas bajas?
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La manifestación clínica más característica  de la de-
ficiencia de GH es el fracaso de crecimiento, con una 
marcada  disminución de la velocidad  de crecimiento  
y retraso de la edad ósea. 
La secreción de GH  y/o la respuesta   de GH   a los 
test de estímulo  esta disminuida así  como  los nive-
les séricos de IGF1 IGFBP3.
En las formas congénitas  o graves, el hipocrecimien-
to puede estar presente  ya a los 6 meses y se acompa-
ña de un fenotipo característico  con cara de muñeca, 
voz aguda, incremento  perimetro abdominal, manos 
y pies  pequeños, hipoglucemia,  hiperbilirrubinemia  
e hipogenitalismo en los niños. Clásicamente el défi-
cit congénito  se asocia a complicaciones perinatales 
(sufrimiento perinatal, presentan podálica, fórceps,)  
En las formas adquiridas  de inicio más tardío  el hi-
pocrecimiento puede ser la única manifestación.

CRITERIOS DE UTILIZACIÓN DE LA GH EN DE-
FICIT DE LA GH
 Se administra a una dosis de 0,025-0,035 mg/kg/día, 
con los siguientes criterios de inclusión: talla inferior 
a 2 DE para su edad, VC por debajo del P10, edad ósea 
retrasada más de 1 año, 1 ó 2 tests farmacológicos de 
secreción de GH que no respondan (GH inferior a 10 
ng/ml) y/o IGF-1 < 2 DE para edad, sexo y estadío.  
Consideración complementaria: la deficiencia grave  
de inicio neonatal  suelen corresponder  a casos de 
panhipopituitarismo  y asocian signos como hipoge-
nitalismo  en niños, hipoglucemia. En estos casos la 
demostración  de valores bajos de GH en situación 
de  hipoglucemia  son suficientes para confirmar el 
diagnóstico. En pacientes  con tumores  que presentan 
afectación de la talla  se recomienda un periodo de  
observación de  6-12 meses.

4.2 PEQUEÑOS PARA LA EDAD GESTACIONAL 
(PEG)
Se considera  un neonato PEG  cuando el peso y/o 
la  longitud al nacer   son  iguales  o inferiores  a -2 
DS para la población de referencia, sexo y edad de  
gestación. La incidencia de PEG  se sitúa  alrededor 
de 6-8%, y la tendencia  actual  es el aumento, rela-
cionado  con la edad avanzada de las madres y/o la 
frecuencia de  fertilizaciones in vitro.
Alrededor del 85-90%  de PEGS  realizan recupera-
ción de peso y  talla durante los 2 primeros años de 
vida  El seguimiento de los  pacientes  que no realizan 
la  recuperación es decir  del  10-15% de los PEGS ha 
demostrado que la talla final alcanzada  es significati-

vamente menor  a su potencial genético. Algunos  de  
estos pacientes  presentan además una secreción baja 
de GH, otros presentan valores bajos de  IGF1.
 El  tratamiento  con GH determina  aumento de la 
velocidad de crecimiento  a corto y largo plazo; el 
incremento de talla final depende de la dosis y del 
momento de inicio de tratamiento.
Se debe derivar  al pediatra endocrinólogo  los pa-
cientes PEG sin crecimiento recuperador.

CRITERIOS DE UTILIZACIÓN DE  GH EN PEGS
Longitud   y/o peso al nacimiento  inferior a -2 DE, 
no haber  tenido a los 4 años de vida   recuperación 
del crecimiento  y encontrarse por debajo de -2,5 DE 
o talla  inferior a -1 DE  ajustada  a la talla parental. 
Se  administra a  una dosis de 0,035-0,067 mg/kg/
día subcutáneo. Criterios de exclusión son el inicio 
de la pubertad, niños con síndrome de Silver Russell 
o cualquier otro, intolerancia a la glucosa o diabetes 
mellitus, resistencia insulínica.
                                                                                                                                                                                                  
4.3 ALTERACION DEL GEN SHOX
El gen SHOX está relacionado con  el crecimiento 
longitudinal  de los huesos. Una de las causas genéti-
cas de  de talla baja  son las mutaciones del gen SHOX 
que está  localizado  en la región pseudo autosómica  
de los CRM Xp22 e Yp11.3  del que se han descrito 
más de 50 mutaciones, la mayoría de las cuales son 
delecciones.
El fenotipo resultante  de la  haploinsuficiencia de  
gen SHOX  es muy variable  e inespecífico  en la edad 
preescolar  ya que  el acortamiento  mesomiélico  de 
las extremidades  característico de esta patología se 
da en la segunda década de la vida. En la edad pe-
diátrica  podemos encontrarnos desde las formas de 
talla baja idiopática  sin signos clínicos acompañan-
tes  hasta la forma completa de  discondreostosis de 
Léri-Weill. Algunas  de las alteraciones acompañan-
tes son  paladar alto, anormalidad de las orejas, cuello 
corto. Radiológicamente  existen 3  signos clásicos  
de la discondrosis de Léri –Weill: triangulización de 
la epífisis distal  radial, piramidalización  del hueso 
del carpo, traslucencia del radio y la deformación de 
Madelug. También  cúbito valgo, subluxación distal 
cubital, encurvamiento del radio.

CRITERIOS DE UTILIZACIÓN DE GH EN  ALTE-
RACIONES DEL GEN SHOX
Es necesario acreditar el diagnóstico mediante un es-
tudio de genética molecular. Está indicado el trata-
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miento con GH debido a alteración del gen SHOX, a 
partir de los 2 años con talla inferior a 2 DE, VC dis-
minuida por debajo de P10 para su correspondiente 
edad ósea, mantenida durante un mínimo de12 meses. 
A una dosis de 0,045-0,050 mg/kg/día.

 4.4 SINDROME DE TURNER 
El Síndrome de Turner  es una entidad sindrómica 
caracterizada por  talla baja, disgenesia y gonadal y 
unos hallazgos fenotípicos  característicos asociado 
a una monosomía parcial o total  del cromosoma X.  
Los  rasgos dismórficos del Síndrome de Turner (im-
plantación  posterior baja  del cabello, pterigium colli, 
acortamiento de metacarpianos, cúbito valgo, tórax 
en coraza, cardiopatía etc.)  Puede  ser poco evidente, 
por lo que en niñas de talla baja  de causa  desconoci-
da, aun en ausencia de  rasgos sindrómicos, es  obli-
gada la realización de un cariotipo.                                                                                      
     En estas niñas el origen de su hipocrecimiento es  
multifactorial: talla baja al nacimiento,  ausencia de 
un cromosoma, o mosaicismos, la  displasia metafisa-
ria que presentan, la resistencia a la acción  periférica 
a la GH, y la falta de estirón puberal debido a la dis-
genesia gonadal. 

CRITERIOS DE  UTILIZACION DE GH EN TUR-
NER
Es necesario aportar el  estudio citogenético  (45X0, 
o  mosaicismos), se         administrará  a partir de los 
2 años de vida a una dosis de 0,035-0,067 mg/kg/día 
s.c., cuando exista una talla inferior -2 DE correspon-
diente a su edad y estadío puberal y VC por debajo 
P10 para su edad ósea durante 12 meses.

4.5 SINDROME DE PRADER –WI LLI
El síndrome de Prader-Willi es una enfermedad gené-
tica producida por la ausencia de la expresión de un 
alelo localizado en el brazo largo del cromosoma 15 
de origen paterno.
Los pacientes con  esta alteración genética presentan 
un cuadro clínico de obesidad, hiperfagia, talla baja, 
hipogonadismo, criptorquidia y alteraciones en el 
aprendizaje tras una etapa de hipotonía muscular pre y 
postnatal, trastornos obsesivos compulsivos  además 
de una discapacidad intelectual de leve a moderada. 
La incidencia y frecuencia publicada es muy variable, 
aceptándose que entre 1 de cada 10.000 niños y 1 de 
cada 30.000 niños (en función de las poblaciones)
Dado que no existe tratamiento para la cura de la en-
fermedad, el diagnóstico temprano para la correcta 

atención a los síntomas es muy importante. Hoy en 
día el diagnóstico se confirma con test genéticos, y de 
hecho se recomienda el uso del test sobre los recién 
nacidos que presentan una hipotonía significativa.

CRITERIOS DE UTILIZACION DE  GH ENPRA-
DER-WILLI
Acreditar el diagnostico mediante estudio de genética 
molecular, edad igual o superior a  2 años a una do-
sis de 0,035  mg/kg/día (calculado según peso ideal), 
máximo 2,7 mg/día, En el seguimiento se deben reali-
zar radiografía de columna dorso-lumbar posteroante-
rior, ya que una complicación grave es la presentación 
de escoliosis. Criterios de exclusión: obesidad mórbi-
da (peso > 150% del peso ideal), intolerancia a la glu-
cosa o diabetes mellitus, escoliosis > 20º, apnea del 
sueño, hipertrofia obstructiva amígdalo-adenoidea.

4.5 INSUFICIENCIA RENAL CRONICA (IRC)
La insuficiencia renal crónica es la perdida irrever-
sible de la función renal, produciendo, disminución 
progresiva del filtrado glomerular, que  se clasifica en 
distintos estadios según el deterioro de filtrado glo-
merular.
El patrón de crecimiento  está alterado  en el niño 
con insuficiencia renal crónica  debido a diferentes 
factores tales como  malnutrición anemia, acidemia, 
pérdida salina, alteraciones del metabolismo calcio-
fósforo  y hormonales. Entre estos factores hormo-
nales destaca la GH con niveles basales normales o 
altos   pero con desorganización del patrón  pulsátil  
de secreción  de GH, también está disminuida la con-
centración plasmática de su  proteína transportadora, 
la concentración  de IGF1 total es normal o alto pero 
disminuida su fracción libre  y su bioactividad. Ade-
más existe un retraso en la actividad del eje hipotalá-
mico –hipofisario gonadal.

CRITRIOS DE UTILIZACION DE GH EN   IRC
Insuficiencia renal crónica (IRC) a partir de los 2 
años a una dosis de 0,045-0,050 mg/kg/día, con los 
siguientes criterios de inclusión IRC (filtrado glo-
merular inferior al 50%), tratamiento crónico de diáli-
sis, situación prepuberal, talla inferior a 2 DE para su 
edad  y sexo, velocidad de crecimiento por debajo del 
P10, edad ósea retrasada más de 1 año. Criterios de 
exclusión: patología cardiovascular severa, hipotiroi-
dismo grave no tratado, enfermedad maligna activa, 
dosis elevadas d corticoides, trasplante renal.

¿Hay que tratar todas las tallas bajas?
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5. DEFICIENCIA  PRIMARIA   GRAVE DE  
IGF1.

Actualmente disponemos en el mercado de  IGF1,  es-
taría indicado  en el tratamiento  de   pacientes que 
presentan mutaciones del receptor de GH (GHR) Ej.: 
Síndrome  de Laron, mutaciones  en la vía  de seña-
lización activada por el GHR, o bien en el gen  de la 
IGF1.
 
CRITERIOS   DE UTILIZACIÓN DE IGF1
Los pacientes  tendrán  talla < o igual a 3DE, valores 
de IGF1  por debajo de 2 DE para la edad y sexo, 
respuesta normal de GH a los test de estímulos, edad 
igual o superior a 2 años, velocidad de crecimiento   
inferior a -1,5DE durante  6 meses, retraso de la edad 
ósea mayor de 1 año. Se recomienda  acreditar el estu-
dio molecular. La dosis IGF1 recombinante 0.04-0,05 
mg/Kg (2 dosis al) día.

6.¿TALLA BAJA IDIOPÁTICA PRECISA     TRA-
TAMIENTO  CON GH?

Bajo el  concepto de talla baja idiopática  se agru-
pan entidades clínicas de etiología  desconocida, es 
un grupo heterogéneo    en los que no se  ha podido 
demostrarse  ninguna enfermedad  general, endocri-
na, o metabólica. Por lo tanto es un diagnóstico de 
exclusión, con una alta prevalencia en la población 
general y que está por encima del 50%  de los pacien-
tes derivados para estudio  en las consultas de  endo-
crinología pediátrica.
 La FDA  aprobó en el 2003  la utilización de GH   en 
la TBI  en pacientes  con una talla < o igual a 2,5 DE  
para su edad y sexo  y en los que la preedición de talla 
adulta es menor  de lo considerado normal para su 
edad y sexo.
La talla media  ganada  por el tratamiento   en TBI  es 
de 3-4  cm, aunque  la respuesta individual es muy 
variable y  se necesitan estudios adicionales  para 
poder valorarlo, por ello los autores  establecen un 
grado de recomendación  bajo.  El coste económico  
supone 20000 Euros por año de tratamiento o  27000 
Euros por cm  ganado.  Además   no hay estudios  que 
demuestren  una mejora de la calidad de vida o en la 
adaptación psicosocial. 
Actualmente  la utilización de GH en la TBI no está 
autorizada  en España  ni en Europa por la Agencia 
Europea d Evaluación de Medicamento. No  obstante 
existe una gran controversia. ara El Grupo Español de 

Consenso  de Endocrinología Pediátrica   la utiliza-
ción de GH  en el tratamiento de la TBI  sería segura 
y eficaz, aunque exista una amplia variabilidad  en la 
respuesta individual, este tratamiento deberá evaluar-
se  semestralmente  y únicamente estaría indicado en 
los pacientes  con buena respuesta auxológica  con 
ausencia de efectos secundarios.
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Procalcitonina e infección bacteriana en el lactante febril.
Muñoz Aguilar G*, Ortega Evangelio G*, Juncos Clemente M*, Domingo Triadó I*, 

Lázaro Carreño MI**, Alcón Sáez JJ*, Borrego Oliva S**, Marcaida Benito G**.
*Servicio Pediatría.  **Servicio de Análisis Clínicos (CDB). 

Consorcio Hospital General Universitario. Valencia. 

INTRODUCCIÓN.
La fiebre es uno de los motivos de consulta más frecuentes 
en los servicios de urgencias pediátricas, sobre todo en los 
niños en edad preescolar. Hasta el momento actual se ha 
utilizado de forma habitual la Proteína C Reactiva (PCR) 
como reactante de fase aguda y marcador de infección bac-
teriana, junto al recuento y la fórmula leucocitaria. Los ob-
jetivos de nuestro estudio han sido: 1.- Evaluar la utilidad 
diagnóstica de la Procalcitonina (PCT) para la detección 
precoz de infecciones bacterianas, en comparación con la 
PCR. 2.- Determinar el momento en el que la detección de 
PCT tiene mayor rentabilidad diagnóstica.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio analítico observacional tipo cohortes prospec-
tivo realizado en Puertas de Urgencias en 2 periodos de 
6 meses (Agosto/2009 a Febrero/2010 y Agosto/2010 a 
Febrero/2011). Se incluyeron un total de 217 pacientes, 
incluyendo los neonatos y lactantes de hasta 36 meses de 
vida atendidos por fiebre sin foco de menos de 48 horas de 
evolución que no habían recibido tratamiento antibiótico 
previo. Se recogieron: edad, horas de evolución de la fie-
bre (menos de 6 horas, de 6 a 12 horas y más de 12 horas), 
valor de PCT, PCR, leucocitos, resultados microbiológicos 
y diagnóstico al alta. Por grupos de edad se distinguieron: 
neonatos, lactante pequeño (1-12 meses) y lactante mayor 
(12-36 meses). Se agruparon los diagnósticos en: infección 
bacteriana invasiva (IBI), infección bacteriana localizada e 
infección vírica.

RESULTADOS
Observamos que en los casos con PCT negativas (<0.5 ng/
dl), el 90% fueron diagnosticados finalmente de viriasis. 
En cuanto a la presencia de IBI, el grupo de edad con ma-
yor porcentaje  es el de lactantes entre 1 mes y 12 meses 
(43.5%); en estos casos, hallamos una PCT>2 ng/dl en el 
65% de los pacientes en todas las franjas horarias. En la 
franja horaria de 6 a 12 horas, la PCT presenta una sensibi-
lidad (S)=87% y especificidad (E)=88% momento de ma-
yor rentabilidad. En la figura se comprueba como la PCT 

presenta una mayor exactitud como prueba diagnóstica de 
infecciones bacterianas (invasivas o no) frente a la PCR 
durante las primeras 12 horas. Casi en el 30% de infeccio-
nes víricas hay una PCR >10 mg/dl mientras que un 40% 
de niños con IBI pueden presentar valores negativos de 
PCR.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
A partir de nuestros resultados podemos concluir que la ne-
gatividad de la PCT es un marcador fiable y precoz en las 
primeras doce horas de un proceso febril para poder des-
cartar la presencia de bacteriemia, lo que nos permite dis-
minuir la invasividad en el diagnóstico con realización de 
un menor número de pruebas complementarias. Una PCT 
elevada (>2 ng/dl) nos permite detectar precozmente una 
infección bacteriana, siendo el periodo más idóneo para 
realizar la determinación entre las 6 y 12 horas del inicio 
de la fiebre, ya que es el momento con mayor rentabilidad 
diagnóstica con un 87% de PCT elevadas en pacientes con 
IBI. Todo esto nos permite un diagnóstico más rápido y 
eficaz frente al que nos ofrece la PCR, pudiendo tratar pre-
cozmente aquellos cuadros de infección bacteriana grave y 
evitando las complicaciones de un diagnóstico tardío. 
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¿Lactante febril – lactante grave? Revisión de la patología de 
lactantes menores de 90 días en urgencias.

Fujková J*, Castillo Rukoz C*, Matrí Martí L*, Aracil Pedro T*, 
Pons Morales S*, Ballester Asensio E.*,  Codoñer Franch P*.

*Servicio de Pediatría, Hospital Universitario Doctor Peset, Valencia.

SESIÓN 1: PATOLOGÍA INFECCIOSA

OBJETIVO
Describir la frecuencia y tipo de patología en el lac-
tante menor de 90 días de edad, que consulta en nues-
tro servicio de urgencia pediátrica.

MATERIAL Y MÉTODOS
Revisión de historias clínicas de pacientes menores 
de 90 días que consultaron en Urgencias de Pediatría 
de nuestro hospital entre el 1 de julio 2011  y el 31 de 
marzo de 2012.  Se consideró fiebre una temperatura 
axilar igual o superior a 38ºC por ser la utilizada en 
nuestra práctica clínica habitual.

RESULTADOS
Se incluyeron un total de 623 niños menores de tres 
meses (3,3% del total de las urgencias). 251 pacien-
tes eran varones (58,8%). Los diagnósticos finales 
más frecuentes fueron: infección respiratoria superior 
22,5%; normalidad clínica en 14,4%; bronquiolitis 
8,3%; cólico de lactante 6,5%; gastroenteritis aguda 
3,7%; ictericia no inmune 3,9%; vómitos 3%; sín-
drome febril 3,9%; otitis media aguda 1,3%; infec-
ción tracto urinario 1,5%; otros 30,5%; incluyendo 
en estos problemas no patológicos propios del recién 
nacido o lactante pequeño: estreñimiento; problemas 
cutáneos, problemas relacionados con la técnica ali-
mentaria. Del total,  83 casos presentaron fiebre en 
domicilio (15%) (edad media 45,7 días, varones 48), 
siendo la fiebre, motivo de consulta en sólo 26 casos y 
el diagnostico inicial, infección respiratoria superior 
(25); bronquiolitis (17) VRS positivo en 10 casos, fie-
bre sin foco (17), normalidad clínica (5); hiperbiliru-
binemia (7), gastroenteritis aguda (4); infección tracto 
urinario (4), neumonía (2), mastitis (1), vómitos (1). 
De estos ingresaron 41 (49,4% del total) y uno se tras-
lado, En todos los casos de fiebre sin foco (17, 41,5% 

de los ingresos en menores de 3 meses), se realizó 
analítica de sangre (hemograma, bioquímica y hemo-
cultivo), siendo la media de leucocitos  15,5 x 10x9 
(mín.3.100; máx. 28.000), de PCR 6,2mg/l y de PCT 
0,054 ng/l. Todos los hemocultivos resultaron nega-
tivos. Se obtuvo muestra de orina en todos los casos, 
siendo patológica la tira reactiva en 5 casos, mandán-
dose muestra para cultivo que resultó posteriormente 
negativa. Se realizó punción lumbar  en 7 casos sien-
do el  cultivo negativo en todos, sólo en un caso se 
obtuvo PCR enterovirus positivo. Analítica heces se 
realizó en 9 casos, detectando en un caso  Ag. Ente-
rovirus positivo. Radiografía de tórax se solicitó en 4 
casos, siendo normal la exploración. Se obtuvo mues-
tra de exudado nasofaríngeo en un caso con resultado 
positivo para Virus respiratorio sincitial (VRS). Con 
esto se modificó el diagnóstico en 3 casos, un caso 
meningitis por enterovirus, uno infección por ente-
rovirus y otro Bronquiolitis VRS positiva quedando 
como síndrome febril 14 casos. Todos tuvieron una 
evolución satisfactoria.

DISCUSIÓN
En nuestra serie, las causas de fiebre en lactantes son 
mayoritariamente de origen banal, desarrollando cua-
dros breves y autolimitados que no requieren de trata-
miento específico. El 58% de los casos de enfermedad 
febril aguda son de tipo infeccioso, predominando 
trastornos respiratorios y gastrointestinales. Solo en 
dos casos se demostró enfermedad bacteriana poten-
cialmente grave (3,2%), por presentar urinocultivo 
positivo. CONCLUSIONES: Los lactantes menores 
de 90 días de edad con fiebre precisan un control más 
estrecho y estudio analítico más complejo que los pa-
cientes mayores de esta edad para comprobar la be-
nignidad del proceso. 
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Neumonia por L. Pneumophila en pediatría. Una posibilidad a 
tener en cuenta.

Muñoz Endrino C*, Peñalver Sarmiento A*, Ferrández González M*, Taibi N*, Roig Riu M*.
*Servicio Pediatría. Hospital Vega Baja. Orihuela.

SESIÓN 1: PATOLOGÍA INFECCIOSA

INTRODUCCIÓN
Presentamos dos casos de neumonía por Legionella 
pneumophila en la infancia. Comentamos las mani-
festaciones clínicas, evolutivas y respuesta al trata-
miento.

CASOS CLÍNICOS
Primer caso: Niño de 7 años que ingresa por fiebre y 
afectación de estado general de 2 días de evolución. 
Radiografía de tórax se observa condensación en seg-
mento posterosuperior del LID. Hemograma: 6810 
leucocitos/µL. PCR 7.4 mg/dL. A su ingreso se pauta 
tratamiento con cefotaxima. Discreta mejoría tras su 
ingreso motivo por el que se remite a las 48 horas a 
su domicilio con tratamiento con amoxicilina, aun-
que al alta persiste fiebre. Empeoramiento clínico por 
lo que consultan a los 8 días de iniciado el cuadro. 
En este momento presenta en la radiografía de tórax 
aumento de la consolidación que abarca LM y LID. 
Se cambia el tratamiento a claritromicina con rápi-
da mejoría. En el estudio serológico recibido a las 6 
semanas se demuestra seroconversión con IgM (+) e 
IgG a L. pneumophila que pasan de negativas a 1/128. 
La investigación epidemiológica no encuentra ningún 
factor de riesgo.

Segundo caso: Niña de 9 años que ingresa por dificul-
tad respiratoria de 2 días de evolución, afectación del 
estado general y febrícula. Radiografía de tórax: infil-
trado intersticial bilateral en LID y LII. Hemograma 
17490 leucocitos/µL con 89% neutrófilos. PCR 0.7 
mg/dL. Inicialmente se pauta tratamiento con bron-
codilatadores inhalados, oxigenoterapia y corticoides 
orales. Em-peoramiento progresivo con necesidades 
de oxígeno cada vez más elevadas sin excesivo au-
mento del trabajo respiratorio por lo que el 6º día tras 
su ingreso se pauta tratamiento con claritromicina, 
con rápida mejoría clínica en las primeras 24 horas y 
mejoría paulatina de las imágenes radiológicas. En el 
estudio serológico recibido a las 5 semanas se infor-

ma que la IgM (+) en el segundo control y la IgG que 
pasa de negativa a 1/256 en el segundo control a L. 
pneumophila. Nuevamente la investigación radioló-
gica no encuentra datos de interés.

COMENTARIOS
• Legionella pneumophila es un agente casual de neu-
monías en adultos. En la edad pediátrica es excepcio-
nal por debajo de los de 4 años. A partir de esta edad 
empieza a detectarse en neumonías extrahospitalarias, 
aunque su incidencia demostrada por seroconversión 
es baja pero no despreciable. Los ß lactámicos no son 
eficaces para el tratamiento de las neumonías por Le-
gionella. El antibiótico de elección es un macrólido. 
La respuesta en pediatría suele ser muy buena con 
mejoría clínica evidente en las primeras 24 horas.
•  Los protocolos de las sociedades científicas pediá-
tricas para el tratamiento de las neumonías extrahos-
pitalarias en niños mayores de 5 años recomiendan 
un macrólido solo, o asociado a una cefalosporina en 
casos graves, en neumonías extrahospitalarias no abs-
cesificadas ni por aspiración1. Nuestra impresión es 
que el seguimiento de este protocolo no es idóneo y 
con frecuencia los niños mayores de 5 años reciben 
un ß lactámico como tratamiento único. La etiología 
más frecuente en este tramo de edad es M. pneumo-
niae. Aunque la curación espontánea es la regla en 
las neumonías por micoplasma, el tratamiento con un 
macrólido acorta el curso de la enfermedad y evita 
complicaciones y casos secundarios. Con respecto a 
la Legionella con un curso clínico bastante más agre-
sivo, el tratamiento recomendado en los protocolos de 
tratamiento es muy eficaz.
•  Como en la neumonía pediátrica no se suele reali-
zar investigación etiológica, la idoneidad del protoco-
lo permanece oculta. Consideramos al respecto muy 
interesante nuestros casos porque hacen evidente la 
eficacia del protocolo y las consecuencias negativas 
de un incorrecto cumplimento. 
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Neumonía afebril del lactante por Chlamydia Trachomatis. 
Revisión de tres casos.

SESIÓN 1: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Montoya Tamayo C, Cano López R. M, Ramón Redal M, 
Escobar Pirela H. D, Ferrer Lorente M. B, Cabezuelo Huerta G.*.

*Servicio de Pediatría. Hospital Universitario y politécnico La Fe.  Valencia. 

INTRODUCCIÓN
Chlamydia Trachomatis es un agente bacteriano que 
con frecuencia causa infecciones de transmisión 
sexual entre hombres y mujeres jóvenes. En el caso 
de las mujeres en edad reproductiva, tanto portadoras 
como enfermas, la importancia en su detección y tra-
tamiento precozes mayor por el riesgo de transmisión 
de enfermedades al recién nacido, algunas de las cua-
les pueden ser potencialmente graves. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Revisamos tres casos de infecciónrespiratoria por 
Chlamydia Trachomatis diagnosticados en la sección 
de lactantes pediátricos de nuestro centro en los úl-
timos 5 años mediante la detección de antígeno en 
muestra broncoalveolar. En todos ellos se confirmó 
la presencia del germen en cérvix materno. Compara-
mos los antecedentes y características clínico-radio-
lógicas.

RESULTADOS
Los tres casos eran varones de pocas semanas de vida 
(media de edad,  5 semanas), Todos habían nacido 
mediante parto vaginal no instrumentado, presentan 
cuadros respiratorios de evolución atípica y que re-
quirieron ingreso.Los tres presentaron dificultad res-
piratoria sin fiebre. En uno de los pacientes figura el 
antecedente de conjuntivitis neonatal. La radiología 
demostró patrón de afectación intersticial pulmonar 
compartida. La eosinofilia fue el dato analítico co-
mún más destacable. Uno de los pacientes precisó de 
ingreso en cuidados intensivos para soporte respira-
torio. Una vez establecido el diagnóstico etiológico 
e instaurado el tratamiento con macrólidos, la evolu-
ción clínica fue favorable. 

DISCUSIÓN
La infección por Chlamydia Trachomatis en el recién 
nacido se adquiere a través del canal del parto y ex-
cepcionalmente intraútero. La bacteria está implica-
da en un 30-50% de las conjuntivitis neonatales. Con 
menor frecuencia coloniza la rinofaringe y conlleva 
riesgo de infección de vías respiratorias bajas. Si bien 
suele ser asintomático, el cuadro respiratorio puede 
hacerse grave hastarequerir asistencia ventilatoria. Es 
característico su curso sin aumento de la temperatu-
ra.Existen varias formas de diagnóstico dependiendo 
de la afectación predominante, siendo la serología y 
la detección de antígeno en secreciones, los métodos 
más adecuados para los cuadros pulmonares. Se de-
ben descartar otros agentes como el virus respiratorio 
sincitial y Clamydophilapneumoniaecomoposibles 
causas. Una eosinofilia llamativa y la afectación in-
tersticial van a favor del diagnóstico etiológico. Ante 
un cuadro de estas características estaría justificado 
iniciar tratamiento antibiótico del lactante con ma-
crólidosy erradicar la infección en la madre y parejas 
sexuales.

CONCLUSIONES
La neumonía por Chlamydia Trachomatis constituye 
una causa de dificultad respiratoria poco frecuente en 
el lactante. Se debe considerar ante cuadros de bron-
quiolitis atípicas con afectación radiológica y empeo-
ramiento progresivo que no responde a tratamiento 
sintomático. Un alto índice de sospecha permite el 
diagnóstico y tratamiento antibiótico precoz de esta 
entidad todavía hoy infradiagnosticada y que puede 
resultar potencialmente grave, y de tratarse precoz-
mente se podríaacelerar la curación y evitar el daño 
pulmonar infeccioso a edades tempranas. 
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Retraso de crecimiento: CMV congénito o adquirido.

Cervera Albenca A*, López Leibar M*, Dapena Archiles M**, Tornador Gaya E*, 
Pont Colomer M*, Labordena Barceló C **.

*Hospital General de Castellón. Servicio de Pediatría. 
**Centro de Salud Fernando El Católico, Castellón.

INTRODUCCIÓN
A pesar de no estar incluido en el screening serológico 
de la mujer embarazada, el citomegalovirus (CMV) 
es la causa más frecuente de infección congénita en 
los países desarrollados. La tasa de adquisición en 
el periodo postnatal no es menospreciable. Por estos 
motivos, es una de las causas potenciales que se tie-
nen que contemplar en el diagnóstico diferencial del 
lactante con fallo de medro.

CASO CLÍNICO
Lactante varón que presenta estancamiento progresi-
vo pondoestatural, así como de perímetro craneal sin 
otra sintomatología acompañante.

Como antecedentes fue un prematuro de 33 SG con 
peso adecuado para la edad gestacional (2510gr) que 
requirió ingreso en la Unidad Neonatal por prematu-
ridad y sospecha de sepsis. Durante la evolución pre-
sentó una intolerancia digestiva los primeros seis días 
de vida con necesidad de nutrición parenteral y una 
hiperbilirrubinemia no isoinmune que precisó fotote-
rapia durante 48 horas (cifra máxima de bilirrubina 
17, 8 mg/dl). Se obtuvo un hemocultivo positivo a 
Estafilococo coagulasa negativo ( contaminación? 
Origen del catéter?) y un exudado ótico positivo para  
E.Coli.  La evolución fue favorable y se dio de alta 
a los 25 días de vida con una exploración dentro de 
la normalidad, lactancia natural exclusiva y pruebas 
de imagen cerebrales (X2) y abdominal normales con 
screening de hipoacusia también normal.

A los cuatro meses de vida se detecta un estancamien-
to pondoestatural y de perímetro cefálico, asociado a 
aspecto clínico de enfermedad y desnutrición. Dentro 
del diagnóstico de fallo de medro se solicita una analí-
tica donde destaca una leucocitosis a expensas de lin-
focitosis y un aumento de los reactantes de fase aguda 

( ferritina y PCR), aumento de las cifras de LDH y 
una hepatitis ( transaminasas X3) sin patrón de coles-
tasis ni visceromegalias ( ecografía abdominal nor-
mal). Serología TORCH, incluído CMV negativa. 
Pero ante la sospecha de infección congénita se hizo 
la determinación de PCR cuantitativa de CMV en ori-
na que resultó ser positiva y de forma retrospectiva la 
serología materna fue Ig G positiva con alta avidez, 
lo que indicaba que la infección podría haber ocurrido 
en el tercer trimestre de embarazo.

En cuanto al manejo del paciente se ha complementa-
do la lactancia natural sin suspenderla y se ha inicia-
do la alimentación complementaria con una norma-
lización progresiva de las cifras de transaminasas y 
una mejora clínica evidente con un catch-up de talla 
y peso, aunque pese a la mejoría persiste excretan-
do CMV en orina. La detección de PCR cuantitativa 
en la muestra de sangre seca del papel de filtro de 
la prueba del talón en estos momentos está pendiente 
de resultado y según ésta se valorará la necesidad de 
tratamiento.

COMENTARIOS
Por las implicaciones pronósticas a largo plazo se tie-
ne que considerar el diagnóstico de infección congé-
nita por CMV en los episodios de sepsis que quedan 
sin diagnosticar en el periodo neonatal, especialmente 
en el paciente prematuro. Así mismo un alto índice de 
sospecha es necesario en aquel lactante que presenta 
un retraso de crecimiento. Intentar diferenciar entre 
infección congénita vs adquirida es importante para 
la indicación de un tratamiento , que además de la ca-
rencia de los estudios prospectivos que lo avalan, no 
está exento de efectos secundarios , y en el caso del 
Valganciclovir, no está aprobado en la edad pediátri-
ca. Casos como este reabre el debate de la necesidad 
de screening materno para este virus.
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Ictericia colestásica como síntoma inicial de infección por virus 
de Epstein-Barr.

Rico Moncho, L*, Vázquez Gomis R*, Lozano M* 
*Servicio de Pediatría. Hospital General de Elche.

INTRODUCCIÓN
Se presenta el caso de una niña con hepatitis colestá-
sica secundaria a infección aguda por VEB. Aunque 
la evidencia bioquímica de afectación hepática sub-
clínica es frecuente en la mononucleosis infecciosa 
por VEB , la clínica de colestasis: ictericia y prurito 
son infrecuentes como forma de presentación  en el 
niño. Se postula que la ictericia puede deberse a daño 
directo o a reacción autoinmune sobre el hepatocito 
y/o epitelio biliar o por la hemolisis inducida por el 
virus.

CASO CLÍNICO
Niña de 13 años, sin antecedentes patológicos de in-
terés, con cuadro de 1 semana de evolución  de fiebre 
(72 horas) y  posteriormente astenia,vómitos y en las 
últimas 24 horas,  ictericia sin coluria y sin acolia. En 
la exploración:  ictericia conjuntival y cutánea, he-
patomegalia de 4 cm  sin esplenomegalia. Sin otros 
hallazgos.
Los examenes complementarios confirmaron cuadro 
de colestasis con  aumento de las transaminasas (x10) 
y de la bilirrubina a expensas de la fracción directa 
con estudio de la coagulación  normal. El hemograma 
mostraba la presencia de línfocitos activados típica 
del Sme mononucleosico. Se realiza estudio serológi-
co para virus hepatotropos (VHA, VHB, VHC toxo-
plasmosis, CMV y VEB) . Tras  Paul-Bunell positivo,  

serologia Hepatitis A  negativa y dado el buen estado 
general con  tolerancia oral adecuada, se decide se-
guimiento  por Consultas Externas. Tras 7 días, pre-
senta mejoría progresiva de la ictericia y aparición de  
un exantema micropapular eritematoso confluente y 
pruriginoso generalizado, amigdalas hipertroficas con 
fibrina, adenopatias laterocervicales y hepatoespleno-
megalia.
Los resultados bioquímicos mostraron una mejoría en 
los parámetros de colestasis pero aumento del daño 
celular (transaminasas x 50) con coagulación normal. 
Se realizo ecografia abdominal que mostro hepatome-
galia a expensas de lóbulo hepático derecho y leve 
esplenomegalia sin afectación  de la vía biliar. La se-
rologia fue negativa para Hepatitis A, B y C, citome-
galovirus y toxoplasma y positiva para VEB (IgM-
VCA positivo). En el momento actual, pendiente de 
nuevo control analítico en 1 mes.

COMENTARIOS
El VEB es responsable de más del 90% de los casos de 
mononucleosis infecciosa. Además de la sintomatolo-
gía típica, debemos tener presente las presentaciones 
atípicas como la ictericia ; incluso que ésta puede en 
el inicio presentarse aislada,  sin otros síntomas ca-
racterísticos de la mononucleosis. Por tanto, debemos 
tener en cuenta el VEB en el diagnóstico diferencial 
de la ictericia colestásica de la infancia.
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Lesión transitoria en esplenio de cuerpo calloso en el contexto de 
convulsiones afebriles por rotavirus. A propósito de un caso.

Parra Llorca A *, Juan Ribelles A *, Ibánez Clemente B *, 
Escobar Pirela H*, Tomás Vila M **, JiménezBuselo M ***.

*Residentes Servicio Pediatra. Hospital Universitario y politécnico La Fe. Valencia.
**Servicio de Neuropediatria. Hospital Universitario y politécnico La Fe. Valencia.

***Servicio de Urgencias Pediátricas. Hospital Universitario y politécnico La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El rotavirus es la principal causa de gastroenteritis en 
niños menores de 3 años. La infección es localizada 
en el intestino y con poca frecuencia se presenta mor-
bilidad extraintestinal. Sin embargo, puede afectar al 
sistema nervioso central produciendo convulsiones 
generalizadas, afebriles, benignas. Están asociadas a 
cuadros de gastroenteritis (GEA) con deshidratación 
leve y sin desequilibrio hidroelectrolítico. Como ca-
racterística excepcional podemos hallar una lesión 
descrita típicamente en la porción central del esplenio 
del cuerpo calloso, transitoria y sin secuelas posterio-
res. Presentamos un caso clínico con estas caracterís-
ticas.

CASO CLÍNICO
Paciente varón de 2 años de edad sin antecedentes 
de interés traido por el Servicio de Atención Médi-
ca Urgente por haber presentado un primer episodio 
convulsivo tónico-clónico afebril durante todo el epi-
sodio, de 2 minutos de duración con desconexión del 
medio, retroversión ocular y cianosis peribucal sin re-
lajación de esfínteres. A su llegada se encuentra con 
Glasgow 14, en estado post-ictal, levemente hipotó-
nico. Constantes dentro de la normalidad, incluida la 
glucemia, la calcemia, los gases y los electrolitos.                                                                                                
Presentaba deposiciones diarreicas de dos días de 
evolución, asociando vómitos repetidos durante las 
últimas 24 horas. A los 5 minutos de su llegada rei-
nicia crisis de hipertonía con desviación ocular que 
cede a los 2 minutos tras administración de midazo-
lám intravenoso. Emisión de gas fétido sin deposición 
acompañante durante la segunda crisis. Asintomático 
intercrisis, realiza una tercera crisis que asocia un es-
pasmo carpo-pedal que cede en segundos.
Durante su ingreso realiza el primer día dos episodios 
de rigidez generalizada sin desconexión del medio 
de segundos de duración. Paciente irritable que con-

tinúa con clínica de gastroenteritis con deposiciones 
diarreicas, ácidas y malolientes. A su inicio se rea-
lizan exploraciones complementarias obteniendo un 
hemograma anodino, antígeno de rotavirus en heces 
positivo con coprocultivo negativo. Tomografía axial 
computarizada craneal y electroencefalograma que no 
muestra actividad paroxística evidente. Finalmente se 
realiza una resonancia magnética nuclear donde se 
observa una lesión aislada hiperintensa en T2 y difu-
sión con restricción de la misma, bien delimitada, de 
12 x 4 mm de diámetro localizada en la porción cen-
tral del esplenio del cuerpo calloso. No capta contras-
te ni produce edema ni efecto masa sobre estructuras 
circundantes. En todo momento el paciente presenta-
ba exploración neurológica dentro de la normalidad. 
Tras el cese de la crisis convulsiva y tras la normaliza-
ción clínica se da el alta sin tratamiento anticomicial.

COMENTARIOS
Las convulsiones benignas afebriles asociadas con 
GEA viral leve, y más concretamente con las pro-
ducidas por rotavirus fueron descritas por primera 
vez porMorooka en Japón en 1982. La lesión está en 
relación con la infección vírica y con las convulsio-
nes que sufre el paciente. La lesión es única y no se 
aprecian otras lesiones desmielinizantes cerebrales. 
Se recomienda control de imagen entre 3 y 6 meses 
tras el presente estudio para valorar evolución o des-
aparición de la lesión. En todas las series revisadas 
los pacientes no presentan crisis posteriores, con buen 
desarrollo psicomotor. No es necesario tratamiento 
anticomicial. Las convulsiones benignas generaliza-
das por rotavirus están posiblemente infradiagnosti-
cadas. El espectro de alteraciones que puede originas 
un rotavirus incluye crisis febriles atípicas, estatus 
febriles o epilepsias parciales benignas de la infancia 
temprana, encefalitis, síndrome de Reye, encefalitis 
aguda necrotizante y parálisis flácida.
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Diferentes formas de presentación de infección aguda por 
Parvovirus B19.

Pérez García B; Jiménez Candel MI; Rey Simón R; Pedrón Marzal G; Hervás Andrés  A. 
*Servicio Pediatría Hospital Lluís Alcanyís, Xàtiva (Valencia).

INTRODUCCIÓN
Las manifestaciones clínicas de la infección aguda por Par-
vovirus B19 son muy variadas; además del cuadro cutáneo 
típico de eritema infeccioso o quinta enfermedad, pueden 
verse otras manifestaciones menos frecuentes, pero de ma-
yor gravedad. 
El ser humano es el único huésped conocido de este virus. 
Suele presentarse de forma epidémica, en brotes, de predo-
minio a finales de invierno o principios de primavera. 
Tras revisar las serologías de Parvovirus solicitadas a 
niños en nuestro hospital en el último año, se presentan 
cuatro casos de infección aguda con cuadros clínicos muy 
variados. 

CASOS CLÍNICOS
Caso 1: niña de 2 años, consulta por fiebre de 1 semana 
de evolución, con cuadro catarral, vómitos y deposiciones 
diarreicas. A la exploración, se objetiva hiperemia farín-
gea y timpánica bilateral, siendo el resto de exploración 
por sistemas normal. En la analítica, se evidencia leucope-
nia con neutropenia (378 neutrófilos totales), resto series 
normales, PCR 91 mg/l y Procalcitonina 2.66 ng/ml; en 
control analítico a las 24 horas, aumento de PCR (227) y 
Procalcitonina (45). Se inicia antibioterapia iv de forma 
empírica, que se mantiene 7 días; queda asintomática a las 
72 horas. Estudios solicitados normales, excepto serología 
con IgM Parvovirus B19 positiva. Buena evolución clínica 
y analítica. 
Caso 2: niño, 8 años, que consulta por dolor torácico de 
inicio brusco dos horas antes, que le ha despertado mien-
tras dormía, que  mejora con la sedestación, sin otra sin-
tomatología. A su llegada, asintomático, con exploración 
física normal. En ECG se objetiva elevación del ST y en 
analítica, valores elevados de CK (235 U/l) y troponina T 
ultrasensible (263.2 ng/ml), que aumentan en las siguien-
tes horas. Resto exploraciones (Rx tórax, ecocardiograma) 
normal. Ante intensidad referida al inicio del cuadro, se 
solicita RMN cardíaca donde se visualizan áreas de edema 
en segmentos apicales, compatible con miocarditis vírica. 
Posteriormente, informan de la positividad de la IgM Par-
vovirus B19. Normalización analítica en 7 días, con buena 

evolución hasta la actualidad. 
Caso 3: lactante, 14 meses, que consulta por cojera de 24 
horas de evolución, con dolor e impotencia funcional; cua-
dro IRS asociado. Analítica con leucocitosis, siendo el res-
to normal; ecografía caderas con mínimo derrame. Ingresa 
para Observación, con buena evolución, y diagnóstico pro-
visional de sinovitis transitoria de cadera, a la espera de re-
solución y con seguimiento posterior. En visitas posterio-
res, persiste cojera y elevación de la VSG, realizando a las 
3 semanas de inicio del cuadro, RMN caderas objetiván-
dose artritis de cadera izquierda. Se mantiene tratamiento 
antibiótico iv durante 14 días, con buena evolución, con 
desaparición de la cojera, y recuperando progresivamente 
movilidad. Se obtiene IgM para Parvovirus B19 positiva, 
con resto serología y cultivos negativos, con diagnóstico 
final de artritis reactiva. Resolución total del cuadro tras el 
alta, sin recaídas. 
Caso 4: niño 7 años, que acude por artralgias de las 4 extre-
midades de predominio vespertino, de 3 días de evolución, 
con fiebre; refiere el dolor como inconstante al inicio, sien-
do continuo en el momento que consulta. Los días previos, 
exantema en raíz de miembros. A la exploración, dolor a 
la movilización de rodillas, tobillos y muñecas, con signos 
inflamatorios de tobillo derecho y muñeca izquierda, sien-
do el resto normal. Analítica sin hallazgos, salvo VSG ele-
vada. En analítica ordinaria, FR negativo, ANAs positivos. 
Resto exploraciones normales, salvo IgM Parvovirus B19 
positiva. En seguimiento posterior, persistencia de la po-
liartritis, siendo remitido a Reumatología Pediátrica, con 
diagnóstico actual de AIJ. 

COMENTARIOS
En los casos presentados, podemos distinguir diferentes 
formas de presentación de una infección aguda por Par-
vovirus B19. Todos ellos se han presentado en un período 
de un mes y medio, lo que se ajusta a lo descrito en la 
literatura acerca de su presentación de forma epidémica, 
a pesar de haberse presentado todos ellos en los meses de 
noviembre y diciembre de 2011 (siendo este dato diferente 
a los revisados). 
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Manejo de la transmisión vertical del VIH: revisión de 18 casos.

Pastor Ferrándiz L, Gavilán Martín C, Clavijo Pendón A.
*Servicio de Pediatría. Hospital Universitario de San Juan de Alicante.

INTRODUCCIÓN
Aproximadamente mil niños se infectan por VIH cada 
día por transmisión vertical (TV) diariamente, siendo 
un problema de gran relevancia que afecta a 3,2 mi-
llones de personas <15 años. La OMS prioriza entre 
sus Estrategias 2011-2015 “eliminar la infección VIH 
en el niño” y el Plan Nacional SIDA 2008-2012” tiene 
como primer objetivo “prevenir nuevas infecciones”. 
En este contexto, nuestro objetivo es realizar una re-
visión autocrítica de nuestro manejo del niño expues-
to al VIH, durante el embarazo, parto y postparto.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio retrospectivo y descriptivo. Revisamos his-
torias de 18 RN expuestos, entre los años 2007-2011, 
recogiendo datos del manejo durante el embarazo: 
enfermedades maternas, control, TARGA (tratamien-
to antirretroviral de gran actividad), y cargas virales 
(CV) en 3er trimestre; parto: tipo y profilaxis, y pos-
tparto: profilaxis RN, efectos secundarios, CV, sero-
logía y momento del alta.

RESULTADOS
De los 18 RN expuestos, en ningún caso hubo TV. 
El embarazo estuvo controlado en 14 pacientes, to-
das ellas con TARGA (3 que no estaban controladas 
también se trataron de forma irregular). 15 pacientes 
llegaron con CV indetectable al 3er trimestre, y en 16 
se realizó profilaxis correcta con zidovudina (AZT) 
intraparto.
En cuanto al manejo del RN, en los casos con CV 
indetectable se inició profilaxis con AZT en monote-
rapia, y en los tres restantes se utilizó triple terapia. 
En 8 niños se cambió AZT por Lopinavir debido a 
efectos secundarios (anemia, neutropenia y acidosis 

láctica).
En cuanto a las cargas virales, la primera se realizó al 
nacimiento, la segunda al 1.5 mes (rango entre 1 mes 
y 5 meses), y la tercera a los 5.3 meses (rango entre 4 
meses-11 meses). Se perdieron 4 pacientes, en los que 
no se pudo confirmar la serología, siendo las cargas 
virales de los RN negativas en todos los casos.

CONCLUSIONES
A pesar de que en  nuestro estudio se constata una tasa 
de transmisión vertical del 0%, hay aspectos que son 
susceptibles de mejoría.
1) Durante el embarazo, fundamental el diagnóstico 
precoz del VIH (test universal), TARGA materno a 
todas las gestantes infectadas y CV indetectable en 
3er trimestre
2) Es importante realizar una profilaxis correcta en el 
momento del parto, para minimizar la tasa de transmi-
sión que suele ocurrir en este proceso.
3) Se debe aplicar una profilaxis correcta en el RN ex-
puesto, con mono o triple terapia dependiendo de los 
factores de riesgo, que en nuestro caso se ha realizado 
adecuadamente.
4) Un tiempo estandarizado para realizar las cargas 
virales, supondrían una mejor organización y segui-
miento, a pesar de que el problema fundamental es la 
no asistencia de los niños a la consulta  en las fechas 
acordadas. 
5) Es necesario una mayor implicación entre pedia-
tras-ginecólogos, para mejorar estos puntos y conse-
guir una mayor comunicación con la madre para ex-
plicar tratamiento, alternativas del parto y lactancia. 
Trabajando en estos aspectos es posible conseguir una 
tasa de transmisión vertical del 0%, no sólo en nues-
tro hospital, sino de forma generalizada.
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Infeccion por mycoplasma pneumoniae en el preescolar: 
¿es tan infrecuente?

Domingo Triadó I*, Muñoz Aguilar G*,  Ardit Lucas J*, Tomás Rates C*, Alcón Sáez JJ*, 
Ocete Mochón Mª D**, Fraile Fariñas MªT**, Medina González R** .

*Servicio de Pediatría. **Servicio de Microbiología. 
Consorcio Hospital General Universitario. Valencia.

INTRODUCCION
La infección por Mycoplasma pneumoniae ha sido 
relacionada con una amplia variedad de entidades 
clínicas, entre las que destacan principalmente las 
infecciones del tracto respiratorio superior e inferior. 
El grupo de edad que presenta el pico de inciden-
cia máxima es el comprendido entre los 5 y los 14 
años, siendo menos habitual en los menores de esta 
edad y casi nulo en los menores de 6 meses. El ob-
jetivo del presente estudio es revisar la incidencia de 
las infecciones por Mycoplasma en el Preescolar. La 
introducción reciente de métodos de diagnóstico al-
tamente específicos y rápidos mediante Reacción en 
Cadena de la Polimerasa (PCR), ha permitido realizar 
un diagnóstico más precoz de las patologías causadas 
por este microorganismo.

MATERIAL Y MÉTODOS
Se realizó un estudio retrospectivo en base a las de-
terminaciones microbiológicas mediante PCR de 
Mycoplasma en muestras de exudado nasofaríngeo y 
detección serológica de IgM frente a Mycoplasma en 
sangre. Se estudiaron 334 niños atendidos tanto en el 
Servicio de Urgencias Pediátricas de nuestro hospital 
como en la Sección de Preescolares, de  edades com-
prendidas entre los 6 meses y los 5 años entre Abril 
de 2010 y Marzo de 2012. Las variables analizadas 
en cada uno de los casos fueron: edad, necesidades 
de ingreso en hospital, anamnesis y exploración físi-
ca, antibioterapia previa, resultados analíticos y juicio 
diagnóstico.

RESULTADOS
De los 334 pacientes revisados, a 234 se les había 
realizado detección mediante PCR en exudado naso-
faríngeo con positividad en 42 de ellos (18%). Los 
100 restantes se estudiaron mediante determinación 
de IgM frente a Mycoplasma, con una positividad en 
12 de ellos (12%). Se obtuvo un total de 51 pacientes 
afectos por Mycoplasma. No hubo diferencias entre 
sexos. El intervalo de edad predominante fue de 2 a 4 
años (58%), seguido del de 4 a 5 (21%). La sintoma-
tología predominante fue la fiebre <39ºC en un 90%, 
seguida de la tos (72%) y la dificultad respiratoria 
(47%). El diagnóstico más frecuente fue la neumo-
nía con 40 casos (78%), asociando derrame un 9% y 
broncoespasmo un 47%. Previamente al diagnóstico 
habían sido tratados con antibioterapia empírica clási-
ca, durante un periodo de 3 a 4 días un 41%. Se reali-
zó analítica sanguínea a un 64%, observando <15000 
leucocitos en un 85% y una PCR <5 en un 83%. Re-
quirieron ingreso 27 pacientes (53%).

DISCUSION Y CONCLUSIONES
Hemos objetivado una elevada incidencia de infeccio-
nes por Mycoplasma en menores de 5 años en nuestro 
departamento de salud. La búsqueda específica de in-
fección por Mycoplasma en este grupo de edad de-
bería realizarse dada la necesidad de un tratamiento 
específico aumentando así la eficacia y la eficiencia 
en el manejo terapéutico de los Preescolares afectos 
por Mycoplasma Pneumoniae.
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Enfermedad por arañazo de gato: una forma atípica de 
presentación.

Mora Carmona A, Pérez Tarazona S.
*Servicio de Pediatría. Hospital Universitario de La Ribera. Alzira. Valencia. 

INTRODUCCIÓN
La enfermedad por arañazo de gato (EAG) se mani-
fiesta la mayoría de las veces en su forma típica cau-
sando  un cuadro de adenitis regional. No obstante, la 
presentación puede ser atípica, como el caso que se 
expone a continuación. 

CASO CLÍNICO
Niña de 11 años de origen inmigrante hospitalizada 
para estudio por fiebre en picos de hasta 39,5ºC de 3 
semanas de evolución, asocia lumbalgia y dolor abdo-
minal de tipo cólico. Deposiciones normales. Trata-
miento sintomático con antitérmicos. A la exploración 
física destacaba palidez mucocutánea, adenopatías la-
terocervicales móviles a la palpación, abdomendepre-
sible sin masas, no hepatomegalia ni esplenomegalia 
y una pérdida de peso de 5 kilos en las últimas tres 
semanas. La analítica al ingreso mostró una serie roja 
normal, serie blanca con 7700 leucocitos (62,3%N), 
frotis de sangre periférica normal.VSG y PCR eleva-
das. Factor reumatoide,complemento y transaminasas 
dentro de límites normales. Se realizó estudio ecográ-
fico abdominal que puso de manifiesto la existencia 
de abscesos hepáticos y esplénicos, hallazgo que se 
confirmó en TC. Ante la fiebre prolongada y el ante-
cedente de contacto con  gato, se solicitó serología de 
BartonellaHenselae que resultó positiva (título IgG 
1/200). Todo ello planteó el diagnóstico de enferme-
dad por arañazo de gato, con lo que inició tratamiento 
con azitromicina. Ante la continuidad de la fiebre y 
dolor osteoarticular se realizó gammagrafía ósea que 
mostró áreas con aumento de la reacción osteogénica 
a nivel maxilar y de articulación sacroiliaca izquier-
da, descritas posteriormente en RMN como focos de 
osteomielitis. Se realizó punción ósea guiada por TC 

y se realizó estudio de PCR del material obtenido, que 
resultó positivo para BartonellaHenselae, histológica-
mente presencia de granulomas necrosantes compati-
bles con el diagnóstico. Persistencia de la fiebretras 
9 días de tratamiento con azitromicina por lo que se 
decide iniciar antibioterapia con cotrimoxazol y ri-
fampicina, tras lo cual los picos febriles son de menor 
intensidad y se espacian en el tiempo objetivándose 
disminución de los reactantes de fase aguda en los 
controles analíticos.En el seguimiento posterior al 
alta permanece apirética, el control ecográfico reali-
zado a los 6 meses muestra disminución en el número 
y tamaño de las lesiones.

COMENTARIOS
1. El amplio espectro de manifestaciones clínicas de 
la EAG atípica hace que plantear su diagnóstico sea 
complejo. 
2. El dolor abdominal constituye el síntoma guía para 
la forma hepatoesplénica, que  habitualmente cursa 
de forma benigna desapareciendo los granulomas en 
1-5 meses.
3. La osteomielitis es una complicación poco fre-
cuente, pero debe ser considerada ante la existencia 
de dolor óseo y fiebre en pacientes con diagnóstico 
de EAG. 
4. El tratamiento antibiótico está indicado en las for-
mas atípicas de la enfermedad, aunque no hay evi-
dencia disponible para el tratamiento, series de casos 
demuestran que los antibióticos más efectivos fueron: 
azitromicina, rifampicina, ciprofloxacino, gentamici-
na y cotrimoxazol.
5. Se recomienda incluir en la valoración de niños con 
fiebre prolongada la búsqueda de esta etiología.
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Erisipela como manifestación de linfedema primario.

Salas García S, Solano Galán P, Núñez Adsuara P, 
Rodríguez Ramos M, Juan Ribelles A, Ortí Martín A

Servicio de Pediatría Infecciosa. Hospital Universitario y Politécnico la Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Los cuadros de celulitis y erisipela en la infancia son 
una importante causa de morbilidad y en ocasiones 
de hospitalización.  Se trata de infecciones cutáneas 
bacterianas caracterizadas por eritema, edema y au-
mento de la temperatura local de la zona afecta. Aun-
que en la literatura anglosajona se utilizan los térmi-
nos de celulitis y erisipela indistintamente, en sentido 
estricto la distinción entre ambas se relaciona con la 
profundidad de la inflamación: la erisipela afecta a la 
dermis superficial, mientras que la celulitis es una in-
flamación más profunda, afectando a la hipodermis y 
la grasa subcutánea. Por tanto, para los autores anglo-
sajones, la erisipela sería una forma de «celulitis su-
perficial». La apariencia de la erisipela es muy carac-
terística en forma de una placa indurada de aparición 
súbita, ligeramente sobreelevada, de bordes bien deli-
mitados, edematosa, dolorosa, caliente e intensamen-
te eritematosa, que frecuentemente implica al sistema 
linfático. El principal agente causante es el Estrepto-
coco beta-hemolítico grupo A. En la infancia la puerta 
de entrada de la infección suele ser una mínima lesión 
cutánea o desde un foco ORL (otorrinolaringológico) 
a distancia, a diferencia del adulto, es excepcional la 
existencia de factores de riesgo predisponentes como 
linfedema, insuficiencia venosa, diabetes o intértrigo.

CASO CLÍNICO
Niña de 6 años que consulta por eritema, edema y 
aumento de temperatura local de nalga izquierda de 
24 horas de evolución. Inicio del cuadro con dolor 
y posteriormente rápida aparición de la placa. Aso-
cia fiebre y malestar general. Antecedente inmedia-
to de infección respiratoria superior. Desde los dos 
años presenta uno o dos episodios al año de similares 
características en la misma localización. Cuando se 
resuelven los episodios presenta ese glúteo más volu-

minoso y de mayor consistencia. Ante la sospecha de 
malformación subyacente como factor predisponente 
de los cuadros de erisipela se solicita una Resonan-
cia Magnética dónde se objetiva una malformación 
vascular de bajo flujo, completándose el estudio con 
una Ecografía Doppler dónde se confirma el diagnós-
tico de Linfedema de glúteo izquierdo sin afectación 
del miembro. Se deriva a la paciente a la Unidad de 
Linfedema dónde recibe tratamiento rehabilitador y 
medidas compresivas. 

COMENTARIOS
La erisipela es una complicación frecuente del lin-
fedema. Cuando existe una insuficiencia primaria o 
secundaria del sistema linfático la capacidad de trans-
porte de los vasos linfáticos está reducida y se genera 
una linfostasis con formación de un edema intersti-
cial rico en proteínas, el cual es un medio de cultivo 
excelente para las bacterias. El linfedema se clasifica 
en primario o secundario. El linfedema primario es 
debido a un defecto intrínseco de los vasos linfáti-
cos (aplasia, hipoplasia, hiperplasia y tortuosidades) 
y existen tres tipos según la edad de presentación: el 
congénito, el precoz (entre los 4 meses y la adoles-
cencia) y el tardío (que aparece entre la tercera y cuar-
ta década de la vida). El linfedema no tiene un trata-
miento curativo, por lo que los objetivos se centran 
en disminuir el volumen, reducir los síntomas y evitar 
la progresión y las complicaciones. El tratamiento del 
linfedema se basa prácticamente de forma exclusiva 
en medidas de rehabilitación.

    Por tanto, podemos concluir que ante cuadros de 
erisipela recurrente, hay que recordar que puede haber 
una causa subyacente que favorezca el cuadro como 
puede ser un linfedema primario.
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Comunicaciones oralesSESIÓN 1: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Tres casos de sacroileitis infecciosa en un periodo de un mes.

Sánchez Zahonero S*, García Williams S*, Lahuerta Cervera S*, 
Arcos Machancoses JV*, Otero Reigada MC**.

*Residentes Hospital Universitari i Politècnic La Fe de València.
** Jefa Pediatría Infecciosa Hospital Universitari i Politècnic La Fe de València.

INTRODUCCIÓN
Las infecciones de las articulaciones son causadas con 
más frecuencia por bacterias. Staphylococcus aureus  
es el microorganismo más frecuentemente implicado. 
Su diagnóstico es complicado, dada la inespecificidad 
clínica.

CASOS CLÍNICOS
Exponemos tres casos clínicos  con distintos factores 
de riesgo e imágenes de resonancia diferentes entre sí,  
diferente evolución del proceso. Nos llamó la aten-
ción la aparición de 3 casos en el periodo de un mes.
En los 3 casos el diagnostico definitivo lo dio la re-
sonancia, consiguiendo en 2 casos un diagnóstico 
temprano, resolviéndose la patología con tratamiento 
antibiótico. En otro caso la tardanza en el diagnóstico 

supuso recurrir a técnicas terapéuticas invasivas.
Tabla resumen: (D: Derecha, I: Izquierda, ATB anti-
biótico, TTO tratamiento, RMN resosancia magnética 
nuclear).

COMENTARIOS
La sacroileitis es una patología poco frecuente y  clí-
nica inespecífica. La resonancia magnética confirma 
el diagnóstico. 
El tratamiento es intravenoso durante 2-4 semanas y 
posteriormente, antibiótico oral hasta completar unos 
2 meses.
Un diagnóstico temprano evita la aparición de com-
plicaciones y la necesidad de recurrir a técnicas inva-
sivas.
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Comunicaciones orales SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Ascitis fetal aislada: la importancia de un buen diagnóstico 
diferencial.

Cervera Albenca A*, Segura Navas L*, Nemesio Tordera M*, 
López Sánchez C*, Aguilera Olmos R*, Martín Arenós JM*.

*Hospital General de Castellón Servicio de Pediatría, Sección de Neonatología.

INTRODUCCIÓN
La ascitis se describe como el exceso de líquido libre 
intraabdominal y aislado cuando no va acompañado 
de derrames pericárdicos o pleurales.
Destacar que la ascitis fetal aislada es una patología 
de muy baja frecuencia, cuya presencia puede ser 
transitoria y leve aunque de manera infrecuente, pue-
de ser causa de muchas etiologías importantes a tener 
en cuenta  tales como: enfermedades genitourinarias, 
del aparato digestivo, cardiacas, hepáticas, infeccio-
sas, ováricas o de errores del metabolismo. Por ello es 
muy importante hacer un buen diagnostico diferencial 
descartando las posibles causas graves subyacentes 
con un correcto seguimiento de su evolución, a pesar 
de que la mayoría de ellas son de carácter transitorio.

CASO CLÍNICO
Paciente mujer de 28 años de edad con embarazo con-
trolado y sin patología (serologías y ecografías pre-
vias normales), antecedentes familiares sin interés, 
no abortos ni gestaciones previas. Se diagnostica a la 
semana 36 en una ecografía rutinaria una ascitis fetal 
intrautero.
Nace a la semana 36 por cesárea un neonato varón 
de 2690 gr (p50-75), Apgar 9-10-10. Perinatal sin in-
cidencias. Exploración física por aparatos totalmente 
anodina.
Se realiza diagnóstico diferencial de las posibles etio-
logías de ascitis con los siguientes resultados: RX de 
tórax, ecocardiograma y ECG: normales. Serología 
TORCH, hepatitis, y Parvovirus negativas. Hemogra-

ma, bioquímica, transaminasas, controles gasométri-
cos, proteínas totales y albumina: en valores dentro 
del rango de la normalidad. Screening metabólico 
para hipotiroidismo y fenilcetonuria normal. 
Se realizan pruebas de imagen de aparato digestivo y 
genitourinario con los siguientes hallazgos: abundan-
te líquido libre intraabdominal con dilatación de asas, 
resto de exploración de cavidad dentro de la norma-
lidad.

En cuanto a la evolución del paciente; Al ingreso se 
deja a dieta absoluta con SNG abierta a bolsa y rectal 
que se retira a las 24 horas, iniciándose tolerancia oral 
que resulta efectiva. Se realizan pruebas complemen-
tarias descritas anteriormente con control de diuresis, 
glucemias, iones y osmolaridad en orina y tensiones 
arteriales resultando todo normal. Tras 5 días se repi-
ten pruebas de imagen de control con desaparición del 
líquido libre intraperitoneal, quedando el diagnóstico 
de Ascitis Idiopática Aislada tras el despistaje.

COMENTARIOS
La ascitis fetal obliga a realizar un importante y minu-
cioso diagnóstico diferencial ya que en ocasiones es 
un signo precoz de  patologías asociadas a gran mor-
bimortalidad perinatal, por ello es necesario imponer 
un seguimiento estricto desde su detección. En el 
caso de nuestro paciente la ascitis fetal fue catalogada 
como idiopática tras realizar los estudios y descartar 
las posibles causas, resolviéndose de manera espontá-
nea tras el nacimiento sin repercusiones perinatales.
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Comunicaciones oralesSESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Cavernomatosis portal en el neonato a propósito de un caso.

Solano Galán P*, Salas García S*, Villalba Pérez M*, Toledo Morales C*, Escrig Fernandez R**.
*Residente Pediatría, Hospital La Fe de Valencia, 

** Neonatología, Hospital La Fe de Valencia.  

INTRODUCCIÓN
Se denomina cavernomatosis portal al desarrollo de 
vasos colaterales que se establecen alrededor de la 
vena porta consecuencia de la obstrucción de ésta, de 
manera que estos canales venosos actúan como siste-
mas portoportales. La cavernomatosis es una enfer-
medad poco frecuente en la edad pediátrica. En un 
inicio suele ser asintomática, sin embargo, es la causa 
más frecuente de hipertensión portal (HTP) en la in-
fancia. 

CASO CLÍNICO
Paciente recién nacido prematuro de 30 semanas de 
gestación que al nacimiento es ingresado en la uni-
dad de cuidados intensivos por distrés respiratorio, 
se canaliza vena umbilical y se inicia tratamiento de 
soporte respiratorio, ya retirado el catéter venoso um-
bilical (CVU), en el control ecográfico de la primera 
semana de vida se objetiva cavernomatosis portal sin 
presentar el paciente clínica alguna. Se inicia estudio 
de trombofilia y controles ecográficos posteriores. A 
los 3 meses de vida presenta las mismas característi-
cas clínicas y radiológicas.

COMENTARIOS
La principal causa conocida es la obstrucción de la 
porta que puede ser producida por: malformaciones 
vasculares, traumatismos, infecciones, trombosis y 

tumores o infiltración de éstos. En el neonato la trom-
bosis venosa de la porta (TVP) es la principal causa. 
La incidencia de la trombosis varía entre 1.3% y el 
46% en distintos estudios, esta diferencia probable-
mente se deba al momento de realizar el control eco-
gráfico ya que la mayoría de los casos se resuelven 
espontáneamente. 
En el periodo neonatal el sistema portal es particular-
mente susceptible a sufrir una obstrucción.
Además de lo anterior en el neonato existen una serie 
de factores de riesgo que favorecen la trombosis por-
tal como son: peso al nacimiento menor de 1.500gr, 
CVU (sobretodo cuando lo portan más de 6días), 
transfusión a través del catéter umbilical, Sepsis u on-
falitis.
De los previos todos los estudios coinciden en que el 
principal factor de riesgo es el catéter venoso umbili-
cal e incluso parece influir la localización inadecuada 
de éste, aunque este aspecto es controvertido 
En el seguimiento se observa distinta evolución según 
el grado de obstrucción de manera que puede llegar a 
producirse la resolución completa, siendo menos pro-
bable a mayor grado de obstrucción. 
La mayoría de las TVP en el periodo neonatal son 
asintomáticas.  Sin embargo según el grado puede lle-
gar a desarrollar HTP, de ahí la importancia de sospe-
char la patología y realizar estudio ecográfico pues el 
diagnóstico precoz supone un mejor pronóstico. 
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Quiste aritenoepiglótico congénito como causa de estridor en 
recién nacido.

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Caballero Caballero M*, Castillo Gómez B *, Sánchez Zaplana H *
* Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales. Servicio de Pediatría. 

Hospital General Universitario de Alicante*

INTRODUCCIÓN
El estridor es un ruido respiratorio producido por el 
flujo turbulento del aire a través de una vía aérea  es-
trecha. Según su naturaleza, se clasifican en congéni-
to o adquirido, siendo la laringomalacia (una anoma-
lía congénita benigna), la causa más frecuente en los 
recién nacidos. Existen otras lesiones laríngeas que 
presentan manifestaciones clínicas similares (mem-
branas laríngeas, parálisis de cuerda vocal, quistes 
congénitos, etc)
Los quistes laríngeos congénitos son una rara causa 
de obstrucción de la vía aérea, sin embargo su pre-
sencia condiciona un elevado riesgo en términos de 
morbi-mortalidad. Nuestro objetivo es presentar un 
caso infrecuente de estridor en recién nacidos.

CASO CLÍNICO
Recién nacida post-término sin antecedentes de inte-
rés, que fue remitida a nuestra Unidad de Cuidados 
Intensivos Neonatales con 1 día de vida por estridor 
laríngeo y dificultad respiratoria. Presentaba acep-
table estado general con llanto disfónico y estridor 
inspiratorio; llamaba la atención la retracción supra-
esternal y el tiraje sub-intercostal y supraclavicular, la 
auscultación pulmonar presentaba disminución de la 
ventilación bilateral. El resto de exploración fue nor-
mal. 

Al ingreso se realizó radiografía de tórax y cuello que 
no evidenció alteraciones y  laringoscopia directa ob-
servándose un quiste supraglótico que dejaba mínimo 
espacio glótico libre. Ante estos hallazgos se contactó 
con otorrinolaringólogo de guardia quien realizó ex-
ploración en quirófano bajo sedación. Mediante la-
ringoscopia se objetivó un quiste supraglótico de 1.5 
cm, pediculado, en pliegue aritenoepiglótico izdo con 
cuerda vocal izquierda libre. Se realizó incisión del 
mismo y aspirado de contenido claro, dejando la vía 
aérea permeable. Se extubó sin incidencias y se ini-
ciaron corticoides intravenosos. 

Al cuarto día de vida y ante la persistencia del es-
tridor pese al tratamiento corticoideo, se repitió la-
ringoscopia en quirófano, observándose de nuevo el 
quiste que ocupaba repliegue aritenoepiglótico y seno 
piriforme izquierdos y aritenoides. Se realizó resec-
ción del fragmento mucoso de la cúpula del quiste, 
marsupializando el mismo.

Los días posteriores fue disminuyendo la dificultad 
respiratoria y el estridor, presentando problemas de 
deglución que fueron mejorando progresivamente. A 
los 20 días de vida se realizó fibroscopia de control 
con mejoría de la imagen laríngea, observándose ex-
clusivamente edema en seno piriforme y restos de fi-
brina, por lo que ante la buena evolución, fue dada de 
alta con controles posteriores por parte de ORL.

COMENTARIOS
Aunque los quistes laríngeos congénitos son poco 
frecuentes, deben ser considerados en el diagnóstico 
diferencial de todo neonato con estridor, dificultad 
respiratoria progresiva, apneas y disfonía. Existen di-
ferentes clasificaciones, pero De Santo et al los dividía 
en tipo ductal y sacular (dilatación rellena de mucus 
del sáculo del ventrículo) diferenciando éste último 
del laringocele  que sí comunica con la luz laríngea. 
Nuestro caso muestra un quiste sacular que es una cau-
sa infrecuente de estridor congénito. Su presentación 
inicial puede asemejarse a una laringomalacia pero en 
caso del quiste, a medida que aumenta de tamaño, el 
estridor empeora asociando cianosis, retracciones y 
dificultad en la alimentación. El diagnóstico se con-
firma mediante laringoscopia y el tratamiento inicial 
se realiza mediante aspiración y marsupialización del 
mismo. Como ocurrió en nuestro caso, la simple aspi-
ración del contenido no suele ser suficiente, pues las 
células mucosas de la pared del quiste lo vuelven a 
rellenar, con reaparición de la sintomatología. Otros 
autores recomiendan el abordaje laterocervical con 
traqueotomía o la microcirugía con láser CO2 en ca-
sos refractarios o de gran tamaño.
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Parálisis diafragmática en neonatos: revisión de casos en los ulti-
mos 5 años en un hospital terciario.

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Castro Ortiz B, Jordà Sirera N, Fernandez García C, Sanchez Zahonero S, Marin Reina P
* Servicio de Neonatología. Hospital Universitari i Politécnic La Fe ,Valencia

INTRODUCCIÓN
La parálisis diafragmática es una complicación rara aun-
que  importante sobretodo en neonatos que suele aparecer 
después de la cirugía Cardíaca. Su localización más fre-
cuente es en el lado izquierdo. La plicatura diafragmática 
es una opción terapéutica que puede ser efectiva. Presen-
tamos una revisión de los casos de parálisis diafragmática 
en nuestro centro durante los últimos 5 años en la unidad 
de Neonatología. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio descriptivo retrospectivo de los casos de parálisis 
diafragmática en el Servicio de Neonatología de un hospi-
tal terciario entre Enero 2007 y Enero 2011. En todos los 
casos, el diagnóstico se confirmó por ecografía y/o electro-
miografía. Se consideraron complicaciones secundarias a 
la parálisis diafragmática el fallo de destete de la ventila-
ción mecánica y las neumonías. La plicatura se consideró 
efectiva si permitió el destete de la ventilación mecánica.

RESULTADOS
Se registraron 16 casos. La edad gestacional media (EG) 
fue de 36 semanas. 2 casos se dieron en RNPT y el resto en 
RNT. 9 fueron niños y 7 niñas.  La media de peso es: 2436. 
8 Kg. y la mediana: 2.640 Kg. La edad media al diagnós-
tico es de 33 días de vida (ddv) (rango 15 ddv-52ddv). 
En 9 casos la lesión está relacionada con la cirugía extra-
corpórea (CEC) (56,2%), en 5 casos la lesión se relaciona 
con cirugía cardiaca sin CEC (31.2%), 1 caso en cirugía 
de reparación de Atresia de Esófago y 1 caso secundario 
a drenaje de un neumotórax. La parálisis se localiza en el 
lado izquierdo en 11 de los 16 casos (68,75%). La media 
de días de ventilación mecánica invasiva  es de 11 (rango 
1d -42,4 d) y la media de días (d) desde la cirugía hasta 
el momento del diagnóstico es de 16,6 (rango 1d-49d) La 
plicatura se realizó en 3 casos (18.75%) siendo efectiva tan 
solo en uno de ellos.  Ver tabla.

DISCUSIÓN
La causa más frecuente relacionada con la parálisis dia-
fragmática fue la cirugía cardíaca, tal y como esta descrito 
en la literatura. Nuestro porcentaje de plicatura (18.75%) 
es inferior al descrito en otras series (25-35%). La cirugía 
cardíaca que más se relaciona con esta patología es la co-
rrección de la Tetralogía de Fallot. En nuestra serie las dos 
cirugías más frecuentes asociada a la parálisis diafragmáti-
ca son el drenaje venoso pulmonar anómalo y la coartación 
de aorta. El tipo de cirugía cardíaca que con más frecuen-
cia requiere plicatura es la reparación de la transposición 
de los grandes vasos (TGV). De los tres casos en que se 
ha realizado plicatura, uno de ellos es una TGV, si bien las 
otras dos son causas menos frecuentes, como la coartación 
de aorta y la cirugía del ductos arterioso persistente. Clási-
camente, algunos autores recomiendan esperar 3 semanas 
para decidir el tratamiento de la parálisis diafragmática 
para comprobar que no se producía regeneración del ner-
vio frénico. Sin embargo, las últimas revisiones recomien-
dan el diagnóstico y tratamiento precoz (antes de los 10 
días) de la parálisis diafragmática en niños, en especial en 
los de menor edad, por presentar éstos mayor riesgo de 
complicaciones. En nuestra revisión, el tratamiento fue 
más tardío, pero cabe señalar que no se produjo ninguna 
neumonía asociada a la ventilación mecánica en ninguno 
de los casos. 

CONCLUSIONES
Es difícil extraer conclusiones ya que es una serie de pocos 
casos. Las complicaciones secundarias a la aparición de la 
parálisis diafragmática son más frecuentes a menor edad 
del paciente ya que tienen menos desarrollada la muscula-
tura accesoria. En nuestra serie no hemos detectado ningún 
caso de neumonía, este resultado puede explicarse porque 
tenemos pocos casos de parálisis diafragmática en neona-
tos. Según los datos obtenidos en nuestra revisión,  la pli-
catura no ha sido efectiva en dos de los tres casos, la causa 
probable es que esos dos pacientes tenían otra patología 
asociada. Es importante sospecharla precozmente ya que 
el pronóstico es mejor cuanto antes se realice la plicatura, 
no obstante en el resultado y la evolución posterior influye 
la comorbilidad del paciente.
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Hendidura laringo-traqueo-esofágica (HLTE) grado III. Un reto 
quirúrgico e intensivista. 

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Gregoraci Fernández A*, Sanchís Blanco G**, Alberola  A*, Gutierrez  C**, Gutierrez Laso A*.  
*Servicio de Neonatología del Hopital La Fe de Valencia.

**Servicio de Cirugía Pediátrica del Hospital La Fe de Valencia.

INTRODUCCIÓN
La HLTE es una malformación muy poco frecuente (inci-
dencia aproximada de 1/10000-20000 recién nacidos vi-
vos), caracterizada por la ausencia total del septo entre la 
laringe, tráquea y esófago. En función de la extensión del 
defecto encontramos cuatro grados distintos, clasificados 
por Petterson en 1955. El diagnóstico suele ser tardío y 
el manejo complejo, por lo que, a pesar de los avances 
terapéuticos recientes, la tasa de mortalidad sigue siendo 
bastante alta. Además la frecuente asociación con otras 
anomalías congénitas (cardíacas, gastrointestinales y ge-
nitourinarias), puede ensombrecer todavía más el pronós-
tico. 

CASO CLÍNICO
Recién nacida a término diagnosticada intraútero (semana 
20) de probable fístula traqueo-esofágica, que precisó am-
niodrenaje en la semana 32 por polihidramnios.
Parto espontáneo eutócico realizado sin incidencias, Apgar 
9/10. 
Al tercer día de vida se realiza laringobroncoscopia donde 
se evidencia hendidura laringo-traqueo-esofágica comple-
ta, motivo por el que se traslada a nuestro Centro. 
Primera intervención a los 6 días de vida consistente en 
colocación de sonda Foley en esófago y sonda de replogle 
por carina nasal, y realización de gastrostomía y yeyunos-
tomía para alimentación. Cirugía en espontánea sin inci-
dencias con anestesia regional caudal. 
Segunda intervención correctora bajo circulación extracor-
pórea a los 11 días de vida, consistente en reconstrucción 
de esófago en 2 capas y de tráquea de las partes mem-
branosas en región supracarinal con parche de Gore-Tex 
y flap mucoso.
Manejo post-quirúrgico en la unidad de cuidados intensi-
vos (UCI) precisando soporte ventilatorio con ventilación 
de alta frecuencia durante 7 días, e inotrópos durante 24h. 
A los 20 días de vida se detecta dehiscencia de sutura tra-
queal y esofágica por fibroscopia y endoscopia, por lo que 
se indica cirugía urgente, consistente en apertura en línea 
traqueal anterior, intubación transtraqueal, reparación del 
esófago en 2 planos y colocación de parche de Gore-Tex 
desde glotis al parche previo con sutura contínua. 

Cuarta intervención al mes de vida en tres tiempos: esofa-
goscopia, broncoscopia y técnica antirreflujo tipo Nissen, 
evidenciándose esófago íntegro y parche en cara posterior 
de tráquea íntegro.
A los 37 días de vida se evidencia fístula traqueo-esofágica 
inferior cerca de carina que se repara con tisucol. 
Extubación reglada a los 45 días de vida, quedando en es-
pontánea tras 20 horas de ventilación no invasiva.
A los 2 meses de vida empeoramiento clínico respiratorio 
que motiva reingreso en UCI y reintubación. Por fibroco-
pia se evidencia fístula traqueo-esofágica residual, por lo 
que se procede a retirada de parche traqueal y sutura de 
bordes. 
Ante intubación prolongada se realiza traqueotomía a los 3 
meses de vida, quedándose en espontánea a las 48 horas. 
Sexta intervención a los 4 meses y 15 días de vida consis-
tente en cierre del defecto traqueo-esofágico residual. Fi-
brobroncoscopia post-quirúrgica evidencia persistencia de 
comunicación entre esófago y tráquea en región subglótica 
posterior izquierda. 
Como procesos intercurrentes cabe destacar: una neumo-
nía aspirativa, una neumonía asociada al ventilador, una 
bronquiolitis VRS+, múltiples atelectasias pulmonares, 
tres episodios de sepsis, colonización por cándida y co-
lonización de traqueotomía por Pseudomona Aeruginosa. 
Nutrición enteral iniciada a los 23 días de vida por yeyu-
nostomía, pudiendo suspender nutrición parenteral a los 
42 días de vida.
Actualmente la paciente se encuentra en espontánea, con 
la traqueostomía, pendiente de reparación definitiva del 
defecto. 

COMENTARIOS
La HLTE es una malformación muy rara que requiere de 
un manejo multidisciplinar muy complejo. El abordaje re-
quiere un diagnóstico precoz mediante broncoscopia, una 
vía aérea segura y estable y una nutrición adecuada. La 
mayoría precisan traqueostomía y gastrostomías iniciales, 
así como funduplicaturas antirreflujo. 
Sigue siendo controvertido el cuándo y por dónde reparar 
el defecto. 
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Bebé colodión: evolución y seguimiento de 2 casos en nuestro 
hospital.

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Lahuerta Cervera S.*, García Williams S.*, Villalba Pérez M.A.*, Sánchez Zahonero S.*, 
Évole Buselli M.**, Gormaz Moreno M.*, Escrig Fernández R.*

* Servicio Neonatología. ** Servicio de Dermatología. 
H. Universitario y  Politécnico La Fe (Valencia).

INTRODUCCIÓN
Se denomina bebé colodión a la presencia al nacimiento de 
una membrana cutánea similar al celofán, que se descama 
durante las 2 primeras semanas de vida, dejando una piel 
enrojecida que generalmente al cabo de los meses-años es 
sustituida por escamas laminares, extensas y foliáceas. Por 
la pérdida de la función de barrera cutánea, estos pacientes 
presentan mayor riesgo de infecciones cutáneas y sistémi-
cas, alteraciones hidroelectrolíticas, problemas respirato-
rios, dactilolisis por fenómenos de compresión distal de 
los miembros y complicaciones oculares. En cuanto a la 
evolución, el 75% desarrollará en el futuro algún tipo de 
ictiosis. 

OBJETIVO
Estudio y seguimiento de 2 casos de bebé colodión nacidos 
en nuestro hospital, desde el nacimiento hasta el año de 
vida, para evidencias posibles complicaciones relaciona-
das con la patología y comprobar su posterior evolución 
hacia algún tipo de ictiosis o síndrome asociado. 

CASO CLÍNICO 1:
Varón, RNPT (36 SG) / AEG (PN 2650 g), raza caucási-
ca. Embarazo sin incidencias. No antecedentes familiares 
de genodermatosis. Al nacimiento presenta una membrana 
cutánea a tensión con eritrodermia generalizada, desca-
mación en tórax y abdomen, ectropion, eclabium, pseu-
doanhium y pabellones auriculares dismórficos, conductos 
auditivos externos ocupados por descamación cutánea. 
Descamación de membrana colodión en 10 días,  perma-
neciendo de base una piel con eritema generalizado con es-
camas gruesas. No complicaciones infecciosas, oculares, 
respiratorias ni hidroelectrolíticas. No pasa otoemisiones 
acústicas, aunque sí potenciales evocados. Control poste-
rior en CCEE de Dermatología, Oftalmología y  Otorrino-
laringología. Al año de vida el niño ha evolucionado hacia 
una ictiosis lamelar, comprobada mediante biopsia cutá-
nea. Diagnóstico genético positivo (mutación en el gen de 
la transglutaminasa 1). No ha presentado complicaciones 
importantes, salvo orzuelos de repetición que han precisa-
do drenaje por parte de Oftalmolgía. El niño recibe actual-
mente tratamiento con pomadas de N-acetilcisteina al 15% 

y urea, con evolución lenta pero favorable. 

CASO CLÍNICO 2: 
Mujer, RNPT (36 SG) / AEG (PN 2630 g), raza asiática. 
Embarazo sin incidencias. No antecedentes familiares de 
genodermatosis. Al nacimiento presenta una piel brillante 
a tensión con eritrodermia generalizada y fisuras profundas 
en tórax, abdomen, muñecas y tobillos. Ectropion y ecla-
bium leves, pabellones auriculares dismórficos. Descama-
ción de membrana colodión en 25 días, con eritrodermia 
cutánea leve y escamas grandes grisáceas en cara dorsal 
de miembros superiores e inferiores. No complicaciones 
infecciosas, oculares, respiratorias ni hidroelectrolíticas. 
Control posterior en CCEE de Dermatología y  Oftalmo-
logía. Al año de vida la paciente presenta una piel de ca-
racterísticas normales y no ha presentado ningún tipo de 
complicación. El diagnóstico genético no fue autorizado 
por la familia, y por circunstancias ajenas a nuestros servi-
cios no se han realizado más controles. 

DISCUSIÓN
1. El bebé colodión es una manifestación clínica de las 
ictiosis congénitas, que son genodermatosis con herencia 
AR, y con una incidencia de 1/200000-300000 recién na-
cidos vivos. 2. En cuanto a la evolución, el 75% de estos 
niños padecerá algún tipo de ictiosis, aislada o formando 
parte de complejas enfermedades hereditarias (por ejem-
plo síndrome Dorfmann-Chanarin, síndrome  Gaucher tipo 
2, síndrome Sjögren-Larsson, etc). Un 25% de los pacien-
tes no presentarán sintomatología en un futuro. 3. En estos 
pacientes es vital el manejo adecuado en los primeros días 
de vida, pues de ello depende la supervivencia inicial del 
niño. A largo plazo, estos pacientes se pueden beneficiar 
del tratamiento con alfahidroxiácidos, ácido salicílico, 
propileglicol, retinoides y liarozol. 4. El diagnóstico es clí-
nico. La biopsia cutánea no tiene indicación de entrada, 
pues sólo muestra hiperqueratosis y no diferencia el tipo 
de ictiosis que desarrollará el paciente en el futuro.  5. Es 
importante el papel del diagnóstico prenatal en pacientes 
con alto riesgo de padecer genodermatosis, mediante fe-
toscopia, amniocentesis y biopsia cutánea fetal. 
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Dacriocistocele congenito: tratamiento conservador versus qui-
rúrgico.

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Jacobs Morales PD*, Nemesio Tordera M*, 
Esparza Sánchez MA*, Lopez Sanchez C*, Aguilera Olmos R*.                                                                                                                            

 *Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón. Castellón de la Plana.

INTROUCCIÓN
El dacriocistocele congénito se caracteriza por el 
ensanchamiento del saco lagrimal, obstrucción de 
la parte distal del ducto nasolagrimal y obstrucción 
posicional del canal lagrimal común. Esta anomalía 
es rara, la incidencia exacta no es conocida y es más 
común en el sexo femenino. La mayoría de los casos 
son asíntomáticos, y sólo el 2-6% presentan síntomas 
de gravedad.  El diagnóstico diferencial de masas en 
la región del canto interno del ojo incluye encefalo-
cele, hemangioma, glioma nasal y quiste dermoide. 
Los síntomas habituales son epífora, reflujo de mate-
rial mucoide o mucopurulento por el punto lagrimal a 
la expresión del saco lagrimal, aumento del menisco 
lagrimal y dermatitis secundaria. Las complicaciones 
más comunes son: dacriocistitis, conjuntivitis, celuli-
tis preseptal y si asocia mucocele nasal puede causar 
dificultad respiratoria en el recién nacido. Por el riesgo 
de infección (dacriocistitis aguda) y por ser potencial-
mente letal al poder causar septicemia, el tratamiento 
agresivo es recomendado por algunos pediatras, in-
cluyendo el ingreso para tratamiento antibiótico y la 
eliminación quirúrgica del dacriocistocele. 

CASO CLÍNICO
Recién nacido de 7 días de vida que consulta por tu-
mefacción fluctuante e hiperémica a nivel de canto 
interno de ojo derecho, que se acompaña de secre-
ción abundante, movimientos oculares conservados, 
córnea clara. Ingresa a sección de Neonatología con 
diagnóstico de dacriocistitis secundria a dacriocisto-
cele congénito derecho. Hemograma al ingreso: Leu-
cocitos 23,2 x109/L, Neutrófilos 53.6%, Linfocitos 

29.3%. PCR: 3.58 mg/l. Se pauta tratamiento antibió-
tico IV (Amoxicilina-Clavulánico), cura con antibió-
tico tópico y masaje lagrimal derecho. Se obtuvo una 
muestra para cultivo de la secreción ocular previo al 
inicio del tratamiento antibiótico en el cual no se ais-
laron bacterias. La respuesta el tratamiento fue exce-
lente, con disminución de la secreción purulenta en 
las primeras 48 horas, sólo quedó al principio un leve 
edema palpebral que no se apreciaba al momento del 
alta. En el momento del alta acudió a Consulta Ex-
terna de Oftalmología quienes objetivan una curación 
completa.

COMENTARIOS
El tratamiento del dacriocistocele congénito es con-
troversial, particularmente en relación a la agresivi-
dad del tratamiento inicial. En algunas series se ha 
encontrado que un 30-40% presentan complicaciones 
serias como la dacriocistitis y celulitis preseptal en 
los primeros días de vida. El tratamiento conserva-
dor consiste en antibióticos tópicos, muchas veces 
antibióticos sistémicos y masaje del saco lagrimal. 
El tratamiento quirúrgico consiste en canalización 
del conducto lagrimal con descompresión hacia la 
cavidad nasal y en otros casos marsupialización del 
mucocele. Si el tratamiento conservador fracasa es 
necesario realizar el tratamiento quirúrgico lo antes 
posible. La mayoría de dacriocistoceles se resuelven 
espontáneamente o con tratamiento conservador an-
tes de las 10 semanas de vida. Es preciso realizar más 
estudios prospectivos aleatorizados para determinar 
cual de los tratamientos (conservador o quirúrgico) 
presenta más ventajas y menos complicaciones. 
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Torsión testicular intraútero.
SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Posadas Blázquez V*, Llanes Rivada A**, Arcos Machancoses JV***, 
Togo A*, Benlloch Sánchez C, Lopez Saiz A****

* Servicio de Pediatría del Hospital Clínico Universitario Valencia.
** Servicio de Radiodiagnóstico del Hospital Clínico Universitario Valencia.

*** Servicio de Pediatría del Hospital La Fe Valencia
**** Servicio de Cirugía Pediátrica del Hospital Clínico Universitario Valencia.

INTRODUCCIÓN
La torsión testicular es una patología en la que resulta 
vital el diagnóstico precoz para lograr la viabilidad 
del testículo afectado. Según el momento de su apa-
rición se puede clasificar en: prenatal, perinatal  (has-
ta el mes del nacimiento) y postnatal. Basándonos 
en la anatomía se describen dos tipos: intravaginal y 
extravaginal. Esta última en la mayoría de los casos 
se produce intraútero y presenta una incidencia baja, 
afectando aproximadamente 1 de cada 7500 recién 
nacidos vivos.
Si sucede antes del nacimiento, no hay clínica de do-
lor. El testículo suele estar agrandado; pero, en torsio-
nes muy antiguas, puede estar ausente y confundirse 
con  una criptorquídea. Cuando sucede en la época 
postnatal, mucho menos frecuente, el neonato presen-
ta un episodio de dolor agudo.
Presentamos un caso de una torsión testicular perina-
tal extravaginal diagnosticada en nuestro centro.

CASO CLÍNICO 
Neonato procedente de la primera gestación de una 
madre sana de 38 años, sin hábitos tóxicos conoci-
dos. Embarazo controlado sin incidentes de interés. 
A la semana 40, se realiza cesárea por falta de pro-
gresión. Avisan al pediatra de guardia quien objetiva 
buena adaptación neonatal, con exploración somera 
completamente normal
Durante su estancia en maternidad, el comportamiento 
clínico es normal. La madre no refiere comportamien-
to extraño: Ni irritabilidad ni llanto inexplicable.
A las 72 horas del nacimiento, se comprueba una asi-
metría testicular. El teste derecho se encuentra tume-
facto, con aumento de tamaño e indurado. El escroto 
se encuentra adherido, de color violáceo, con transilu-
minación negativa. Testículo izquierdo normal. Leve 
hidrocele.
Se realiza ecografía testicular con la que informan de 
una torsión testicular;  se contacta con cirugía pediá-

trica. Tras valorar el caso, y con la sospecha de tor-
sión intraútero, se decide actitud expectante y orqui-
dectomía diferida.

COMENTARIOS
En el caso descrito, a pesar de la primera exploración 
pediátrica normal,  no aparecen síntomas de clínica 
aguda. Esto nos lleva a clasificarlo dentro de la tor-
sión intraútero, confirmada posteriormente, por la 
ecografía.

Si sospechamos una torsión aguda, las pruebas de 
imagen están fuera de lugar, la cirugía debe ser inme-
diata. En cambio, si no hay dolor ni edema intenso, 
la ecografía es una prueba casi imprescindible para 
realizar el diagnóstico diferencial. Un hematoma es-
crotal, un hematocele,  una orquitis, una peritonitis 
meconial o neoplasia testicular pueden ser patologías 
que pueden simular una torsión subaguda.

El tratamiento elegido, en todos los casos, es la ex-
ploración quirúrgica. Pero, dependiendo del contexto 
clínico, la emergencia – urgencia será relativa. 
En el caso descrito, no hay signos de edema agudo, ni 
dolor a la palpación; por lo que el testículo es prácti-
camente inviable y la intervención se puede diferir.

Como conclusión a este caso, queremos subrayar lo 
importante que es una exploración neonatal sistema-
tizada  y detallada para evitar dudas o retrasos diag-
nósticos. 
Tener presente esta patología nos guiará a afrontarla 
con una estrategia definida según el curso de la mis-
ma; y aunque la cirugía es inevitable, en los casos 
en que no se pueda lograr la viabilidad del órgano, 
se puede diferir porque una intervención, cuando la 
estabilidad del paciente sea completa, disminuirá el 
riesgo quirúrgico y evitará complicaciones.
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Tratamiento extrauterino intraparto. Una alternativa promete-
dora en el manejo de la obstrucción congénita de via aérea. 

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Fernández García C*, Castro Ortiz B*, Jordá Sirera N*, Núñez Ramiro A*, Escrig Fernández R*,  
Sáenz González P*, Sanchís Blanco G**. Encarnación Martínez J***

* Servicio Neonatología,** Servicio Cirugía Pediátrica ,
*** Servicio Anestesia Hospital Universitario La Fe, Valencia.

INTRODUCCIÓN 
Los teratomas congénitos son tumoraciones infre-
cuentes (1/30.000 recién nacidos). Los de localiza-
ción  cervical constituyen el 3% de los teratomas neo-
natales. Se caracterizan por un rápido crecimiento. 
Por su localización y gran tamaño pueden producir 
compromiso respiratorio, pudiendo llegar a ser una 
emergencia que cause asfixia neonatal y muerte.  

En los últimos años el tratamiento extrauterino intra-
parto (EXIT), es un procedimiento que ha adquirido 
relevancia para reducir la morbimortalidad de estas 
y otras patologías que asocian compromiso de la vía 
aérea superior. Presentamos el primer paciente en el 
que se ha realizado la técnica EXIT en la Comunidad 
Valenciana. 

CASO CLÍNICO
Madre de 25 años remitida a nuestro centro por detec-
ción a las 20 semanas de gestación de masa cervical 
fetal. En RNM destaca masa sólido-quística de 36 x35 
x37 mm con compresión casi total de vía aerodigesti-
va. A las 31+6 semanas comienza dinámica de parto. 
Dado la alta probabilidad de encontrar una intuba-
ción dificultosa en un manejo postnatal estándar,  un 
equipo multidisciplinario (obstetras, anestesiólogos, 
neonatólogos, cirujanos pediátricos y otorrinolarin-
gólogos) decidió, tras consentimiento de los padres, 
realizar  la técnica  EXIT.

El equipo obstétrico practicó la cesárea y la exposi-
ción parcial del feto mientras el equipo de anestesis-
tas mantenía una adecuada relajación uterina y una 
suficiente perfusión útero-placentaria. Tras la exposi-
ción de cabeza y tórax superior se objetivo una gran 
masa tumoral. Se premedicó (atropina, fentanilo y 
vecuronio intramuscular) y se realizó intubación oro-

traqueal. No fue necesario traqueostomía ni resección 
tumoral inmediata. Una vez asegurada la vía aérea, se 
realizó clampaje de cordón umbilical y se procedió a 
la extracción completa de un recién nacido varón de 
2000g. Gasometría venosa umbilical normal. Se tras-
lada intubado a la unidad de cuidados intensivos.

A las 12 horas de vida se intervino quirúrgicamen-
te realizando resección tumoral con un diagnóstico 
anatomopatológico de teratoma quístico inmaduro 
grado 2. Se descartaron otras malformaciones asocia-
das. Extubación reglada a los 4 días de ingreso. La-
ringomalacia posterior. Evolución tumoral favorable 
con resección total y descenso progresivo de  alfa-
fetoproteina. 

COMENTARIOS
Los teratomas cervicales congénitos, a pesar de ser 
una enfermedad poco frecuente, pueden producir 
compromiso respiratorio importante en el periodo 
neonatal inmediato. Un diagnóstico prenatal precoz y 
la finalización planificada del embarazo puede mejo-
rar el pronóstico. 

El procedimiento EXIT, es una técnica novedosa que 
permite asegurar la vía aérea previo al nacimiento, 
mejorando el pronóstico en las patologías con obs-
trucción congénita de la vía aérea. Permite un tiempo 
de actuación suficiente (hasta 45-60 minutos) para 
intubación, mascarilla laríngea, traqueotomía o re-
sección tumoral, mientras se mantiene el intercambio 
gaseoso por la circulación útero-placentaria. 

Esta técnica es una práctica multidisciplinaria que 
requiere una meticulosa planificación preoperatoria 
y coordinación máxima entre los distintos especialis-
tas. 
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Hemorragia intraventricular en recién nacido pretérmino 
tardío.

SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

 Faus Pérez A.*, Martín Serrano M.A.*, Martorell Giménez L.*, 
Marti Marti L.*, Sanchis Calvo A.*, Pineda Caplliure A*

 * Hospital Dr Peset, Valencia

INTRODUCCIÓN
La hemorragia intraventricular se observa principal-
mente en recién nacidos pretérmino, en quienes la 
incidencia es del 20% en los nacidos de edad gesta-
cional inferior a 32 semanas. La frecuencia de HIV 
es inversamente proporcional a la EG, siendo en el 
pretérmino tardío de un 5%. Los factores de riesgo 
más relevantes son los intravasculares en relación a 
mecanismos de isquemia-reperfusión y los más ase-
quibles a iniciativas preventivas.

CASO CLÍNICO
Recién nacida de 5 días de vida, con antecedentes de 
prematuridad tardía (35+6 semanas), que ingresa en 
Neonatos por hiperbilirrubinemia y pérdida de peso. 
Parto espontáneo con buena adaptación perinatal sin 
precisar reanimación y sin asociar factores de riesgo.
 A su ingreso se administran fluidos intravenosos y se 
complementan tomas con fórmula de inicio por escasa 
succión al pecho e hipogalactia materna. Durante los 
tres primeros días, mantiene febrícula apreciándose 
apatía, hipotonía axial y succión muy débil sin aumen-
to ponderal.  Por este motivo, se realiza hemocultivo 
y punción lumbar previamente a inicio de antibiotera-
pia iv con Cefotaxima y Ampicilina. La punción que 
no es aparentemente traumática, es sanguinolenta en 
los 4 tubos. Aunque la tinción gram es negativa y los 
cultivos también, se constata hipoglucorraquia y pro-
teinorraquia, lo que lleva a la realización de pruebas 
de imagen ante la sospecha de HIV. Se realiza ecogra-

fía transfontanelar que muestra signos de ventriculitis 
y sangrado intraventricular con dilatación ventricular. 
Se completa estudio de coagulación que es normal sin 
presentar una disminución importante del hematocri-
to. Se realiza Resonancia cerebral no identificando 
malformaciones vasculares ni signos de trombosis 
venosas, confirmando HIV grado II.
 Durante su estancia, desaparece la febrícula y se ob-
serva aumento de la actividad espontánea con buena 
ganancia ponderal. Sin embargo, la fontanela perma-
nece llena y el perímetro craneal experimenta un cre-
cimiento de 2.5 cm durante los 11 días de su estancia. 
Dada la presencia de hidrocefalia posthemorrágica se 
decide traslado a hospital de referencia para valora-
ción por Neurocirugía. Se realiza derivación ventri-
culoperitoneal, siendo el seguimiento neurológico y 
el perímetro craneal a los 3 meses normal.

COMENTARIOS
1. Destacar la necesidad de vigilancia y seguimiento 
de los RN pretérmino tardíos, ya que en ocasiones, 
pueden presentar patologías graves propias de la pre-
maturidad. 
2. La hipotonía axial es el síntoma guía para iniciar 
algoritmo diagnóstico adecuado. 
3. Las punciones lumbares evacuadoras son adecua-
das como tratamiento temporal de la hidrocefalia pos-
themorrágica, siendo el tratamiento de elección para 
preservar la integridad neurológica la derivación ven-
triculoperitoneal. 
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Uso del sildenafilo intravenoso en la hipertensión pulmonar 
Persistente neonatal (HPPN).

Gregoraci Fernández A*, Jordá Sirera N*, Alberola A*, 
Mulard C**, Moya A**, Gutierrez Laso A*. 

*Servicio de Neonatología. **Servicio de Cardiología del Hospital La Fe de Valencia.

INTRODUCCIÓN
 La HPPN es un síndrome caracterizado por el mante-
nimiento tras el nacimiento de una resistencia vascu-
lar pulmonar elevada produciéndose un cortocircuito 
derecha-izquierda a través de los canales fetales (duc-
tus arterioso y/o foramen oval) que da lugar a hipoxe-
mia severa. Su incidencia se estima en 2/1000 recién 
nacidos (RN) y se ha comunicado una mortalidad del 
22%. 
El principal objetivo del tratamiento de la HPPN es 
reducir la resistencia vascular pulmonar (RVP). Con 
este propósito el óxido nítrico inhalado (iNO) se ha 
incluido en la estrategia terapéutica de muchos países 
occidentales. Sin embargo, aproximadamente el 30% 
de estos pacientes no responden al iNO, entre ellos 
los RN con HPPN secundaria a hernia diafragmática 
congénita.
Recientemente el sildenafilo, un inhibidor de la fos-
fodiesterasa tipo 5, está siendo evaluado como vaso-
dilatador pulmonar alternativo al iNO en los casos 
refractarios al mismo. Estudios en modelos animales 
y adultos humanos demuestran su efectividad en el 
tratamiento de la HPP, y de pequeños estudios en ni-
ños y RN se desprende también su potencial beneficio 
en la población pediátrica.   

CASO CLINICO
RN a término intervenida de hernia diafragmática 
congénita izquierda a las 24h de vida, que desarrolla 
HPP secundaria en el post-operatorio inmediato con-
firmada mediante ecocardiografía. 
Tras optimizar las medidas de soporte (ventilación de 
alta frecuencia (VAFO), FiO2 1, soporte inotrópico, 
sedación y relajación muscular), se inició tratamiento 
con iNO a las 48h de vida con respuesta clínica par-
cial. 
Labilidad hemodinámica y respiratoria que condicio-
nó crisis de HPP cada vez más refractarias al trata-
miento habitual. Tras ensayar nueva tanda de iNO sin 

éxito, y ante la ausencia de mejoría clínica ni eco-
cardiográfica, con índice de oxigenación (IO) >30, se 
decidió iniciar tratamiento empírico con sildenafilo 
intravenoso como uso compasivo, tras consentimien-
to informado de los padres. 
Se aplicó la pauta recogida por la Cochrane de bolo 
intravenoso (iv) seguido de 7 días de tratamiento en 
perfusión continua iv con las dosis recomendadas 
para RN, evidenciándose de manera inmediata mejo-
ría clínica con descenso progresivo de las necesida-
des de O2 y soporte ventilatorio, incremento del IO, 
retirada del soporte inotrópico y desaparición de los 
signos indirectos de HPP en la ecocardiografía a las 3 
semanas de tratamiento. 
Al mes de vida se pasó a ventilación convencional 
pudiendo extubarse con éxito a las 5 semanas de vida. 
Tras la pauta iv se mantuvo el tratamiento vía oral. 
No se objetivaron efectos adversos durante su admi-
nistración iv.  

COMENTARIOS
El uso del sildenafilo iv como terapia de rescate en 
nuestra paciente supuso un cambio radical en la evo-
lución del caso, consiguiéndose controlar la HPPN y 
mejorar su pronóstico a corto plazo cuando ya se ha-
bían agotado todas las opciones terapéuticas posibles 
y basadas en la evidencia.
A pesar de emplearse las dosis máximas recomenda-
das, no se evidenció ningún efecto adverso a corto 
plazo durante el tratamiento. El seguimiento del caso 
nos proporcionará más datos acerca de los efectos a 
largo plazo. 
Aunque son todavía pocos los estudios que avalan el 
uso del sildenafilo iv en RN con HPPN los resultados 
son prometedores, por lo que creemos que no debe-
ría descartarse su empleo en la práctica clínica, sobre 
todo en aquellos casos severos y refractarios al trata-
miento habitual. 
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Quilotórax congénito, a propósito de un caso.

Ballbè Blasi M*, Rico Moncho L*, Vercher Grau A*, 
Vazquez Gomis RM*, Quiles Durà JL*.

* Servicio de Pediatria, Hospital General Universitario de Elche.

INTRODUCCIÓN
El quilotórax congénito es la principal causa de de-
rrame pleural en un recién nacido, aunque se trata de 
una patología infrecuente. La elevada mortalidad ha 
disminuido gracias al diagnóstico precoz y mejor tra-
tamiento.

CASO CLÍNICO
Recién nacido pretérmino, pequeño para la edad ges-
tacional varón, que ingresa por bajo peso y quilotórax 
congénito. Embarazo controlado en consultas de alto 
riesgo obstétrico por trombocitosis esencial, en tra-
tamiento con interferon y AAS. Diabetes gestacional 
controlada con dieta. En tratamiento con aldomet des-
de la semana 30 de gestación por preclampsia leve. 
Ecografías prenatales normales hasta la semana 30+4 
en que se detecta un estancamiento ponderal, citán-
dose por ello a control en 15 días. Serología materna 
rubeola inmune, resto negativo. Cribado SGB negati-
vo. En control ecográfico de la semana 33 se evidencia 
derrame pleural masivo derecho con desplazamiento 
de mediastino y corazón, y centralización del flujo. Se 
pauta dosis de maduración pulmonar. Ante hallazgos 
ecográficos, situación de CIR y monitor no satisfac-
torio en control a la semana 33, se decide finalizar 
gestación. Se realiza cesárea, nace varón de 1.200 gr, 
hipotónico, cianótico, bradicárdico y sin esfuerzo res-
piratorio. Se intuba en paritorio a la vez que se pro-
cede a drenaje con palomilla en hemotórax derecho 
(se extraen 50 ml de líquido amarillento, compatible 
bioquímicamente con quilo), recuperando color, FC y 
tono. Apgar 4/8 (intubado). Se traslada a UCIN, a su 
llegada presenta desaturación mantenida e hipoven-
tilación derecha, secundaria a neumotórax. Se colo-
ca drenaje pleural conectado a pleurevac y se pasa a 
ventilación de alta frecuencia. Tras estabilización res-
piratoria, y mejoría clínica progresiva se procede a la 
extubación de forma programada tras 3 días. Retirada 
del drenaje a los 2 días de vida de forma accidental, sin 
necesidad posterior de drenajes. Presenta muy buena 

evolución del quilotórax, sin observarse más salida de 
quilo. Tras nutrición parenteral total durante 5 días, se 
inicia alimentación enteral con fórmula especial rica 
en MCT y pobre en LCT siendo bien tolerada. A las 
2 semanas de vida, se introduce alimentación materna 
de forma progresiva y lenta sin incidencias. Al mo-
mento del alta toma lactancia materna exclusiva y el 
quilotórax no ha vuelto a reproducirse
En el caso de quilotórax congénito, el tratamiento 
conservador es el de elección. Se drena el derrame 
mediante punciones o colocando tubo de drenaje 
pleural contínuo, si es necesario. Reposo digestivo y 
nutrición parenteral para disminuir el flujo linfático. 
En los casos leves existe controversia sobre cuál es la 
mejor opción, si establecer nutrición parenteral hasta 
resolución o probar alimentación con MCT que se ab-
sorben directamente al torrente sanguíneo. Tampoco 
hay acuerdo sobre cuándo iniciar alimentación enteral 
una vez que el derrame va disminuyendo, ya que en 
muchos casos, con la introducción de la nutrición en-
teral el derrame vuelve a producirse. En nuestro caso, 
se trató con nutrición parenteral 5 días y se inició nu-
trición enteral con monogen (mín. derrame pleural), 
presentando buena evolución, sin reproducirse de 
nuevo el quilotórax. 

COMENTARIOS
El quilotórax congénito, puede ser secundario a nu-
merosas causas: cardiopatía congénita, traumatismo 
durante el parto, trombosis de la vena subclavia, aso-
ciado a distintos síndromes cromosómicos, infeccio-
nes virales; también se ha relacionado con malfor-
maciones o defectos en los conductos linfáticos. Sin 
embargo, son muchos los casos en los que no se llega 
a un diagnóstico etiológico.

En el tratamiento del quilotórax, un manejo dietote-
rápico adecuado es esencial para disminuir el débito 
quiloso, promover la cicatrización de la fístula y man-
tener un adecuado estado nutricional.
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Miastenia gravis neonatal.
SESIÓN 1: NEONATOLOGÍA

Fuerte Segura MA, Giménez Grau C, Manzanera García PI, 
Forniés Arnau MJ, Picó Alfonso N, Claver Durán M.

Servicio de Pediatría. Hospital General Virgen de la Salud. Elda.

INTRODUCCIÓN
La miastenia gravis es una enfermedad autoinmune 
que afecta frecuentemente a mujeres jóvenes, y en la 
que existe una disfunción de la unión neuromuscular. 
En ocasiones, los hijos de estas mujeres pueden pre-
sentar un síndrome transitorio de miastenia al naci-
miento por paso transplacentario de anticuerpos.

CASO
Presentamos el caso de un recién nacido fruto de un 
embarazo controlado durante el que la madre fue diag-
nosticada de Miastenia Gravis y tratada con corticoi-
des. Parto espontáneo eutócico a término. Nació una 
mujer, con Apgar 9/10, no precisando reanimación. 
A las 24 horas de vida ingresó en neonatos por pre-
sentar dificultad en las tomas con escasa succión, sin 
apneas ni dificultad respiratoria, ni otra sintomatolo-
gía. 
A la exploración física destacaba una hipotonía axial, 
hipomimia facial, boca en carpa con succión inefecti-
va y trastorno de la deglución, con acúmulo de secre-
ciones y saliva en orofaringe. 

A su ingreso, y ante la sospecha clínica de Miastenia 
Gravis Neonatal, se inició tratamiento con Neostig-
mina intramuscular, seguido de Piridostigmina oral, 
con discreta mejoría en la succión. Se detectaron anti-
cuerpos anti receptores de Acetilcolina en sangre, que 
fueron disminuyendo en controles posteriores. En los 
primeros días del ingreso las tomas se dieron por son-
da orogástrica, presentando mejoría progresiva de la 
succión y del tono axial. Se mantuvo el tratamiento 
con Piridostigmina oral durante 8 días con descenso 
progresivo de la dosis. Durante su estancia permane-
ció respiratoriamente estable, sin presentar otras inci-
dencias. 

COMENTARIO
La Miastenia Gravis Neonatal ocurre en un 10-20% 
de niños nacidos de madres afectas de esta patología. 
Se presenta en los tres primeros días de vida, princi-
palmente en forma de trastornos de la alimentación, y 
con un adecuado diagnóstico y tratamiento la mayoría 
de pacientes se recuperan en pocas semanas.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:83

Comunicaciones oralesSESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Sospecha de inmunodeficiencia en la infancia. 
Neumonía complicada.

Mohamed Aissa K*, Mares Diago FJ**, Fernández-Delgado Cerdá R**, 
López-Prats Lucea JL***,Núñez Gómez F***.

*Servicio de Pediatría. **Servicio de Pediatría, Unidad de Onco-Hematología infantil.  
***Servicio de Pediatría, Sección de Aislados.   Hospital Clínico Universitario. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Las infecciones son causa frecuente de consulta en 
pediatría, y en la mayoría de los casos no pasan de ser 
situaciones que contribuyen a la maduración del siste-
ma inmunológico del niño. Infección e inmunidad se 
presentan como dos fuerzas opuestas en permanente 
interacción. En niños con infecciones de repetición, 
evolución tórpida y sobretodo si asocian estanca-
miento ponderal, debemos descartar una alteración 
del sistema inmune.

CASO CLÍNICO
Niño de 4 años de edad que ingresa por neumonía 
en lóbulo inferior izquierdo (LII) y sospecha de in-
munodeficiencia de la función fagocitaria. Antece-
dentes personales: Ingreso a los 2 meses de edad por 
diarrea, estancamiento ponderal, hipertransaminase-
mia y candidiasis oral. Se descarta infección con-
génita y fibrosis quística. Seguimiento en Consultas 
Externas de Hematología Infantil desde los 5 meses 
por aftas orales recurrentes, adenopatías, hepatoes-
plenomegalia y estancamiento ponderoestatural, con 
estudio de inmunidad normal. Realizamos PAAF de 
adenopatías cervical e inguinal: informe anatomo-
patológico de linfadenitis granulomatosa. Estudio 
para TBC y micobacterias atípicas: negativo. Estu-
dio VIH negativo. A los 3 años: Neumonía de LII 
tratada ambulatoriamente. Ingreso a los 3 años y 
medio para exéresis de adenopatías supraclavicular 
izquierda y submentoniana (dermatitis granulomato-
sa con necrosis y supuración, y adenopatía reactiva). 
Reacción alérgica a Amoxicilina y PTI durante su 
ingreso. Ingreso por neumonía LII a los 4 años tra-
tada con cefuroxima i.v. y claritromicina v.o. Una 
semana después del alta reingresa por reaparición de 
la fiebre y dolor en costado izquierdo. En la explo-
ración clínica destaca la disminución de la entrada 
de aire en tercio inferior del hemitórax izquierdo. El 
hemograma muestra leucocitosis (20.610 /mmc) con 
neutrofilia (14.800 /mmc), y PCR de 190.3 mg/L. 

Se inicia antibioterapia i.v. con Vancomicina y Ce-
fotaxima, sin mejoría clínica, mayor decaimiento y 
persistiendo la fiebre. Existe empeoramiento radio-
lógico con aumento de la consolidación en LII sin 
signos de derrame pleural. Dada la evolución tórpi-
da y la reincidencia en la misma localización de las 
neumonías se realiza fibrobroncoscopia sin hallaz-
gos compatibles con alteración estructural intrabron-
quial y con negatividad para cultivo de bacterias, mi-
cobacterias y hongos. Se solicita TACAR pulmonar 
descartándose secuestro y malformación pulmonar y 
confirmando extensa consolidación en LII con gran-
des adenopatías hiliares bilaterales. Paralelamente y 
ante la mala evolución clínica y persistencia de la 
fiebre,  ampliamos cobertura antibiótica hasta resul-
tado de los cultivos (negativos) con Claritromicina, 
Linezolid, Ceftazidima y Voriconazol iv. Dado que 
el niño tiene contacto con animales de granja, se am-
plían estudios para enfermedades infecciosas menos 
comunes, así como para enfermedades autoinmunes 
y repitiendo estudio de inmunodeficiencias congéni-
tas, siendo normales (pendiente resultado de la fun-
ción fagocitaria). A los 23 días de ingreso se aprecia 
discreta tumoración a nivel subescapular izquierda, 
no dolorosa y sin signos inflamatorios, repetimos 
TACAR observándose, absceso en espacio pleural y 
extensión a pared torácica sin afectación parenqui-
matosa. Se procede a drenaje mediante video-tora-
coscopia  presentando buena evolución posterior. Se 
envían muestras para cultivo (negativos) y anatomía 
patológica (granulomas en tejido pleural). 

COMENTARIOS
Ante la presencia de infecciones de repetición o una 
mala evolución con tratamiento habitual, debe sospe-
charse una inmunodeficiencia congénita. En nuestro 
caso sospechamos la existencia de una alteración con-
génita de la fagocitosis por las infecciones sufridas, 
su evolución y la formación de granulomas en las zo-
nas afectadas.
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Ectima en paciente inmunodeprimido.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Lacomba Carratalá L, SIfre Aranda M, ALbors Fernandez AM, 
Gómez Sánchez D, Mira Torres A.

INTRODUCCIÓN
Ingresa niño de 5 años por presentar lesión eritemato-
sa indurada de unos 8 cm de diámetro, con ulceración 
central que ha aumentado de tamaño en las últimas 24 
horas.  Calor local y dolor a la palpación superficial. 
Adenopatías inguinales <1cm bilaterales, con dolor 
intenso a la palpación en región inguinal derecha. 
Acompaña picos de fiebre de 39-40ºC en las últimas 
horas previas al ingreso. 
Antecedentes de broncoespasmos de repetición que 
no han requerido ingreso. Alérgico a los ácaros del 
polvo, sin tratamiento de base. No otros antecedentes 
patológicos de interés. 

RESUMEN DEL CASO
A su ingreso, se realiza analítica con resultados de 
neutropenia severa (200 neutrófilos absolutos) y PCR 
136.1 mg/l, con resto de series normales. Se inicia 
tratamiento antibiótico endovenoso con Amoxicilina-
Ácido clavulánico y Ceftazidima ante la sospecha de 
ectima, en el contexto de paciente inmunodeprimido. 
Se trata la lesión de forma tópica con betametasona y 
gentamicina. Persisten picos febriles durante las pri-
meras 12 horas, quedado afebril posteriormente. Al 
cuarto día de ingreso, dada la buena evolución clínica 
y control de hemograma con 1000 neutrófilos abso-
lutos se decide alta, continuar tratamiento oral y tó-
pico en domicilio y control en Consultas Externas de 
Dermatología y Hematología Pediátrica para estudio 
de neutropenia. Al alta se confirma la sospecha diag-

nóstica de ectima con resultados de cultivo recogido 
al ingreso: Pseudomona aeruginosa, y hemocultivo 
negativo. 
Desde Consultas Externas de Hematología Pediátri-
ca se realiza estudio inmunológico con resultados de 
anticuerpos antineutrófilos positivos, con resto del 
estudio serológico e inmunológico negativo, siendo 
diagnosticado de neutropenia autoinmune.  
Se realizan controles mensuales durante los si-
guientes 6 meses con mejoría progresiva de la ci-
fra de neutrófilos absolutos, sin necesidad de trata-
miento. 

CONCLUSIONES/COMENTARIOS
El ectima gangrenoso es una infección necrotizante 
del tejido blando cuya causa más frecuente es Pseu-
domona aeruginosa. Es más frecuente en el contexto 
de una neutropenia profunda y prolongada y a menu-
do va seguida de bacteriemia por P. aeuriginosa, de 
ahí la importancia de obtener hemocultivos y biopsias 
cutáneas para cultivo, así como comenzar, tan pron-
to sea posible, un tratamiento sistémico empírico con 
antibióticos de amplio espectro que cubran Pseudo-
monas.
La lesión inicial es una vesícula o vesiculopústula 
con una base eritematosa que se extiende a la dermis 
para formar una úlcera de bordes elevados. La úlcera 
se oscurece por una costra seca y muy adherente que 
contribuye a la persistencia de la infección y la forma-
ción de cicatrices. 
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Neumonìas de repetición en un adolescente.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Marco Hernández AV*, JuánRibelles T*,Salas García S*,  Torres Guerola B**, 
Andrés Moreno M**, Verdeguer Miralles A**. 

*Servicio de Pediatría. **Sección de Oncología Infantil.
 Hospital Universitari i Politècnic La Fe. València

INTRODUCCIÓN
El linfoma de Hodgkin es un linfoma maligno que 
representa aproximadamente el 7% de cánceres en ni-
ños y un 1% de las muertes por cáncer en la infancia. 
Se asocia a la infección por virus de Epstein-Barr, 
factores genéticos y familiares así como factores am-
bientales. Tiene una presentación con dos picos de 
incidencia, uno en los adolescentes y otro en edad 
avanzada.
Su expresión clínica en niños incluye linfadenopatías, 
síntomas constitucionales (20%) y masa mediastínica 
(75%). La mayoría de los casos se presentan localiza-
dos por encima del diafragma, solo un 3% por debajo. 
Otros hallazgos menos habituales son la hepatoesple-
nomegalia, anemia hemolítica autoinmune, trombo-
citopenia o la neutropenia.
El diagnóstico diferencial en la infancia incluye otros 
procesos neoplásicos, infecciones o enfermedades 
inflamatorias. Entre otros se incluyen el linfoma no-
Hodgkin, las adenopatías metastásicas de otros tu-
mores primarios, la toxoplasmosis, infecciones por 
mycobacterias, infección EBV y el lupus eritematoso 
sistémico.

CASO CLÍNICO
Niño de 10 años con historia de neumonías de repe-
tición en pulmón izquierdo en 6 meses. En control 
radiológico tras segundo proceso neumónico se obje-
tiva una lesión lobuladade aproximadamente 42 x 34 
mm en topografía suprahiliar/ventana aorto-pulmo-
nar, sugestiva de corresponder a conglomerado ade-
nopático,  siendo la primera sospecha diagnóstica una 
tuberculosis.Se realiza Mantoux que resulta negativo.
Por este motivo solicita un TAC pulmonar en el que 
se observa una imagen polilobulada con ensancha-
miento mediastínico. Se realiza punción biopsia por 
toracoscopia, el resultado histológico de Hiperplasia 
mixta sinusoidal y paracortical. Cultivo de mycobac-
terias del material de la biopsia: negativo. 
Se realizan controles en controles en consultas ex-
ternas, en imágenes de control se aprecia estabili-

dad de la masa. Clínicamente no presenta pérdida 
de peso ni anorexia, aunque sí refería astenia y tos 
desde el segundo episodio de neumonía. Entratamien-
to con hierro oral por anemiamicrocítica, hipocroma 
refractaria.A la exploración presenta una adenopatía 
retroauricular derecha, alguna pequeña adenopatía 
supraclavicular izquierda, laterocervical izquierda y 
alguna pequeña inguinal bilateral, de características 
inespecíficas. Resto normal.
Ante la clínica presentada por el paciente se realiza 
una biopsia por toracotomía con diagnóstico final 
LINFOMA DE HODGKIN TIPO CELULARIDAD 
MIXTA. A continuación se finalizó el estudio de ex-
tensión realizando una RMN, un TC pulmonar y un 
PET-TC.
Registrado para estudio EURONET inicialmente 
como estadio II (se considera en principio mediastino 
e hilio pulmonar) y síntomas B presentes, por lo que 
sería grupo 2 de tratamiento. 

COMENTARIOS
Ante un paciente con neumonías recurrentes y/o 
persistentesdebemos tener en cuenta que frecuente-
mente han sido estudiados solamente en el proceso 
agudo y de forma parcial.Tras un segundo episo-
dio de neumonía es obligado el control radiológico 
como término medio un mes después del diagnós-
tico, para comprobar su normalización o no. En 
el caso en el que siga alterado se debe realizar un 
estudio individualizado. Según nuestra hipótesis 
diagnóstica se solicitarán las pruebas complemen-
tarias teniendo en cuenta los síntomas clínicos y la 
exploración física. 
Las masas mediastínicas tipo “bulky” pueden cau-
sar disfagia, disnea, tos, estridor o síndrome de vena 
cava superior. Los pacientes en los que se sospecha 
linfoma de Hodgkin deben de ser evaluados de forma 
completa en un centro de oncología pediátrica antes 
de iniciar el tratamiento que se realizará según el es-
tadio del paciente.
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Trombopenias aloinmunes neonatales: revisión  de casos.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Rodríguez Ramos M, Aguar Carrascosa M, Núñez Adsuara P, Salas García S.
Servicio de Neonatología. Hospital Universitario y Politécnico la Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
La trombopenia neonatal es una entidad rara aunque 
frecuente en unidades de cuidados intensivos con una 
incidencia entre el 22 y 35 % de los ingresos. Al igual 
que en otros rangos de edad se considera trombope-
nia a una cifra de plaquetas por debajo de 150.000. 
Entre las posibles etiologías debemos descartar la in-
suficiencia placentaria, asfixia perinatal, infecciones, 
drogas, y trombopenias inmunes entre otras. Dentro 
de las trombopenias inmunes encontramos la trom-
bopenia aloinmune, en la que las plaquetas fetales 
heredan el antígeno paterno que la madre carece, y 
ésta crea anticuerpos de tipo Ig G que cruzan la pla-
centa destruyendo las plaquetas fetales. Se considera 
el equivalente a la isoinmunización Rh con la dife-
rencia de que puede ocurrir en el primer embarazo. 
La afectación clínica del recién nacido es muy varia-
ble, pudiendo estar asintomático, presentar sangrado 
cutáneo o incluso presentar una hemorragia intracra-
neal. El diagnóstico de esta patología se fundamenta 
en tipificar los antígenos plaquetares de los padres y 
detectar anticuerpos en suero materno. Existen dife-
rentes estrategias para su manejo prenatal, siendo el 
tratamiento materno con Inmunoglobulinas o corti-
coides el más utilizado. El manejo postnatal se centra 
fundamentalmente en las transfusiones y el tratamien-
to con Inmunoglobulinas. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Realizamos un estudio retrospectivo descriptivo de 
todos los neonatos afectos de trombopenia aloinmu-
ne en un periodo de 10 años en el Hospital la Fe de 
Valencia con el objetivo de analizar la epidemiología, 
manifestaciones clínicas y manejo de esta patología.

RESULTADOS
 De 507 casos de trombopenia neonatal se encontra-
ron 9 casos de trombopenia aloinmune, lo que supone 
una incidencia de 0,06%. La cifra media de plaquetas 
al ingreso fue de 21.000. El nadir de plaquetas coinci-
de con la cifra de plaquetas al ingreso y se alcanzaba 
cerca del nacimiento. La recuperación se produce en 
una media de 9 días.
De los 9 casos el 89% presentaron clínica, 5 de ellos 
presentaron hemorragia intracraneal, lo que supone 
un 55,5 % de los casos; el resto presentaron sangrado 
a nivel cutáneo. Ninguna de las madres había recibido 
tratamiento durante el embarazo; sólo una era primí-
para. El 66% de los neonatos precisaron transfusión, 
la mayoría asociada a tratamiento con inmunoglobu-
linas. 

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
La trombopenia aloinmune puede tener consecuen-
cias graves por lo que es una entidad que debe ser 
investigada, sobre todo en trombopenias mantenidas. 
El porcentaje de hemorragias intracraneales encontra-
do en nuestra revisión es alto comparado con la lite-
ratura existente, lo que hace plantear si fuera posible 
algún tipo estrategia de prevención. De los 9 casos 
encontrados sólo hubo uno con antecedente de her-
mano afecto, en el que la madre no recibió ningún 
tipo de tratamiento durante el embarazo, aunque ha-
bría sido susceptible de recibirlo. El recién nacido fue 
asintomático.
Debido a la importante morbilidad y mortalidad que 
puede producir, un buen manejo, tanto prenatal como 
postnatal, es esencial, así como la prevención en fu-
turos embarazos. 
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Esferocitosis hereditaria atipica a proposito de un caso.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Kalbouza S*, Sequí Canet JM* .
Hospital Francesc de Borja. Gandia.

INTRODUCCIÓN
Es la causa más frecuente de hemólisis crónica con-
génita en la raza blanca.
Es una anemia hemolítica por alteración de la mem-
brana eritrocitaria más frecuente.
El 75% de las familias afectadas muestran un patrón 
autosómico dominante. El 25% restante corresponde 
a un patrón autonómico recesivo, nuevas mutaciones 
o paciente con esferocitosis hereditaria dominante 
con penetrancia incompleta.
Se produce por defecto en las proteínas del citoes-
queleto del hematíe (Espectrina, anquirina, banda3, 
proteína 4.3…) siendo el descenso de la espectrina el 
más frecuente.
La pérdida de la membrana lipidia y la deshidrata-
ción aumentan de forma típica la CCHM. Los hema-
tíes deshidratados, con alteración de la forma quedan 
atrapados en los sinusoides esplénicos y se rompen 
(hemólisis).
Es pues un cuadro caracterizado por hemólisis con o 
sin anemia. Los síntomas suelen aparecer desde los 
primeros años de la vida con ictericia conjuntival, co-
lelitiasis, esplenomegalia, alteraciones del desarrollo 
óseo (cráneo en cepillo, polidactilia....), úlceras ma-
leolares por alteración del retorno venoso,.. La ane-
mia suele tolerarse bien.
Puede complicarse con crisis hemolítica (infeccio-
nes), crisis aplasica (Parvo virus B19) o crisis mega-
loblastica (agotamiento del acido fólico).
Se recomienda la esplenectomía en los casos de crisis 
hemolítica repetitiva.

CASO CLÍNICO
Niña de 10 meses sin antecedentes personales de inte-
rés, derivada en febrero del 2005 a la consulta externa 
de hematología infantil del Hospital de Gandia por 
antecedentes de esferocitosis hereditaria con esple-
nectomía en la madre.

AF: Madre de 35 años con esferocitosis hereditaria y 
esplenectomía. Padre de 46 años vive sano. Bisabuela 
materna con esferocitosis hereditaria.
Se realiza analítica de sangre: Ferritina alta, Hb: 10,5, 
VCM:79,1, CHCM: 37,7, ADA:17,9, resto de series 
y coagulación normal .Ecografía abdominal sin alte-
raciones 
Ante la probable esferocitosis por los antecedentes 
familiares y la CHCM alta se pide la prueba de fra-
gilidad osmótica con resultado alterado y el estudio 
molecular  confirmándose el diagnostico de esferoci-
tosis hereditaria  por descenso de la banda 3 (13%) y 
banda 4.2 (14%).
La paciente se ha mantenido asintomático hasta aho-
ra presentando analíticas sanguíneas similares: Bio-
química: LDH: 556U/L, BT:1.27mg/dl, BI:0,9mg/dl, 
Ferritina: 193ng/ml, resto de la bioquímica normal. 
Hemograma: serie roja normal con CCHM: 35.4%, 
serie blanca y plaquetas normales. Sangre periférica: 
Reticulocitos: 3.85%, reticulocitos absolutos: 186 10 
9/l.
Se vacuna a la paciente contra neumococo, gripe y 
varicela. Control analítico y ecografico (abdominal) 
de forma anual para detectar esplenomegalia y litiasis 
biliar normales.

COMENTARIOS
El defecto más común en las proteínas del citoesque-
leto del hematíe en la esferocitosis hereditaria es la 
espectrina, el interés de nuestro caso reside en lo in-
frecuente que es el descenso de la banda 3 y banda 4.2 
(La deficiencia de la banda 3 representa el 10-20% 
de los casos, pudiendo verse acompañada de una dis-
minución de la proteína 4.2 como consecuencia de 
mutaciones que afectan la porción citoplasmática de 
la banda 3), resaltando la importancia de realizar el 
estudio molecular para confirmar el diagnostico.
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Hiperbilirrubinemia severa y esferocitos neonatal.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Nemesio Tordera M*, Amat Bou M*, Tornador Gaya, E* , 
Cervera Albenca A*, Toledo JD*, Martin Arenós JM*
Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón

INTRODUCIÓN
La esferocitosis hereditaria (EH) es la forma más 
frecuente de anemia hemolítica congénita en nues-
tro medio. Se debe a un defecto estructural de la 
membrana del glóbulo rojo, que ocasiona hematíes 
más densos, redondos, frágiles y susceptibles de 
sufrir hemolisis extravascular en el bazo. La inci-
dencia es de 1-2/5.000 nacimientos, probablemente 
subestimada por formas leves asintomáticas. En el 
75-80% la herencia es autosómica dominante y en 
el resto recesiva, pudiendo aparecer mutaciones es-
pontáneas. 
Hasta el 65% de los casos puede iniciarse en el pe-
riodo neonatal siendo el hallazgo más destacado la 
hiperbilirrubinemia. Es característico el aumento 
de la concentración intracelular de la hemoglobina 
(CHCM), la presencia de reticulocitos aumentados y 
la observación de esferocitos en el frotis de sangre 
periférica. Existe una disminución de la resistencia 
globular a las soluciones salinas hipotónicas, lo que 
constituye un excelente test diagnóstico. 

CASO CLÍNICO
Neonato varón de 5 días de vida que consulta por ic-
tericia. Sin antecedentes familiares de interés. Gesta-
ción controlada, madre con Hepatitis C tratada, y car-
ga viral negativa. Parto eutócico a las 39 semanas. A 
la exploración física destaca ictericia cutáneo-mucosa 
sin otros hallazgos patológicos. En el hemograma se 
constata Hb 15 g/l, Hto 42%, VCM 99,5 fl, HCM 35,7 
pg, CHCM 35,9 g/dl, IDH 16%, Reticulocitos 53%, 
resto normal.  Grupo 0+, Coombs directo e indirecto 
negativo. En la bioquímica Bilirrubina total 36 mg/

dl, Bilirrubina directa 1 mg/dl, LDH 921 UI/L, tran-
saminasas y PCR normales. Coagulación normal. En 
la extensión de sangre periférica se observan esfero-
citos, dianocitos y esquistocitos. 
Ante la hiperbilirrubinemia severa se realiza exan-
guinotransfusión que resulta eficaz, con descenso de 
la bilirrubina hasta 18 mg/dl,  precisando posterior-
mente fototerapia hasta la normalización de la cifra 
de bilirrubina. Se amplía estudio con serología vírica, 
determinación de hormonas  tiroideas y niveles de en-
zima G6PDH, electroforesis de hemoglobina, ecogra-
fía abdominal y cerebral que son normales. 
Destaca en la exploración física del padre subicteri-
cia conjuntival. El paciente es citado a consulta ex-
terna de Hematología Infantil a los 3 meses de edad 
solicitándose test de  resistencia osmótica eritrocitaria 
(ROE)  y estudio familiar. La ROE disminuida tanto 
en el paciente como en el padre confirmó el diagnós-
tico de EH.

COMENTARIOS
La ictericia neonatal puede ser la expresión clínica 
inicial de la EH ya que aparece entre el 60-90% de 
los pacientes afectos. La cifra de bilirrubina es muy 
elevada sin paralelismo con la cifra de hemoglobina, 
que está normal o ligeramente disminuida. 
Se debe considerar la posibilidad de esferocitosis 
hereditaria ante un neonato con ictericia intensa sin 
anemia y CHCM elevada. No obstante el diagnóstico 
diferencial con otras causas de anemia hemolítica es 
difícil en muchas ocasiones. Será la evolución del pa-
ciente a largo plazo, o el estudio de los padres lo que 
nos permita el diagnóstico.
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Déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa: debut tras ingesta 
de habas en lactante de 7 meses.

SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Cebrián García I, Morais Ramos Bochard CP, 
Agut Agut M M, Tornador Gaya E, López Sánchez C .

*Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón. Castellón de la Plana.

INTRODUCCIÓN
La glucosa 6 fosfato deshidrogenasa (G6PD) es un en-
zima necesaria para reducir los reactantes oxidativos 
originados por las reacciones del catabolismo celular. 
El déficit de G6PD es la enzimopatía más frecuente 
en el ser humano presentando una distribución asimé-
trica mundial. En condiciones normales este defecto 
es un error latente que no se manifiesta a no ser que se 
produzca una exposición a determinadas sustancias 
que aumente la producción de estos radicales, siendo 
los eritrocitos las células más vulnerables. Presenta-
mos un caso de un lactante de 7 meses con clínica de 
anemia hemolítica aguda tras ingesta de habas.

CASO CLÍNICO
Lactante varón de 7 meses de edad remitido por su 
médico de atención continuada por referir desde ha-
cía 16 horas aproximadamente una coloración icté-
rica de piel y mucosas junto con  coluria. Asociaba 
decaimiento general. No había presentado vómitos y 
permanecía afebril siendo las heces de consistencia y 
coloración normal. Los 3 días previos había presenta-
do exantema micropapular en tronco y abdomen. No 
presentaba otra sintomatología. Como antecedentes 
patológicos de interés lo único que destacaba es que el 
día previo a la clínica le habían introducido las habas 
en la alimentación. A la exploración se objetivaba un 
regular estado general, taquicárdico y taquipnéico con 
tinte ictérico de piel y mucosas y exantema macular en 

tronco y abdomen que desaparecía a la digitopresión, 
no asociaba petequias. El resto de la exploración por 
sistemas estaba en la normalidad. En la analítica san-
guínea demostraba anemia con hemoglobina de 7.4 
g/dl, hematocrito de 23.1% y reticulocitos del 4.6%. 
Presentaba leucocitosis con una fórmula normal. En 
la bioquímica se objetivaba una hiperbilirubinemia de 
6.6mg/dl a expensas de la indirecta. Serologías de vi-
rus hepatotropos negativos. Ante los antecedentes de 
ingesta de habas junto con la anemia hemolítica agu-
da se solicitó la cuantificación de G6PD que resultó 
estar disminuida (1 U/ghb). Se diagnosticó de déficit 
de G6PD siguiendo controles en consulta externa de 
hematología infantil.

COMENTARIOS
La particularidad de este caso es el debut del déficit 
enzimático en un lactante de 7 meses por introduc-
ción de las habas en la alimentación de manera pre-
coz. Ante la coloración ictérica generalizada y la clí-
nica de anemia de instauración brusca es importante 
filiar la etiología de la hemólisis ya que el tratamiento 
difiere según la causa. En el caso del favismo el trata-
miento es sintomático trasfundiendo concentrado de 
hematíes en aquellos casos de anemia grave, además 
de evitar la toma de sustancias y medicamentos con 
actividad oxidante. De ahí la importancia de la anam-
nesis con objeto de  establecer una adecuada orienta-
ción  diagnóstica.
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Púrpura anafilactoide: experiencia de 20 años en un 
hospital comarcal.

SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Jiménez Candel MI, Pérez García B, Rey Simón R, 
Pedrón Marzal G, Solera Navarro E.

*Servicio Pediatría Hospital Lluís Alcanyís (Xàtiva, Valencia).

INTRODUCCIÓN
Analizar los datos epidemiológicos y clínicos en re-
lación a los casos de  púrpura anafilactoide ingresa-
dos en un Hospital Comarcal durante los últimos 20 
años.
Estudio retrospectivo. Se revisaron 95 historias clí-
nicas de pacientes en el periodo comprendido entre 
1992 y 2011.

RESULTADOS
No se apreciaron cambios de incidencia en el periodo 
revisado. Existió un predominio de la enfermedad en 
otoño e invierno (69.4%).  La mediana de edad fue de 
6 años (rango 2-13 años). Un 56 % presentaron his-
toria de infección previa (53% infección respiratoria, 
31% faringoamigdalitis). Un 75% permaneció menos 
de  siete días  ingresado.
La forma de debut fue de púrpura en el 59 %, artri-
tis-artralgias en el 28.5%, y dolor abdominal en el 
12.6%. Todos los pacientes presentaron púrpura du-
rante el proceso (92 de los 95 casos con afectación de 
miembros inferiores y 50 de glúteos). Los miembros 
inferiores también fueron los más afectados por artri-
tis-artralgias (72.6%). De los 61 pacientes con dolor 
abdominal, al 40% se le realizó ecografía abdominal, 
detectándose en tres de ellos hematoma duodenal.

Un 40% precisó analgesia con paracetamol o ibupro-
feno. Un 37.8% recibió tratamiento con corticoides.
En el 34.7%  hubo un aumento de los niveles de ASLO  
y en un 21% aumento de la IgA. El 26% de los frotis 
faríngeos realizados resultaron positivos (41% Strep-
tococcus pyogenes, 23.5% Haemophilus influenzae y 
17.6% Moraxella catharralis).
El 22% de los pacientes tuvo afectación renal durante 
el ingreso (86 % microhematuria con o sin proteinuria 
y 14 % proteinuria aislada), en cuatro casos persistió 
más de 6 meses (uno de ellos sometido a trasplante 
renal).
Un 21 % tuvo una recurrencia de la enfermedad, y dos 
de ellos, más de dos brotes. 
Al dividir el periodo en dos bloques, años 1992-2001 
y 2002-2011, no se observaron diferencias significati-
vas, excepto en relación a la estancia media, con una 
diferencia de 7.8 días en el primer período a  4.3 días 
en el segundo (p< 0.004)

CONCLUSIONES
Los datos que obtenemos de nuestra muestra coinci-
den con los descritos en la literatura. No se han apre-
ciado cambios en la morbilidad. Se ha constatado una 
disminución en los días de estancia media en los úl-
timos años.
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Fibromatosis en MMII en lactante.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Nos Ferreres A*,  Morell Úbeda C*, Ferris Tortajada J**,Tornador Gaya E*,Martín Arenós JM *
*Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón

**Unidad de Oncología Pediátrica. Hospital La Fe.

INTRODUCCIÓN
Exponemos un caso de fibromatosis tras hallazgo ca-
sual de tumoración indolora pretibial.

CASO CLÍNICO
Lactante masculino de 5 meses remitido a CCEE para 
estudio por persistencia de tumoración pretibial dere-
cha observada por los padres de forma casual. 
Antecedentes fisiológicos y patológicos sin interés. 
Antecedentes familiares: madre, Púrpura trombótica 
trombocitopénica; padre, Neurofibromatosis tipo I.
A la exploración física presenta excelente estado ge-
neral con tumoración de 4x2cm, gomosa, indolora a 
la palpación en zona pretibial derecha. Resto por apa-
ratos en la normalidad.
En la ecografía presenta una estructura hipoecoica 
homogénea, bien delimitada de contornos polilobu-
lados, sin vascularización interior al realizar Doppler. 
En RMN se observa una masa de partes blandas loca-
lizada en el espesor del compartimento muscular ante-
rolateral de la pierna derecha, de contornos lobulados 
y bordes mal delimitados e infiltrantes, sin sobrepasar 
las estructuras musculares y respetando el tejido ce-
lular subcutáneo. Comprime el peroné, deformándolo 
ligeramente, pero no se observa alteración de la inten-
sidad de señal ni captación patológica de contraste de 
las estructuras óseas. Aparece isointensa en secuen-
cias T1, hiperintensa en T2 y STR y capta contraste 
de forma heterogénea y progresiva. 
Se remite a Hospital de referencia para completar 
estudio. En la biopsia se obtienen cilindros de tejido 
blanco-nacarado, donde microscópicamente se obser-
va una proliferación de células fusiformes uniformes, 
dispuestas en haces entrelazados rodeadas y separa-
dos por abundante colágeno. Tienen un citoplasma 
mal delimitado y núcleos ovales poco hipercromáti-
cos. Expresan positividad para actina y son negativas 
para CD 34, CD 31, CD 117 y pS100. El índice de 
proliferación celular Ki 67 es menor al 1%.
Se comenta en Comité de Oncología, donde teniendo 
en cuenta la edad del paciente, los resultados de las 
técnicas de diagnóstico por imagen y los hallazgos 
anatomopatológicos e inmunohistoquímicos compa-

tibles con fibromatosis, se decide actitud expectante, 
con seguimiento clínico y de imagen trimestral; sin 
cambios significativos en el primer control.

COMENTARIOS
El término fibromatosis, también conocido como 
tumor desmoide, engloba un grupo heterogéneo de 
enfermedades tumorales de tejidos blandos con ca-
racterísticas microscópicas similares y potencial in-
termedio de malignidad. Se originan de la fascia mus-
culoaponeurótica y/o del periostio, siendo localmente 
agresivas con tendencia a la recidiva local; sin embar-
go, no suelen metastatizar. No obstante, pueden infil-
trar estructuras vitales adyacentes, comprometiendo 
la vida del paciente.
Su etiología es desconocida, probablemente multi-
factorial, asociándose a traumatismo previo, factores 
endocrinos o predisposición genética. De hecho, la 
incidencia es mayor si presentan antecedentes fami-
liares de fibromatosis, de poliposis adenomatosa o de 
Sdr de Gardner.
Suelen presentarse como masas indoloras, aunque la 
clínica dependerá de la localización.
El diagnóstico es histológico e inmonohistoquímico, 
pero no hay ninguna prueba específica.
El tratamiento de elección es quirúrgico, siendo la 
cirugía radical con márgenes libres la posibilidad cu-
rativa y el factor pronóstico más importante. No obs-
tante, en casos de recidivas, deben plantearse otras 
posibilidades terapéuticas. La radioterapia está bien 
establecida en adultos, sin embargo su uso en la infan-
cia está limitado por las potenciales secuelas y mor-
bilidad que conlleva a largo plazo, junto con el poten-
cial de malignización secundaria. Por ello, en casos 
de evolución agresiva está justificado usar terapias 
farmacológicas: desde fármacos antiinflamatorios y 
antiestrogénicos (Tamoxifeno) hasta quimioterapia 
similar a la administrada en sarcomas de partes blan-
das. No obstante, según estratificación pronóstica, y 
si no existe afectación visceral, el comportamiento 
de la fibromatosis puede ser benigno y autolimitado, 
presentando incluso regresiones espontáneas, lo que 
justifica la actitud expectante que estamos aplicando.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:92

Comunicaciones orales

Faringoamigdalitis de evolución tórpida 
¿qué puede haber detrás?

SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Juan Ribelles A, Marco Hernández AV, Torres Guerola B, 
Salas García S, Balaguer Guill J, Verdeguer Miralles A. 

Servicio de Oncología Pediátrica. Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia

INTRODUCCIÓN
La infección respiratoria superior (faringoamigdalitis 
aguda) es un motivo de consulta muy frecuente en la 
edad pediátrica. La etiología es infecciosa en la ma-
yoría de los casos,  siendo los virus los responsables 
del 40-60 % de los casos. En la mayor parte de los 
pacientes se consigue la resolución de los síntomas 
con tratamiento sintomático o antibioterapia empíri-
ca. Sin embargo, existen casos de evolución tórpida 
que requieren un diagnóstico diferencial más amplio. 
Presentamos dos casos de debut de patología tumoral 
en pacientes con diagnóstico inicial de faringoamig-
dalitis infecciosa. 

CASOS CLÍNICOS
CASO 1: Paciente de 7 años que acude a su pediatra 
por fiebre y odinofagia. Es tratado inicialmente con 
cefaclor y antitérmicos por sospecha de faringoamig-
dalitis aguda con mejoría transitoria. Tres días des-
pués inicia misma clínica por lo que recibe tratamien-
to con amoxicilina-clavulánico y antiinflamatorios. 
Por no mejoría del dolor y persistencia de la  fiebre 
acuden al hospital donde ingresa  20 días después des-
de el inicio de los síntomas por sospecha de absceso 
periamigdalino. En la exploración clínica destaca tu-
moración laterocervical derecha de consistencia dura, 
indolora y sin signos inflamatorios. Durante su ingre-
so se realiza resonancia nuclear magnética (RNM) 
cervical donde se observa masa de origen en amígda-
la derecha. Se completa estudio con RNM abdominal 
observando lesiones redondeadas en ambos riñones. 
Es remitido a centro de referencia donde se realiza 

biopsia con diagnóstico anatomopatológico de linfo-
ma de Burkitt. 
CASO 2: Paciente  de 7 años de edad con rinorrea 
mucopurulenta izquierda desde hace 6 meses. Refie-
re cuadro clínico de ronquera y voz nasal de 15 días 
de evolución por lo que acude a su pediatra  siendo 
tratado con amoxicilina-clavulánico por sospecha clí-
nica de faringoamigdalitis. Ante empeoramiento de 
la ronquera es remitido al hospital donde se objetiva 
en la exploración clínica masa blanquecina en  oro-
faringe, confirmándose tras realizar tomografía axial 
computarizada tumoración de base craneal con com-
ponente de partes blandas. Se sospecha tumor de ori-
gen vascular pero ante el empeoramiento rápido de la 
clínica respiratoria (rinolalia y estridor) ingresa para 
programar intervención quirúrgica. Por compromiso 
respiratorio se realiza traqueotomía reglada y biopsia 
de la lesión, confirmándose el diagnóstico histológico 
de rabdomiosarcoma embrionario. 

COMENTARIOS
La faringe es una zona relativamente frecuente de 
asiento de tumores en la infancia. El linfoma de Bur-
kitt amigdalar y el rabdomiosarcoma de base de crá-
neo son dos entidades a considerar. Por lo tanto ante 
un paciente con sospecha de faringoamigdalitis agu-
da que asocia sintomatología obstructiva y presenta 
mala evolución clínica sin respuesta al tratamiento 
habitual se deben considerar causas más infrecuentes  
en el diagnóstico diferencial incluyendo la etiología 
tumoral entre ellas. 
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Lactante con fiebre, hiperleucocitosis persistente y esplenomega-
lia; leucemia mielomonocitica juvenil (LMMJ).

SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Amor Llorente M*, Tormos Muñoz MG*, Fernández Domínguez B*, 
Fernández Delgado R*, Mares Diago FC*, Donat Colomer J*. 

*Sección de Oncohematología. Servicio de Pediatría del Hospital Clínico Universitario de Valencia

INTRODUCCIÓN
Es un síndrome mielodispásico agresivo, aunque 
poco frecuente. Se produce por una hiperestimulación 
G-CSF por aumento de citokinas, lo que da lugar a 
una proliferación descontrolada de células inmaduras 
(monocitos). En ocasiones, simulan infecciones vira-
les/bacterianas.

CASO CLÍNICO
Lactante niña de 5 meses que acude a urgencias por 
fiebre 38,8 ºC axilar, petequias interescapulares y es-
plenomegalia de 7,5 cm. Antecedentes personales y 
familiares sin interés. Calendario vacunal correcto. 
Ante la sospecha de infección  se solicitan análisis, 
objetivando leucocitosis (29.000/mcL) linfomonoci-
tosis con linfocitos de aspecto reactivo, PCR 14 mg/L 
y procalcitonina 0,15 ng/mL, urinocultivo y hemocul-
tivo negativos. Se decide ingreso con antibioterapia 
de amplio espectro. Se objetiva mejoría clínica con 
apirexia, pero 15 días más tarde persiste  una leucoci-
tosis semejante, linfomonocitosis  y esplenomegalia. 
Serología  negativa (salvo IgG + VH6). Un mes más 
tarde reaparece la febrícula con ascensos ocasiona-
les (38.5ºC), apreciándose lesiones micropapulares 
en tronco y MMSS que desaparecen a la digitopre-
sión, hepatomegalia y aumento de la esplenomegalia 
ya conocida, así como fontanela anterior abombada, 
con hiperleucocitosis (39.000/mcL) con predominio 
linfomonocitario, anemia (Hb 9 g/dL) y elevación de 
transaminasas. Hb fetal elevada. Presencia de células 
mieloides inmaduras en sangre (1%).
Ante la sospecha de síndrome mieloproliferativo/
mielodisplásico (SMP/SMD) se realiza aspirado de 
médula ósea, donde se observa alta proliferación ce-
lular y rasgos displásicos.

Por la evolución clínica y el resultado de las prue-
bas complementarias, así como la edad de la paciente, 
sospechamos una LMMJ. 
De los criterios diagnósticos presenta: fiebre, exan-
tema cutáneo, hepatoesplenomegalia,  leucocitos 
>10.000/mcL, monocitos >1.000/mcL, , precursores 
mieloides en sangre, aumento de Hb fetal,  <20% de 
blastos en médula ósea,  ausencia de cromosoma Phi-
ladelphia (su presencia apoyaría el diagnóstico de  de 
leucemia mieloide crónica) y de monosomía 7.  
Se realiza estudio genético en Friburgo, confirmándo-
se la mutación en el exón 1 del gen RAS.  
Presenta un síndrome de distress respiratorio agudo 
(taquipnea, tiraje intercostal, supraesternal y aleteo 
nasal, así como alteración Rx con un patrón algodo-
noso bilateral, que requiere intubación e ingreso en 
UCI. Presenta otras complicaciones como sepsis por 
S. Aureus, coagulación intravascular diseminada (que 
requiere trasfusión de coloides y hemoderivados en 
varias ocasiones), hipertransaminasemia, anemia, 
trombopenia y edema generalizado. Se inicia trata-
miento con mercaptopurina, asociando citarabina 
durante 5 días. Pendiente de Trasplante Alogénico de 
Progenitores hematopoyéticos.

COMENTARIOS
El único tratamiento curativo es el trasplante de pro-
genitores hematopoyéticos (HLA alogénico). Tiene 
unos criterios diagnósticos y pronósticos bien defini-
dos (Niemeyer et al, 1998)  
Generalmente tiene mal pronóstico con recurrencia 
postrasplante. La muerte se produce por fallo orgáni-
co secundario a la infiltración por células leucémicas. 
Actualmente se encuentra en líneas de investigación.
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Deficit visual, una manifestación clínica del craneofaringioma.
SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Castaño Vicente-Gella C*, Coronado Ferrer S*, Morata Alba J**, 
Fernández Dominguez B*,  Alpera Lacruz R**

*Servicio de Pediatría.   ** Servicio de Pediatría. Sección de Endocrinología Infantil.
Hospital Clínico Universitario. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El Craneofaringioma es un tumor embrionario be-
nigno que deriva de la persistencia y proliferación de 
restos epiteliales de la bolsa de Rathke en la unión 
del pedúnculo infundibular y la hipófisis. Se trata del 
tumor intracraneal no glial más frecuente en la in-
fancia (10-15% de los tumores intracraneales). His-
tológicamente es benigno, pero su crecimiento lento 
comprimiendo estructuras vecinas, junto con su alta 
tasa de recidiva, le confieren un carácter maligno. El 
tratamiento de elección es la resección quirúrgica del 
tumor, junto con el aporte de las hormonas que sean 
deficitarias.

CASO CLÍNICO
Niña de 8 años de edad que desde los 5 años presenta 
deterioro progresivo de la agudeza visual. Fue remi-
tida, por este motivo, al servicio de Oftalmología de 
nuestro hospital donde se valoró y se realizó una cam-
pimetría (en la que aparece una hemianopsia bitem-
poral de predominio derecho) y un fondo de ojo (en el 
que se objetiva palidez de la papila temporal del ojo 
derecho). Ante estos hallazgos se solicitó una RMN 
cerebral, objetivando una lesión ocupante de espacio 
localizada en la región sellar, con extensión suprase-
lar y prequiasmática, que comprimía el quiasma y los 
nervios ópticos. La tumoración quística comprimía 
la glándula hipofisaria, que se observaba aplanada 
y adelgazada. Como primera opción diagnóstica se 
planteó un Craneofaringioma.
Ante este diagnóstico fue remitida a consultas de En-
docrinología Infantil. Completando la anamnesis, la 
madre refería polidipsia (ingesta de aproximadamen-
te 4 litros diarios de agua y durante la noche, aproxi-
madamente 1.5 litros.) y poliuria desde varios meses 

antes. Ante la sospecha de una Diabetes Insípida, se 
instauró tratamiento con desmopresina (0.2 µg/día), 
con mejoría marcada de la polidipsia y poliuria. En 
el estudio hormonal se objetivó un hipotiroidismo 
(TSH: 3.24 µU/ml, T4L 0.77 ng/dl), por lo que se ini-
ció tratamiento sustitutivo con levotiroxina.
Un mes tras el diagnóstico se realizó intervención qui-
rúrgica programada, con exéresis del tumor por vía 
transesfenoidal. La intervención y el postoperatorio 
se desarrollaron sin incidencias, siendo las constantes 
y los valores analíticos normales salvo cortisoluria en 
orina de 24 horas disminuida (21,2 µg/24hs) (rango 
normal: 42-218). Se instauró tratamiento sustitutivo 
con hidroaltesona. 
La evolución fue favorable y actualmente la niña 
mantiene el déficit visual pero se encuentra asinto-
mática, con buena evolución del peso y talla hasta la 
fecha actual.

COMENTARIOS
- Ante un déficit visual progresivo con clínica neuro-
lógica asociada, valorar la realización de pruebas de 
imagen para descartar lesión intracraneal.
- Es importante el correcto manejo hidroelectrolítico 
en el postoperatorio inmediato de un Craneofaringio-
ma. Sustituir precozmente los glucocorticoides en 
caso de que sea necesario.
- A pesar de los avances en el tratamiento quirúrgico 
del Craneofaringioma, las secuelas visuales y los dé-
ficits endocrinos permanentes son importantes. 
- El tratamiento sustitutivo con hormona del creci-
miento es aún un tema controvertido. No existen es-
tudios concluyentes al respecto. Actualmente está in-
dicado, a partir del primer año tras la intervención, si 
existiera un déficit de dicha hormona.
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Caso clínico histiocitosis de células de langerhans: niño de 2 años 
con histiocitosis de células de Langerhans poliostótica. 

SESIÓN 1: HEMATOLOGÍA/ONCOLOGÍA

Fita AM *, Esquembre Menor CT **, Tasso Cereceda M **, Pancho C** 
*Servicio de Pediatría. **Unidad de Oncología Infantil. 

Hospital General Universitario de Alicante

INTRODUCCIÓN
La Histiocitosis de células de Langerhans es una en-
fermedad rara que se caracteriza por la proliferación 
y acumulación de células dendríticas clonales. Cursa 
con una gran diversidad clínica y una evolución im-
predecible. Inicialmente descrita como tres entidades 
distintas ( Enfermedad de Letterer Siwe, Síndrome de 
Hand-Shűller-Christian y Granuloma Eosinofílico) 
pasando por llamarse Histiocitosis X, recibe la actual 
denominación al descubrir  la célula de Langerhans 
como la responsable del proceso. La forma de pre-
sentación más frecuente es la afectación ósea locali-
zada siendo comunes las remisiones espontáneas. En 
contraposición la enfermedad sistémica que cursa con 
disfunción orgánica, presenta una mortalidad de hasta 
10-15%.

CASO CLÍNICO
Niño de 2 años de edad sin antecedentes de inte-
rés que presenta dolor en el muslo, cadera y cojera 
del miembro inferior izquierdo de 2 meses de evo-
lución. Es diagnosticado de sinovitis de cadera 2 
veces durante este tiempo. Afebril, sin anteceden-
te de traumatismo previo. A la exploración presen-
ta mínima limitación dolorosa a la rotación exter-
na y abducción de la cadera izquierda. Se realiza 
radiografía de cadera donde se observa una lesión 
osteolítica en el isquion izquierdo. Se ingresa para 
completar estudio y se realiza hemograma, bioquí-
mica que son normales. En la serie ósea se objetivan 
lesiones osteolíticas de similares características a la 
anterior a nivel del quinto arco costal, hueso fron-

tal y parietal. La RMN de cadera muestra lesión en 
isquion izquierdo hiperintensa con disrupción-des-
trucción de la cortical. La RMN cerebral aparte de 
las lesiones descritas descarta afectación intracra-
neal Se visualizan lesiones hipermetabólicas a nivel 
costal e isquion izquierdo en la PET. El diagnós-
tico anatómo-patológico de la biopsia de la lesión 
frontal es compatible con Histiocitosis de Células 
de Langerhans al demostrar positividad en la tin-
ción inmunohistoquímica  para las proteínas CD1a 
y pS100. Se clasifica al paciente como enfermedad 
ósea multifocal y se inicia tratamiento según pro-
tocolo LCH-III grupo 3 de riesgo con vinblastina y 
prednisona durante 6 semanas tras lo cual la enfer-
medad se considera no activa al comprobar la ne-
gatividad en la PET. Se prosigue con el tratamiento 
de continuación con los mismos fármacos cada tres 
semanas durante 12 meses. La evolución es favora-
ble remitiendo la sintomatología  y las lesiones en 
controles posteriores radiológicos.

COMENTARIOS
El caso clínico presentado es uno de los 30 casos de 
HCL vistos en nuestra Unidad en los últimos 15 años. 
En nuestra experiencia la forma de presentación más 
frecuente ha sido la histiocitosis localizada tipo mo-
nostótica. La histiocitosis multisistémica de bajo ries-
go la sigue en frecuencia.
El pronóstico de los pacientes con Histiocitosis de cé-
lulas de Langerhans  depende de la respuesta al trata-
miento recibido según la evaluación de la extensión 
de la enfermedad y su estratificación por riesgos.
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Mioclonias benignas de la infancia temprana: diagnóstico 
diferencial de los episodios de espasmos de inicio en el lactante. 

SESIÓN 1: NEUROLOGÍA

Morell Úbeda C*, Esparza Sánchez MA*, Nos Ferreres A*, 
Cebrián García I*, Jacobs Morales P*,  Martín Arenós JM*. 

*Servicio de pediatría. Hospital general de Castellón. 

INTRODUCCIÓN
La clínica de espasmos o estremecimientos es característi-
ca en diversas patologías de presentación o inicio en el lac-
tante, con un espectro de entidades con origen etiológico, 
opciones terapéuticas y expectativas evolutivas muy dife-
rentes. Con la presente comunicación, se pretende realizar 
un diagnóstico diferencial de la clínica de espasmos, a pro-
pósito de un caso de  sospecha  de mioclonias benignas de 
la infancia temprana. 

CASO CLÍNICO
Niño de 7 meses de edad con clínica de movimientos es-
pasmódicos de extensión de los brazos y flexión del cuello, 
que realiza de forma repetida (entre 10 y 50 movimientos), 
durante periodos de 3 – 4 minutos, sobretodo al despertar o 
antes de dormir. No refieren desconexión del medio, ciano-
sis, relajación de esfínteres ni periodo postcrítico, aunque 
tras dichos movimientos está irritable. Antecedentes per-
sonales y familiares no contributorios. Exploración física 
normal. Desarrollo psicomotor adecuado a la edad. Per-
centiles y curva de crecimiento adecuada. Exploraciones 
complementarias normales, incluido electroencefalogra-
ma, sin presencia de hipsarritmia, con trazado adecuado a 
la edad, y resonancia magnética cerebral. Ante sospecha de 
proceso epiléptico, tras iniciar tratamiento con ácido val-
proico sin respuesta,  se inicia tratamiento con Vigabatrina 
(40mg/kg/día) con desaparición de la sintomatología. 
La evolución clínica posterior ha sido favorable, con ade-
cuado desarrollo psicomotor y desaparición completa de 
los episodios espasmódicos y de la irritabilidad.
Debido a la evolución y normalidad de las exploraciones, 
se diagnosticó de sospecha de  mioclonias benignas de la 
infancia temprana, conocido como “espasmos benignos”.  

COMENTARIO
Los estremecimientos o espasmos son movimientos invo-
luntarios producidos por contracciones musculares rápidas 
(>200-300MS, aunque menos rápidas que las mioclonias 
propiamente dichas) que sobretodo afectan a cabeza, cue-

llo, hombros y brazos, con realización de movimientos 
flexores o extensores. Pueden presentarse de forma aislada 
o bien en salvas o clusters, con repetición de los movi-
mientos durante un determinado periodo de tiempo. 
Las mioclonias benignas de la infancia temprana o síndro-
me de Lombroso-Fejerman es un trastorno no epiléptico, 
descrito en 1976, que se presenta de una forma indistin-
guible clínicamente al síndrome de espasmos infantiles o 
síndrome de West, por lo que se le ha llamado “espasmos 
infantiles benignos”. No presenta hipsarritmia en el EEG, 
siendo los trazados normales tanto en las crisis como in-
terictal, y la evolución es favorable, con desaparición de 
la clínica entre los 6 y 30 meses de vida y desarrollo psi-
comotor normal. Se cree que es debido a un desequilibrio 
temporal de los neurotransmisores en estructuras subcorti-
cales inmaduras. 
En el diagnóstico diferencial, la pregunta que inicialmente 
debemos realizarnos es: ¿Es un trastorno epiléptico? De-
bemos responder a esta pregunta mediante las caracterís-
ticas clínicas y los resultados del EEG, tanto en periodo 
interictal como durante los episodios. 
En cuanto a los procesos epilépticos, el principal diagnós-
tico diferencial es el Síndrome de West, que cursa con tra-
zados de  hipsarritmia intercrisis y detención del desarrollo 
psicomotor (aunque esta característica no es constante). Se 
debe considerar el espectro de epilepsias mioclónicas de 
la infancia, que pueden presentar movimientos en miem-
bro superior y cabeza semejantes a los espasmos, con un 
trazado EEG de punta-onda o punta-onda rápida durante 
los episodios y normalidad intercrisis. La encefalopatía 
epiléptica infantil temprana o síndrome de Otahara y el 
síndrome de Dravet, también pueden presentar espasmos 
en la edad del lactante, aunque con una clínica neurológica 
más compleja.
Respecto a los procesos no epilépticos, las mioclonias neo-
natales y fisiológicas del sueño, el síndrome de Sandifer 
(relacionado con episodios de RGE o vómito), los espas-
mos del sollozo y las crisis de estremecimiento idiopáticas, 
constituyen las principales entidades a considerar. 
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Microlisencefalia: causa de convulsiones neonatales refractarias 
a tratamiento. Presentación de un caso clínico.

SESIÓN 1: NEUROLOGÍA

Escobar  Pirela H*, Gormaz Moreno M*, Cano López R*, 
Tomas Vila M**, Llorens Salvador R ***, Pérez Aytes A.*

*Servicio de Neonatología.**Servicio de Neuropediatria. *** Servicio de Radiología Pediátrica.
Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia

INTRODUCCIÓN
 La microlisencefalia es un trastorno de mixto del de-
sarrollo cortical en el período fetal, ya que afecta ala 
proliferación y migración neuronal, poco frecuente, 
que deriva en un amplio espectro de manifestaciones 
clínicas que abarcan desde retrasos del desarrollo psi-
comotor hasta la muerte en el período neonatal.

CASO CLÍNICO
Se trata de un recién nacido pretérmino, gestación 
normal hasta la semana 35 cuando se detecta hiper-
tensión arterial y en la ecografíaretraso de creci-
miento intrauterino. Se realiza cesárea segmentaria 
por alteraciones del registro cardíaco fetal. Nace con 
APGAR 6/10, precisando reanimación superficial. 
A los 7 minutos de vida presenta convulsión tóni-
co clónica que cede tras administración de bolo de 
fenobarbitalExploración física: Peso: 1.100 (<p5), 
Talla: 41 cm (<p5) Perímetro cefálico: 24 cm (<p5).
Rasgos dismórficos faciales: hundimiento temporal 
bilateral, filtrum largo, narinas antevertidas. Hipoto-
nía generalizada y reflejos arcaicos débiles. Resto sin 
hallazgos patológicos. Exploraciones complementa-
rias: se realiza protocolo diagnóstico de convulsiones 
neonatales: glucosa, iones, bioquímica, láctico, amo-
nio, bioquímica de LCR, virus en LCR, hemoculti-
vo, serología vírica, cultivo de CMV en orina, con 
normalidad de todas las pruebas. Ecografía cerebral: 
evidenciandodisminución de sulcación cerebral. 
RMN cerebral: apreciándosereducción generalizada 
en el volumen cerebral y en el patrón de sulcación, 
con una corteza adelgazada y un patrón de mieliniza-
ción cerebral adecuado.  Estudio genético: cariotipo 
y estudio genético de mutaciones específicas de la 

lisencefalia, con resultado 46 XY, sin alteraciones 
específicas. Se descarta patología asociada mediante 
ecocardiografía y ecografía abdominal. Evolución: el 
paciente permanece asintomático hasta las 72 horas 
de vida, cuando reaparecen las convulsiones por lo 
que se inicia tratamientoanticomicial con respuesta 
clínica parcial, persistiendo en  el monitor de elec-
troencefalograma integrado por  amplitud un patrón 
de status epiléptico, por lo que se realiza ensayo te-
rapéutico con fenobarbital, clonzepam, lidocaína, to-
piramato, levetirazetam, fenitoína, ácido valpróico, 
zonisamida, vigabatrina y piridoxina. El electroen-
cefalograma convencional a los 35 días muestra un 
patrón compatible con Síndrome de Otahara.  A los 
43 días de vida  tras el fracaso terapéutico de las me-
didas anteriores y tras obtener consentimiento de los 
padres, se inicia tratamiento con ACTH. La respues-
ta clínica es de discreta disminución de las crisis y 
mejoría del estado de alerta. El paciente desarrolla 
una miocardiopatía hipertrófica, falleciendo a los 2 
meses y 25 días por fallo cardíaco.

COMENTARIOS
Las alteraciones de la migración neuronal como la 
microlisencefalia son patologías poco frecuentes pero 
graves, que hay que considerar en el diagnóstico di-
ferencial de las convulsiones neonatales. Su origen es 
genético en la mayoría de los casos, y se han descri-
to varios síndromes que asocian rasgos dismórficos o 
alteraciones multisistémicas. En la actualidad sólo se 
dispone de tratamiento sintomático, sin embargo, se 
debe intentar lograr  el diagnóstico etiológico preciso 
para poder proporcionar el adecuado, consejo y pro-
nóstico prenatal a los padres
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Enfermedad de Dravet y nuestra casuística. 
¿Es posible un diagnóstico precoz?

SESIÓN 1: NEUROLOGÍA

Pantoja Martínez J*, Molini Menchón N*, Casaña Pérez S**,Bonet Arzo J*.
*Servicio de Pediatría. ** Servicio de Neurofisiología. 

Hospital de la Plana. Villarreal (Castellón).

INTRODUCCIÓN
La enfermedad de Dravet es una encefalopatía epiléptica 
poco frecuente que se inicia en el periodo de lactante con-
convulsiones febriles precoces y recurrentes, muchas ve-
ces en forma de estatus convulsivos, y que se continúa con 
crisis afebriles -focales, mioclónicas, ausencias y tónico-
clónico generalizadas-. Tieneun mal pronóstico neuroló-
gico en la mayor parte de los casos,  por el difícil control 
terapéutico de las crisis y por su asociación  a un  retraso 
mental y alteraciones de la marcha, además de tener  un-
mayor riesgo de fallecimiento (10-20% casos). Tiene una 
base genética demostrada en un 70-80% de los casos, sien-
do la causa más frecuente las mutaciones de novo del gen 
SCN1A.
El patrón clínico y EEG característico de esta enfermedad 
puede no manifestarse de forma completa hasta los 2-3 
años, pero aplicando los criterios clínicos y genéticos de 
Hattori (2008) es posible realizar un diagnóstico precoz de 
esta enfermedad en el primer año de vida.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio retrospectivo de todos los niños con epilepsia es-
tudiados en nuestro centro que cumplían criterios diagnós-
ticos de una Enfermedad  de Dravet (ILAE 2001) desde 
Octubre del 2000 a Marzo del 2012. Aplicamos en todos 
ellos el score de Hattori: inicio crisis ≤ 7 meses (2 puntos), 
≥ 5 crisis (3), hemiconvulsión (1), crisis focal (1), crisis 
mioclónica (1), crisis prolongada (>10 min) (3), crisis in-
ducida por agua caliente (2). Mutación SCN1A: missense 
(1), mutación truncada (2). Punto corte ≥ 6 puntos.

DISCUSIÓN.Se diagnosticaron de Enf. De Dravet: 3 va-
rones y 1 mujer, la edad de inicio de las primeras crisis 
fueron: 4 meses en  dos casos, 7 y  11 meses. Todos tu-
vieron numerosas crisis febriles el primer año (≥5), con 
estatus convulsivos en todos ellos (entre 2 y 7), las crisis 
focales, crisis TCG, ausencias y mioclonías aparecieron 
en todos ellos, menos en uno en el que no se han cons-
tatado mioclonías. Dos de ellos presentan también foto-
sensibilidad.
En todos los casos  se hizo estudios de RMN cerebral que 
fueron normales, registros EEG, estudios metabólicos bá-

sicos y en uno de ellos ampliado con una  biopsia muscular 
para descartar una enfermedad mitocondrial. Dos de ellos 
tienen mutaciones de novo en el gen SCN1A, uno de ellos 
en GABRG2. En la niña se han descartado ambos tipo de 
mutaciones y está pendiente el resultado de mutaciones del 
gen protocadherina 19, segunda causa genética de Dravet. 
Todos reciben politerapia anticomicial: valproato (AVP) y 
clobazam (CLB), combinados en un caso con topiramato 
(TPM), en otrocon  levetiracetam (LV) y en otro con es-
tiripentol (STP) con buena respuesta en dos de ellos.Ac-
tualmente los niños más mayores, de 6 y 9 años, son los 
que más crisis y estados convulsivos tienen y presentan un 
retraso mental severo con ataxia. Los otros dos niños más 
pequeños, el niño de 5 y la niña de 4, han tenido mejor res-
puesta terapéutica con  menos crisis y presentan sólo una 
torpeza motriz con  dificultades en la marchayun lenguaje 
normal.
En todos nuestros casos se superó el punto de corte del 
screeningde Hattori, con una puntuación mínima de 9 y 
máxima de 11, en tres de ellos aplicado de forma retros-
pectiva, y en la niña más joven de forma prospectiva.

CONCLUSIONES
Aplicando  el score de Hattori es posible detectar de mane-
ra precoz, antes del año de vida, a los niños con un mayor 
riesgo de padecer una enf. de Dravet y a los que se les tiene 
que realizar el estudio genético  para descartar mutaciones 
SCN1A.
Al obtenerse  así el diagnóstico se evita la realización de 
más exploraciones complementarias innecesarias  y cos-
tosas (RMN repetidas, estudios metabólicos, etc.)  y so-
bretodo se permite aplicar el tratamiento antiepilépticomás 
adecuadode forma precoz y evitarel uso de fármacos que 
empeoran las crisis como la carbamazepina, oxcarbamaze-
pinao lamotrigina. Además, en los pocos casos familiares 
descritos también es posible un consejo genético. 
En los primeros casos, de haber conocido este score, se 
hubiese podido realizar un diagnóstico más precoz  apli-
cándose  los procedimientos diagnósticos y terapéuticos 
más adecuados desde el inicio de los síntomas. La niña 
más joven pudo beneficiarse del diagnóstico y tratamiento 
precoz y de momento su pronóstico es más favorable.
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Encefalomielitis aguda diseminada. Début monosintomático. A 
proposito de un caso.

SESIÓN 1: NEUROLOGÍA

Toledo Morales CM*, Escobar Pirela H*, Tomas Vila M**, 
Villalba Pérez MA*, Solano Galán  P*, Parra Llorca A*.

* Residente Servicio de Pediatría. **Servicio de Neuropediatría.  
Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia

INTRODUCCIÓN
La Encefalomielitis Aguda Diseminada (EMDA) es 
una enfermedad inflamatoria aguda del sistema ner-
vioso central (SNC) que afecta a niños y adultos jóve-
nes. Constituye el trastorno desmielinizante más fre-
cuente en la infancia. Cursa de forma monofásica y  
clínicamente se presenta como encefalitis con fiebre, 
cefalea, vómitos y síntomas de focalidad neurológica, 
acompañado de lesiones en la RMN. Es frecuente el 
antecedente de proceso infeccioso o vacunación las 
2-3 semanas previas.  A continuación presentamos un 
caso clínico de presentación atípica, donde la RNM 
cerebroespinal fue concluyente para alcanzar el diag-
nostico definitivo.

CASO CLÍNICO
Varón de 5 años, Síndrome de Down, con buen desa-
rrollo psicomotor y cognitivo, que como antecedente  
20 días previos a la clínica, presenta infección respi-
ratoria superior y dos semanas después cojera derecha 
con diagnóstico de sinovitis transitoria de cadera tras 
detectar liquido libre en articulación. Realiza reposo 
absoluto durante 7 días y al reiniciar la deambula-
ción se objetiva la clínica actual, consistente en per-
sistencia de alteración de la marcha con rigidez  no 
reductible de miembros inferiores e incapacidad para 
bipedestación. Afebril y sin otra sintomatología.  A 
la exploración física destaca hipertonía y espasticidad 
de ambos miembros inferiores con pies en equino, 
reflejos rotulianos bilaterales exaltados predominan-
temente en el lado derecho y reflejo cutáneo plantar 
derecho extensor .Asocia mínima pérdida de fuerza  
5/6 derecha manteniendo en todo momento Glasgow 
15, sin alteraciones sensitivas, vegetativas ni de pares 
craneales. Resto de la exploración normal. Ingresa 
para estudio, solicitandose analítica  sanguínea, se-
rologías para virus y gérmenes atípicos y Mantoux. 
Resultados negativos, sin aislar ningún germen.
Se plantea el diagnostico diferencial entre: luxa-

ción atlanto-axoidea ( entidad  frecuente en S. 
Down),mielitis transversa, LOE, distonía L-Dopa 
sensible, distonía de torsión. Se realiza radiografía 
cervical que descarta la primera entidad y posterior-
mente RMN cerebroespinal donde se objetivan múl-
tiples lesiones hiperintensas en secuencia T2-Flair, 
de localización corticosubcortical generalizada, con 
extensa alteración en la intensidad de señal de la mé-
dula cérvico- dorsal, desde C2 hasta T7, y zonas par-
cheadas con alteración en la intensidad de señal más 
sutil en el segmento dorsal bajo y proximal al cono 
medular. Con el diagnostico de EMDA y tras realizar 
estudio de LCR con cultivo bacteriológico y viral se 
inicia tratamiento corticoideo con  Metilprednisolona 
a 20mg/kg/dosis durante 5 dias. Se asocia tratamiento 
con Aciclovir iv hasta negatividad de cultivos y PCR 
virales en LCR. EL paciente evoluciona de forma fa-
vorable  con mejoria clinica a partir de 4º dia de trata-
miento. Posteriormente continúa tratamiento oral con 
Prednisona a 1 mg/kg/dia durante 2-3 semanas.  Las 
otras patologías quedan descartadas tras la prueba de 
imagen.

COMENTARIOS
La EMDA es una patología de buen pronóstico en la 
infancia, que típicamente se presenta como alteración 
de conciencia, fiebre, cefalea y signos neurológicos. 
Sin embargo no puede descartase en pacientes con 
focalidad neurológica aislada (piramidalismo, ataxia, 
mononeuritis o déficit sensitivos). Dada la inespecifi-
cidad de los síntomas aislados, el diagnóstico defini-
tivo lo proporcionará la RMN cerebral y/o espinal. El 
tratamiento de elección son corticoides IV a altas do-
sis, con reducción de dosis posterior hasta 2 semanas. 
En caso de no respuesta se plantea el uso de gamma-
globulina IV y plamaféresis. Normalmente no existen 
recaídas, ni secuelas, pero en caso de múltiples episo-
dios hay que considerar el diagnóstico diferencial con 
la esclerosis múltiple. 
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Delección en la región cromosómica 16p112. 
Implicaciones clínicas y educativas.

Hernández Lerma S*
*Gabinete Psicopedagógico. Centro educativo Asunción de Nuestra Señora. 

Riba-roja de Túria. Valencia.  

INTRODUCCIÓN 
Un porcentaje de alumnos que asisten a un centro educa-
tivo de tipo ordinario presentan algún tipo de trastorno. El 
trastorno más común es el TDAH, con una prevalencia  de 
un 5 por ciento aproximadamente. A este trastorno se su-
man las diferentes dificultades de aprendizaje. Dificultades 
de Aprendizaje (DA) es un término general que se refiere 
a un grupo heterogéneo de trastornos que se manifiestan 
por dificultades significativas en la adquisición y uso de 
la escucha, habla, lectura, escritura, razonamiento o habi-
lidades matemáticas. Quedan excluidos de este trastorno 
los alumnos que presentan déficits sensoriales, trastorno 
mental y alteraciones sociales o emocionales graves. En 
menor medida se encuentran otros trastornos como los 
TEL (Trastorno Específico del lenguaje), o los alumnos 
que presentan un TGD (Trastorno Generalizado del De-
sarrollo). 

CASO CLINICO
Alumno de 15 años de edad que cursa 3º de la Educación 
Secundaria Obligatoria (ESO), con una altura de 1,81 cm. 
y 107 kg. Presenta un retraso psicomotor moderado, obe-
sidad y trastorno del lenguaje. A nivel académico, siem-
pre ha tenido dificultades de aprendizaje y retraso en el 
lenguaje. Precisa de Adaptaciones Curriculares Individua-
les Significativas (ACIS) en la casi totalidad de las áreas. 
Tiene un nivel de competencia curricular que oscila entre 
el segundo y tercer ciclo de  educación primaria y primer 
ciclo de secundaria. Ha desarrollado estrategias de apren-
dizaje de tipo organizativo que le permiten desenvolver-
se con cierta normalidad dentro del grupo clase. Precisa 
atención especializada dentro del centro a través del espe-
cialista en Pedagogía Terapéutica. Fuera del centro recibe 
clases de refuerzo y existe una gran implicación por parte 
de los padres. En las pruebas realizadas a lo largo de su es-
colaridad destacamos la Escala de Inteligencia  para Niños 
Weschsler (WISC-R) con un C.I. total de 64. En la  esca-
la de Aptitudes Diferenciales Badyg B los resultados son 
Muy Bajos. En el Inventario de Adaptación y Conducta 
(IAC) presenta una Adaptación General Baja. La Adapta-
ción Personal es el valor obtenido más bajo (Muy Bajo) y 
la Adaptación Familiar y Social es en la que mejor puntua-

ción obtiene.
A nivel clínico, no presenta antecedentes fisiológicos, pa-
tológicos ni familiares que sean determinantes. A lo largo 
de su infancia se  realizan diferentes pruebas con el fin 
de encontrar la causa de dicho retraso. Se realiza una RM 
del cerebro sin contraste, donde no aparecen signos neu-
rológicos focales. Se descarta Síndrome de Prader-Willi 
y Síndrome de X-Frágil. Se realiza estudio de PEAT (Po-
tenciales Evocados Auditivos de Tronco) con resultados 
dentro de la normalidad. Se realizan analíticas de sangre, 
sin aspectos a destacar.
Finalmente, a los  14 años se le realiza un estudio Citoge-
nético Molecular de array de hibridación genómica compa-
rada (CGH-Array 400K, Agilent), donde se han detectado 
2 duplicaciones y 12 deleciones. De todas ellas se detecta 
una deleción en la región cromosómica 16p11.2 con signi-
ficado clínico. Esta deleción podría ajustarse a la indicación 
clínica de sospecha, ya que es similar a la región crítica del 
síndrome de deleción 16p11.2. Dicho síndrome se asocia, 
entre otros síntomas a autismo, retraso mental, obesidad 
y/o anomalías congénitas tales como macrocefalia, frente 
prominente, micrognatia e hipertelorismo. En la biografía 
existen otros casos con deleciones similares caracterizados 
también por retraso mental, obesidad generalizada y pro-
blemas epilépticos. En un caso la deleción había sido here-
dada de uno de sus progenitores. En los próximos meses a 
los padres se les realizará la misma prueba. 

COMENTARIOS
Creemos que hoy en día los avances técnicos han permiti-
do avanzar en el mejor conocimiento de estos trastornos. 
Los EEG, los Potenciales Evocados, las RM, los estudios 
genéticos, etc. han sido y serán la clave para realizar nue-
vos hallazgos y en consecuencia nuevos tratamientos neu-
rológicos y psicopedagógicos. 
Desde un punto de vista educativo es importante hacer un 
seguimiento y posterior análisis del expediente del alumno, 
donde se encuentra el historial clínico y psicopedagógico.  
A través de este estudio se persigue conocer mucho mejor 
el alcance de las distintas dificultades o trastornos, con el 
fin de aplicar las medidas educativas y  psicopedagócicas 
más adecuadas a su nivel de desarrollo evolutivo.
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Eficacia del entrenamiento de las funciones ejecutivas en la aten-
ción preescolar de un niño con trastorno por déficit de atención e 
hiperactividad (TDAH) y dificultades de aprendizaje (DA). Pre-
sentación de un caso.

Cornesse M*, Sirera-Conca MA*, Abad-Mas L*. 
*Red Cenit, Valencia.

INTRODUCCIÓN
Una intervención temprana  y por tanto su mayor eficacia 
en el tratamiento multimodal en el trastorno por déficit de 
atención e hiperactividad (TDAH) y en las dificultades de 
aprendizaje (DA) está  documentado y comprobado. Por 
eso, analizamos los efectos producidos en un niño con 
TDAH-I+DA tras un año de una intervención neuropsico-
pedagógica tanto a nivel funcional, conductual y psicoe-
mocional. 

CASO CLÍNICO
La familia de H. acudió a nuestro centro con la sospecha de 
un posible TDAH, por presentar dificultades en el apren-
dizaje (atencionales, conductuales, en la motricidad fina/
gruesa y en el razonamiento perceptivo). La gestación de 
H. fue de 38 semanas y se desarrolló sin incidencias dignas 
de mención bajo el control médico, por ser un embarazo 
de riesgo a causa de problemas genéticos de coagulación 
sanguínea. Hubo sufrimiento fetal, a las 48 horas de nacer 
aparecieron crisis convulsivas por lo que estuvo 26 días 
ingresado en la unidad de neonatos. Alcanzó las pautas del 
desarrollo psicomotor con algo de retraso: la hemiparesia 
interfirió en el volteo, logró las sedestación a los 7-8 meses 
de edad, el gateo a los 10 meses y la marcha poco antes de 
los 18 meses. Sufre una epilepsia focal, por la cual, desde 
los 9 meses de edad toma mediación (actualmente “Ke-
pra”) para controlar las crisis. El comienzo de la escolari-
zación infantil fue normal, pero poco a poco aparecieron 
algunos problemas en todas las áreas, sobre todo a nivel 
atencional. Hoy en día H. tiene una edad cronológica de 
6’4 años, con un diagnostico inicial a los 5’4 años de un 
posible TDAH-I+DA. H. se adaptó rápidamente a las dos 
horas semanales de terapia en nuestro centro y los princi-
pales objetivos fueron: 1. Programa de entrenamiento de 
funciones ejecutivas. Dirigido a entrenar los procesos de 
control inhibitorio, y los mecanismos de tareas para el con-
trol de impulsos (por ejemplo: “go-no-go task”); 2. Traba-
jar el monitoreo funcional y postfuncional de actividades 
motoras, del lenguaje y cognitivas; 3. Técnicas de planifi-
cación secuencial de actividades, motrices, psicomotrices 
y académicas; 4. Estrategias de compensación en el pro-
cesamiento fonológico que facilitaran las habilidades de 

aprendizaje no académicas; 5. Desarrollo de la memoria 
visual y auditiva con ejercicios de asociación multimodal; 
6. Desarrollo de las habilidades de comprensión, resolu-
ción de problemas y disgrafía para reducir las dificultades 
específicas; 7. Programa de enriquecimiento del vocabu-
lario y síntesis del lenguaje; 8. Programa de estimulación 
de redes semánticas; 9.Programa de entrenamiento de los 
distintos tipos de memoria: de trabajo, secuencial y nomi-
nal. En las sesiones pedagógicas se trabajaba con un pro-
grama computarizado terapéutico, para la recuperación de 
las funciones ejecutivas o las habilidades básicas de apren-
dizaje (atención sostenida, velocidad de procesamiento y 
razonamiento perceptivo) y fichas de “lápiz y papel” para 
las dificultades específicas de aprendizaje. 

COMENTARIOS
Tras un año de tratamiento multimodal (atomoxetina y 
pedagógico) hoy en día H. demuestra una mejora cuan-
titativa y cualitativa. En el Continuos Performance Test 
(CPT) mejoró en el Target reduciendo el tiempo de 1042,8 
ms a 682,0 ms, con menos omisiones y comisiones. En 
los cuestionarios DSM-IV, Conners, Escala IPE, Escala 
EPC también podemos observar una mejora significativa. 
En los DSM-IV cumplimentado por la madre y la tuto-
ra obtiene en la segunda evaluación menos puntuaciones 
positivas que indiquen un posible TDAH, principalmente 
en los ítems de hiperactividad e impulsividad. En el Con-
ners cumplimentado por la madre H. obtuvo en la prime-
ra evaluación un total 16 puntos y en la segunda 5. En la 
Escala IPE, cuestionarios con preguntas afirmativas sobre 
posibles problemas escolares: problemas de aprendizaje, 
retraimiento, timidez-ansiedad, etc. hoy en día, H. no ob-
tiene valores en los ítems que indiquen que pueda padecer 
alguno de estos problemas. Como conclusión podemos 
afirmar que en la atención preescolar en el tratamiento de 
TDAH podemos prevenir el aumento de las dificultades 
del aprendizaje en esta fase crítica de escolarización, evi-
tando así posibles dificultades en el nivel de atención y 
escolar. H. sigue con problemas de atención, velocidad de 
procesamiento y razonamiento perceptivo, pero de forma 
más leve que beneficia su integración y normalización en 
el colegio.
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Entrenamiento a padres en modificacion de conducta en el trata-
miento de niños con trastorno por deficit atencion e hiperactivi-
dad con problemas de conducta asociados.

Moreno Madrid F,* Abad-Mas L*
*Red Cenit, Valencia

INTRODUCCION
El trastorno por déficit de atención con hiperactividad 
(TDAH) es el síndrome disejecutivo más frecuente en la 
población infantil  y suele presentarse asociado a otros 
trastornos. Si nos centramos en las emociones,  se explican 
otras comorbilidades, especialmente el trastorno oposicio-
nista desafiante (TOD) que se presenta de forma comórbi-
da en un alto porcentaje de casos lo que complica la evo-
lución y dificulta el pronóstico del TDAH. El tratamiento 
multimodal es el que ha demostrado mayor efectividad en 
estos niños. 

OBJETIVO
Esta revisión pretende apoyar los numerosos estudios 
que demuestran que el tratamiento más efectivo para este 
tipo de trastornos es el multimodal (farmacológico, en 
los casos en que esté indicado, psicopedagógico y con-
ductual). Hay estudios que evidencian que tanto la me-
dicación como la economía de fichas son eficaces para 
reducir la tasa de conductas perturbadoras, si bien, la 
economía de fichas potencia los efectos de la medicación 
psicoestimulante. 

METODOLOGIA
Se trabajó con una muestra de  seis de niños  con edades 
cronológicas entre 7.4 y 9.8 años (media de 99.6 meses) 
y con un coeficiente intelectual entre 91 y 107 (media de 
96) y que fueron  diagnosticados de TDAH-C (son los que 
presentan con mayor frecuencia problemas de conducta) 
cuatro de ellos con TOD asociado y dos de grupo control 
sin TOD. Para  su  evaluación se empleó la batería neurop-
sicológica computerizada (MCC), el WISC-IV y se admi-
nistró el cuestionario del DSM-IV para TOD a los padres. 
Las variables que se tuvieron en cuenta para la compara-
ción de datos fueron los resultados obtenidos en los meca-
nismos atencionales (estado de alerta, atención sostenida 
y atención selectiva), los controles inhibitorios (impulsos, 
espera e interferencia) y la memoria de textos. De los  seis 
niños, dos  con TOD se beneficiaron del entrenamiento a 
padres en modificación de conducta (EPMC), además del 
tratamiento farmacológico y del entrenamiento en funcio-
nes ejecutivas (FE)  y los otros cuatro, dos de ellos con 

TOD sólo recibieron tratamiento farmacológico y entrena-
miento en FE. Tras un año de tratamiento se les reevaluó 
mediante las mismas técnicas. 

RESULTADOS
Tras el análisis de los resultados observamos que efectiva-
mente, tras un año de tratamiento  se producen mejorías en  
las FE analizadas en los tres grupos, si bien éstas no impli-
caron una mejoría  en el TOD de los niños cuyos padres no 
participaron en el EPMC, ya que continuaron presentan-
do dicha comorbilidad, comorbilidad  que si se disoció en 
los dos niños que se beneficiaron de dicho entrenamiento,  
además se observa que la mejoría de las FE es más notable 
en estos últimos y en el grupo sin TOD. 

CONCLUSIONES
Las mejoras que se producen en los niños beneficiados por 
el EPMC se deben a  que través de los programas de modi-
ficación de conducta se trabaja en ambientes cotidianos y a 
diario la externalización de la información (tienen dificul-
tades en el procesamiento de la información) acompañada 
de la externalización de la motivación y refuerzo (tienen 
dificultades en la representación interna de la información, 
en la función controladora del habla y en el reloj cogni-
tivo). Con el EPMC, los niños mejoran notablemente su 
funcionamiento adaptativo ya que les ayuda a desarrollar 
una mayor eficiencia en la autorregulación de su conducta. 
Nos llama la atención los resultados obtenidos en la eva-
luación de la memoria de textos del grupo sin EPCM, que 
no mejora y que podría explicarse porque al no tener dicho 
entrenamiento diario, tardan más en desarrollar la autorre-
gulación de su conducta, la automotivación, el desarrollo 
del discurso privado dando lugar a dificultades para seguir 
reglas e instrucciones, planificar y pensar estratégicamente 
derivando en un retraso en el desarrollo de las funciones 
ejecutivas y el mantenimiento y/o agravamiento de los 
problemas conductuales. 
Con el EPMC se produce una notable mejoría en al calidad 
de vida tanto del niño como de su familia  minimizándose 
e incluso desapareciendo los patrones de relaciones fami-
liares coercitivas que no hacen más que incrementar los 
problemas inherentes al TOD.
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Comorbilidad trastorno por deficit de atencion e hiperactividad 
y trastornos de ansiedad.

Herrero-Lladró R*, Abad-Mas L*, Casp-Nogues L*.
*Red Cenit, Valencia.

INTRODUCCIÓN
Los trastornos de ansiedad y el TDAH son los problemas 
más prevalentes en la infancia y adolescencia. Entre el 
20%-45% de los niños con TDAH cumple criterios diag-
nósticos de un trastorno de ansiedad. Los trastornos de 
ansiedad más frecuentes en el TDAH son el trastorno de 
ansiedad generalizada y el trastorno de ansiedad por se-
paración, siendo más frecuentes en niñas y en TDAH de 
predominio inatento.

OBJETIVO
Analizamos los efectos producidos en una niña con TDAH-
I+TAG tras dos años de una intervención neuropsicopeda-
gógica tanto a nivel funcional, conductual como a nivel 
psicoemocional. 

CASO CLÍNICO
La familia de N. de 8 años y 3 meses  de edad, acudió a 
nuestro centro Red Cenit, derivada por el neuropediatra, 
siendo el motivo de consulta nerviosismo, alteraciones del 
sueño, miedos irracionales y preocupaciones inapropia-
das para su edad, sin antecedentes patológicos ni perina-
tales. Después de la pertinente evaluación, en funciones 
cerebrales superiores y conductual que fue realizada en 
nuestro centro, N. fue diagnosticada de TDAH-I + TAG, 
cumpliendo con los criterios del DSM-IV, fue propuesta 
una intervención neuropsicopedagógica, psicoemocional, 
durante dos horas semanales y farmacológica (metilfeni-
dato). Para la intervención en el TDAH-I fueron propues-
tos los siguientes objetivos: 1-entrenamiento en atención 
y funciones ejecutivas, 2- desarrollo de las habilidades  de 
comprensión, 3- desarrollo de las habilidades de la lecto-
escritura. En las sesiones pedagógicas se trabajaba con 
un programa computarizado terapéutico, para recuperar 
las funciones ejecutivas, o bien las habilidades básicas de 

aprendizaje – sobre todo la atención sostenida, la veloci-
dad de procesamiento y el razonamiento perceptivo. Para 
abordar la ansiedad utilizamos un tratamiento cognitivo-
conductual, para los miedos, exposición gradual y  téc-
nicas de relajación. Para valorar la evolución de N. se le 
hizo una evaluación cada seis meses mientras duró el tra-
tamiento, hasta que N. fue dada de alta, con la edad  de 10 
años y 4 meses. Para resumir estos datos, a continuación se 
muestra una tabla con los resultados obtenidos en la prime-
ra y última  evaluación (ver tabla).

COMENTARIOS
Como se puede ver en la tabla anterior, N. muestra ini-
cialmente un compromiso inicial (primera evaluación) de 
los sistemas atencionales, objetivable por una lentitud en 
los tiempos de respuesta a los estímulos TARGET en la 
prueba de atención sostenida (CPT), en los tiempos de re-
acción y en los porcentajes de acierto limites en la prueba 
de atención (SAT), DSM-IV,: 6-2-1. Obteniéndose en la 
prueba de ansiedad STAIC un percentil de 90 en ansiedad-
rasgo y 75 en  ansiedad-estado. Por el contrario podemos 
ver  en la última evaluación que no existe un compromiso 
de los sistemas IMPUT, PERFORMANCE Y OUTPUT. 
No observándose la presencia de ningún trastorno, ya que 
el rendimiento de las funciones ejecutivas, en general, 
es muy bueno. DSM-IV: 1-1-1.  Respecto a la ansiedad, 
observamos también una notable mejoría, ya que  en esta 
última evaluación  N. obtuvo en el STAIC un percentil 
40 en ansiedad-rasgo y de 25 en ansiedad-estado. Como 
conclusión podemos  destacar la  importancia de estudiar 
la comorbilidad, es decir, la presencia de más de un diag-
nostico, en el TDAH, puede permitir entender mejor las 
características clínicas del padecimiento,  su evolución, y 
las opciones terapéuticas para el mismo.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:104

Comunicaciones orales SESIÓN 1: NEUROLOGÍA

Trastorno por déficit de atención e hiperactividad asociado a 
hidrocefalia. Cuándo sospecharlo.

Pantoja Martínez J*, Molini Menchón N*, García Benetó R**, 
Ortiz Sánchez P**, Abad Mas L**, Mulas Delgado F*.

* Servicio de Pediatría. Hospital de la Plana. Villarreal. 
**INVANEP. Valencia. ***Red Cénit. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El TDAH constituye una patología muy prevalente que 
afecta a un 5-7% de la población infantil y que motiva mu-
chas consultas al neuropediatra a petición de los psicope-
dagogos escolares y padres que identifican los síntomas 
nucleares de inatención, hiperactividad e impulsividad. Su 
diagnóstico es clínico, apoyado  por pruebas psicométri-
cas. En la mayor parte de los casos está vinculado a carac-
terísticas genéticas moduladas por factores ambientales, 
sin embargo, cualquier lesión extensa del SNC puede pro-
ducir, junto a otras alteraciones, las manifestaciones típi-
cas de un TDAH. Una de estas causas es la hidrocefalia, 
que bien sea comunicante u obstructiva, suele manifestarse 
con macrocefalia, cefalea, papiledema, retraso psicomotor 
o síntomas neurológicos más o menos severos según su 
grado de compensación, a veces mínimos si está bien com-
pensada.Presentamos 3 casos cuyo motivo de consulta fue 
la presencia deun TDAH y dificultades escolares y en los 
que se demostró una severa hidrocefalia.

CASOS CLÍNICOS
Caso 1. Niño de 7 años que consulta por dificultades aten-
cionales que repercutían en su rendimiento escolar. Refie-
ren dificultades en la coordinación motora y motricidad 
fina desde siempre. No cefaleas. AF: Padre con macroce-
falia relativa (+1,5 DE), no antecedentes de TDAH. Gesta-
ción y parto sin incidencias, no problemas perinatológicos.  
DSM normal, deambulación 16 meses, dificultades en mo-
tricidad fina. Curva PC: incremento progresivo desde el 
1 mes, a los 18 m: +3DE. Exploración neuropsicológica: 
WISC-IV. CI total 107, CI verbal 126. Funciones atencio-
nales y ejecutivas alteradas. Cumple criterios DSM-IV de 
TDAH inatento.En la exploración destaca: macrocefalia, 
PC: 59 cm (+4,5 DE), tándem irregular, disdiadococinesia, 
papiledema incipiente. RMN cerebral: severa hidrocefalia 
con dilatación tetraventricular. Se remite a neurocirugía y 
se realiza cirugía derivativa.

Caso 2. Niña 5 años remitida por sospecha de TDAH. AF: 
no macrocefalia familiar ni TDAH. Gestación y parto sin 
incidencias, no problemas perinatológicos. DSM: deam-
bulación 14 meses, torpeza motora, leve retraso lengua-
je. Niña inquieta e impulsiva. No cefaleas. WIPPSI: CI 
verbal: 61, CI manipulativo: 48, CI total: 50. Criterios 
DSM-IV: TDAH tipo combinado. Retraso mental discreto. 
Exploración: Macrocefalia PC: 57 cm(+3 DE), resto nor-
mal, salvo tándem irregular, no papiledema. RMN cere-
bral: hidrocefalia obstructiva con dilatación triventricular 
por estenosis del acueducto Silvio, marcada megacisterna 
magna. Remitida a neurocirugía, actitud expectante.
Caso 3. Niño 12 años remitido para valoración por TDAH 
que no responde bien al metilfenidato (MTF). No anteceden-
tes familiares ni perinatológicos de interés. DSM: normal, 
deambulación 12 meses, dificultades en la motricidad fina 
(abotonarse, atarse zapatos). Inicia síntomas a los  5 años 
con tics, hipercinesia e impulsividad. Incremento de tics con 
MTF. Asocia en últimos meses temblor y leve cefalea. WISC-
R: CI total 75, funciones atencionales y ejecutivas alteradas. 
Diagnóstico DSM-IV:TDAH combinado. Exploración: PC 
55,5 cm (+1,2 DE), temblor, dispraxia, disdiadococinesia, 
dismetría, discreto arrastre en pierna derecha a la marcha. No 
papiledema. Exploraciones: P300: alterados. RMN cerebral: 
severa hidrocefalia con dilatación tetraventricular. Se remite 
a neurocirugía,  se realiza cirugía derivativa.

COMENTARIOS
Ante cualquier niño en el que se sospeche un TDAH su pe-
diatra debe realizar una exploración neurológica y una me-
dición del perímetro craneal,con independencia de su edad. 
Debe valorar la curva de crecimiento craneal, las actuales 
de la OMS permiten el registro hasta los 5 años. Cuando 
se objetive macrocefalia, sin macrocefalia familiar, con al-
teraciones motoras sutiles o una exploración neurológica 
anormal se debe solicitar un  estudio de neuroimagen para 
descartar una hidrocefalia, ya que un tratamiento precoz 
puede mejorar el pronóstico.
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El déficit social de los niños con síndrome de asperger. 
Presentación de un caso.

Sirera-Conca MA, Cornesse M, Abad-Mas L.
*Red Cenit, Valencia.

INTRODUCCIÓN
El Síndrome de Asperger (SA) es un trastorno del de-
sarrollo, donde podemos observar la dificultad nuclear 
que tienen para ajustarse a las inherentes situaciones 
sociales. Las características que suelen aparecen en 
los niños con SA son: trastorno cualitativo de las re-
laciones sociales, inflexibilidad mental y comporta-
mental, problemas de habla y lenguaje, alteraciones 
de la expresión emocional y motora, y capacidad nor-
mal de “inteligencia impersonal”.

CASO CLÍNICO
A.R.B. con 4 años y 3 meses de sexo masculino, es 
evaluado a través de la escala Australiana para el diag-
nóstico del SA, y en ella se destacan puntuaciones 
muy  significativas en especial en síntomas propios 
del síndrome, como son la interpretación literal de los 
comentarios, evita el contacto social de otros niños, 
la falta de empatía, el habla es demasiado precisa, 
fascinado por un único tema, la coordinación motora 
pobre y la carencia de juego social imaginativo. Lue-
go de recoger los síntomas relevantes del síndrome 
mediante la escala Australiana, se realizó una evalua-
ción neuropsicológica completa. Procedemos a pasar 
pruebas especificas que valoran el diagnostico de SA: 
Entrevista para el Diagnostico de Autismo-Revisada 
(ADI-R); Protocolo de Observación Diagnóstica para 
el Autismo (ADOS-G). Además del Inventario Batte-
lle (49 meses) En el test de inteligencia WPPSI el su-
jeto obtiene un CI superior de 129, en la parte verbal 
su puntuación es de 132 y en la manipulativa 116.
Encontramos un déficit marcado en las habilidades so-
ciales, por eso nos vemos en la necesidad de potenciar 
todas aquellas conductas que nos permiten participar 
con éxito en interacción social. Estas habilidades de-
penden mucho de las competencias mentalistas y de 
la comunicación y lenguaje, de ahí la necesidad de 
abordarlas también en el programa de intervención. 
Hay que tener en cuenta que lo que cualquier niño 
aprende de forma natural el niño con SA necesitan 
aprenderlo de forma formal, necesitamos dirigir su 

aprendizaje tanto en el aspecto social como emocio-
nal, para ello le enseñaremos habilidades esenciales 
como: resolución de problemas, habilidades de con-
versación, identificación de sentimientos y emocio-
nes, control de la ira, manejo del estrés y habilidades 
de organización. Este tipo de aprendizaje basado en el 
modelo cognitivo permite cambios estructurales en el 
funcionamiento cognitivo, además de favorecer la ac-
ción creadora de nuevos aprendizaje. Las competen-
cias necesarias de este nuestro programa de interven-
ción son: plantear planes y metas individualizadas; 
proponer objetivos para mejorar la interacción con el 
adulto; formular objetivos para mejorar la interacción 
con sus iguales, hacer uso de contextos lo más natura-
les posible; iniciarle en técnicas de autorregulación; y 
contar con el apoyo ambiental necesario para preve-
nirles de la estimulación aversiva. Siempre teniendo 
en consideración el desarrollo cognitivo del niño.
Además de todo lo anterior para un mayor facilitación 
y aprendizaje de este tipo de habilidades hacemos uso 
de las Historias Sociales de Carol Gray, puesto que le 
ayudan a comprender las situaciones sociales al indi-
vidualizarlas y adaptarlas a las dificultades especifi-
cas de cada uno de los niños. 

COMENTARIOS
Es muy importante el trabajo temprano en lo que hace 
referencia a habilidades sociales y capacidades men-
talitas en los niños con SA puesto que las dificultades 
sociales en la etapa infantil pasan desapercibidas y 
cada vez son más complejas y cuando antes se le de 
un modelo adecuado irán mejorando y desarrollando 
las habilidades para una mejor comprensión y adap-
tación al mundo social que le rodea.  Lo que queda 
claro es que todas estas dificultades sociales y men-
talistas dejan rastro en casi todas las actividades co-
tidianas por eso la necesidad de insistir en ellas para 
conseguir un desarrollo óptimo personal y una buena 
calidad de vida, evitando desde bien temprano la po-
sible aparición de problemas de autoestima y creando 
una aceptación mayor de sí mismo. 
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Tortícolis paroxístico benigno…y no tan benigno.

Pantoja Martínez J*, Molini Menchón N*, Casaña Pérez S**, Bonet Arzo J*
*Servicio de Pediatría. **Servicio de Neurofisiología. Hospital de la Plana. Villarreal.

INTRODUCCIÓN
El tortícolis paroxístico benigno (TPB)  se define como 
episodios recurrentes de tortícolis o flexión lateral del 
cuello indoloros que a menudo pueden acompañarse de 
otros síntomas o signos como irritabilidad, palidez, vó-
mitos, ataxia, postura anormal del tronco y/o nistagmus. 
Se trata de un proceso benigno, autolimitado, más fre-
cuente en niñas y que afecta preferentemente a lactantes 
y niños pequeños. Los episodios se repiten con una fre-
cuencia variable y van espaciándose hasta desaparecer 
espontáneamente a los 4 ó 5 años. Su etiopatogenia se 
desconoce, y no existe un tratamiento específico capaz 
de prevenir o abortar las crisis. Es frecuente su asocia-
ción a migrañas en etapas posteriores de la vida.
El diagnóstico se establece por criterios clínicos y 
evolutivos, apoyado en el carácter recidivante de las 
crisis. Sin embargo, no todos los casos de tortícolis 
adquirida son benignos, algunos pueden ser debidos 
a tumores del SNC o incluso pueden ser una manifes-
tación de un error congénito del metabolismo (ECM), 
por lo que es necesario tener en cuenta estos diagnós-
ticos sobre todos cuando son atípicos o se asocian a 
alguna otra manifestación clínica.
Presentamos 3 niñas en las que se diagnosticó este 
trastorno, en uno de los casos se demostró en su evo-
lución que correspondía a una metabolopatía.

CASOS CLÍNICOS
Caso 1.Lactante mujer que inicia a los 2 meses de 
vida episodios de lateralización de cabeza y tronco en  
opistótonos con irritabilidad. En los meses siguien-
tes sólo presenta tortícolis (más frecuentes en lado 
derecho) con vómitos y somnolencia que le podían 
durar entre unas horas hasta 1-2 días. Fuera de estos 
episodios estaba asintomática. Leve retraso motor, 
con deambulación autónoma a los 20 meses, después 
desarrollo psicomotor (DSM) totalmente normal. Es-
tudio metabólico (láctico, amonio, aminoácidos, áci-
dos orgánicos, LCR): todo normal, TIS normal, RMN 
cerebral, EEG: normales. 
Se han ido espaciando los episodios, actualmente con 
7 años son muy esporádicos y se queja de cefaleas 
ocasionales.

Caso 2.Lactante mujer que inicia a los  15 meses epi-
sodios de tortícolis, de predominio derecho, asocian-
do  vómitos, inestabilidad y somnolencia de 2-3 horas 
de duración (video). Inicialmente cada mes, después 
se fueron espaciando. Antecedentes de ptosis palpe-
bral congénita y  plagiocefalia occipital, resto de ex-
ploración normal. Estudio de RMN cerebral, estudios 
neurofisiológicosy  estudios metabólicos normales. 
Actualmente tiene 5 años y la ultima crisis fue hace 
6 meses, su DSM es totalmente normal. Refiere cefa-
leas de características migrañosas ocasionales.

Caso 3. Lactante mujer que inicia los 6 meses mo-
vimientos discinéticos consistentes en lateralización 
de la cabeza y tronco  de minutos a horas de dura-
ción, muchas veces desencadenados con los cambios 
posturales, en ocasiones asociados a vómitos con 
un  DSM normal. Diagnóstico inicial: TPB. Sigue 
repitiendo estos episodios, más breves, con altera-
ciones focales temporales en EEGy RMN cerebral 
normal. Se sospechan crisis focalesy se inicia tra-
tamiento con carmabazepina. Inicia un retraso psi-
comotor con hipotonía. A los 12 meses ingresa por 
cuadro encefalopático con discinesias orofaciales y 
de extremidades (video) con una descompensación-
metabólica tras perfusión de glucosa con una severa 
acidosis láctica y coma. Se completa estudio meta-
bólico y se confirma una deficiencia de piruvato des-
hidrogenasa. Tiene secuelas con lesiones isquémicas 
en pálidos y hemiparesia con discinesias y temblor. 
Lleva tratamiento con tiamina, arginina, carnitina y 
dieta cetógena.

DISCUSIÓN
El  TPB es una entidad benigna y posiblemente in-
fradiagnosticada por su buen pronóstico y resolución 
espontánea, pero ante cualquier variación de sus ca-
racterísticas comunes, asociación a un retraso del de-
sarrollo psicomotor u otras discinesias, es necesario 
descartar otras patologías y entre ellas algunos errores 
congénitos del metabolismo. 
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Dolor cervical y hemiparesia de instauración bruscas.

Rodríguez Vega H, Guixeres Esteve T, Rincón López E, Tomás Vila M.
Servicio de Neuropediatría. Hospital Universitario y Politénico La Fe. Valencia

CASO CLÍNICO
Presentamos el caso de un paciente de 11 años pre-
viamente sano que acude a un Servicio de Urgencias 
Hospitalario por dolor cervical de unas horas de evo-
lución acompañado de vómitos y con posterior apa-
rición de pérdida de fuerza en hemicuerpo izquierdo. 
La exploración física revela una anisocoria con mio-
sis pupilar izquierda y ptosis palpebral ipsilateral, con 
nivel de conciencia conservado y una hemiparesia 
flácida con arreflexia de miembros superior e inferior 
izquierdos que condiciona incapacidad para la deam-
bulación. El TAC y RMN vascular cerebral resultan 
normales. La RMN medular muestra alteración focal 
de la señal en hemimédula espinal izquierda con afec-
tación de los niveles C2 y C3 compatible con mielitis 
transversa. El LCR fue de características normales. 
Tras realización de pruebas diagnósticas para descar-
tar causa subyacente se inició tratamiento con corti-
coides iniciando mejoría progresiva. En el momento 
del alta presenta marcha hemiparética que evolutiva-
mente han terminado por resolverse.

COMENTARIOS
La mielitis transversa aguda (MTA) es una afectación 
desmielinizante focal de la médula espinal que puede 
producir grados variables de disfunción motora, sensi-
tiva y autonómica.  Aunque existen casos idiopáticos, 
esta entidad puede ocurrir en el contexto de diversas 
enfermedades sistémicas inflamatorias/autoinmunes, 

o ser secundaria a infecciones, tanto víricas como bac-
terianas. Cada año se estima que se producen entre 1 y 
4 nuevos casos de MTA por millón de habitantes con 
2 picos de incidencia alrededor de la 2ª y 4ª décadas 
de la vida. El diagnóstico es inicialmente clínico con 
aparición más o menos aguda de dolor espinal y dis-
tintos grados de déficits motores, sensitivos y autonó-
micos dependiendo de la localización y extensión del 
segmento medular afecto. El diagnóstico se confirma 
con la realización de una RMN medular. En todos los 
casos deben realizarse estudios analíticos y microbio-
lógicos de sangre y LCR para excluir potenciales cau-
sas identificables de MTA como la Esclerosis Múlti-
ple, el Lupus Eritematoso Sistémico o la Sarcoidosis 
o diferentes infecciones, fundamentalmente por virus 
de la familia herpes o por bacterias como Borrelia o 
Mycoplasma. En un importante número de casos no 
se identifica ninguna causa subyacente.
Si bien ninguna medida ha demostrado alterar la his-
toria natural de la MTA, el tratamiento convencional 
incluye el uso de corticoides intravenosos en megado-
sis y analgésicos. Más recientemente se ha intentado 
el uso de nuevas terapias como la plasmaféresis con 
resultados variables. El pronóstico de la MTA es va-
riable con aproximadamente un tercio de los pacien-
tes con recuperación completa o secuelas leves, un 
tercio con secuelas moderadas y un tercio con afecta-
ción grave permanente.
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Agenesia de cuerpo calloso.

Sastre Morote AM, Fernández Domínguez B, Lozano Pérez RM, 
Amor Llorente M, Castelló Pomares M 

** Neurología Pediátrica. Hospital Clínico Universitario de Valencia. Valencia.

INTRODUCCIÓN
La agenesia de cuerpo calloso es una malformación 
del sistema nervioso central en la que esta estructu-
ra falta de forma completa o parcial. Se trata de una 
alteración de la línea media que tiene lugar durante 
desarrollo embrionario entre las semanas 12 y18. 
Puede aparecer de forma aislada o asociada a otras 
malformaciones, tanto del sistema nervioso central 
como de otros órganos, formando a veces parte de 
cuadros sindrómicos bien descritos. En estos casos, 
se puede afirmar en general que el pronóstico neuro-
lógico es peor, y pueden estar genética o no genética-
mente determinados. Los casos no sindrómicos son 
más frecuentes y pueden determinar poca o ninguna 
sintomatología neurológica, siendo independiente del 
grado de agenesia. 

CASO CLÍNICO
Niño de 10 años y niña de 7 años, hermanos, trasla-
dados recientemente desde Pakistán. Acuden a con-
sulta para seguimiento por parálisis cerebral infan-
til. Ambos niños mostraron un retraso del desarrollo 
psicomotor. Actualmente el niño presenta una dipa-
resia espástica, con importante atrofia de miembros 
inferiores, posición en tijera y pies cavos, así como 
retraso mental grave, con microcefalia y lenguaje 
muy reducido, consistente en escasos monosílabos 
y sonidos guturales. La niña está afecta también de 
diparesia espástica con marcha en equino y retra-
so mental aunque de menor grado, la movilidad es 
mayor, con sedestación conservada a diferencia del 
hermano, el perímetro cefálico es normal, y tiene 
una mayor capacidad de comprensión del lenguaje. 

Proceden de padres sanos, primos hermanos, que no 
han tenido más hijos. Los embarazos fueron contro-
lados en su país de origen, naciendo el niño en do-
micilio, con llanto diferido unos 15 minutos tras el 
expulsivo. Mediante ecografía prenatal a la niña se 
le detectó una malformación cerebral sin especificar, 
el periparto transcurrió sin incidencias. Se realiza a 
los hermanos una RNM craneal, observándose en las 
dos exploraciones una agenesia parcial de cuerpo 
calloso afectando al esplenio, con discreto aumento 
del tamaño del tercer ventrículo y ventrículos latera-
les, sin otros hallazgos de significación. Se solicita 
un cariotipo que es normal. Entre los antecedentes 
familiares destaca, dos tías abuelas que presentaban 
también retraso mental y una malformación cerebral 
no especificada.

COMENTARIOS
La agenesia del cuerpo calloso es muy poco fre-
cuente. La etiopatogenia es desconocida, y se han 
considerado diversas causas implicadas tanto exóge-
nas (virus, parásitos, tóxicos, déficits nutricionales, 
anoxia o isquemia, etc) como endógenas (genética). 
El tratamiento es el de los síntomas derivados de la 
malformación, rehabilitación y estimulación tempra-
na. Puede diagnosticarse prenatalmente a partir de la 
vigésima semana de gestación, momento en el cual el 
cuerpo calloso se forma completamente. Existen unos 
criterios diagnósticos bien establecidos tanto para la 
ecografía como para la RM fetal. El consejo prenatal 
de estos pacientes es, sin embargo, difícil, ya que su 
pronóstico es incierto, por la gran variabilidad clínica 
que presenta. 
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Tumores de la cresta neural en el síndrome de Rubinstein-Taybi: 
¿es necesaria su vigilancia sistemática? 

Martin Benlloch J*, Cañete A*, Berlanga P*, Lafuente I*,Perez-Aytes A*
*Hospital Universitario y Politécnico La Fe  (Valencia)  

INTRODUCCIÓN
El Síndrome de Rubinstein-Taybi (SRT) es un síndro-
me dismórfico caracterizado por déficit intelectual, 
talla baja, y rasgos craneo-faciales típicos que suelen 
hacer fácil su sospecha clínica. Mas del 60% de casos 
se asocian a mutaciones en el gen CREBBP localiza-
do en cromosoma 16p13.3, y un 3% por mutaciones 
en el gen EP300. Dichos genes codifican acetiltrans-
ferasas de las histonas, co-activadores transcripciona-
les involucrados en numerosas vías metabólicas y que 
también han sido implicados en el desarrollo embrio-
nario y en cáncer. El SRT parece presentar predispo-
sición para tumores del desarrollo de la cresta neural 
con una incidencia que algunos autores calculan en 
un 5%.

CASO CLÍNICO
Presentamos una niña de 6 meses de edad, diagnos-
ticada en periodo de recién nacida de SRT que acude 
a nuestro centro por masa abdominal fija a la ex-
ploración física en el contexto de un síndrome fe-
bril. Presenta microcefalia, pulgares “espatulados” 
con polisindactilia pre-axial en pie izquierdo, feno-
tipo facial característico con cejas arqueadas, fisu-
ras palpebrales que caen oblicuamente hacia abajo, 
nariz picuda con columela, y mueca característica 
al sonreir. Asocia una displasia de la válvula mitral 
con Insuficiencia mitral leve y un ductus arterioso 
persistente. El estudio de microdelecion 16p13.3 
con la técnica de MLPA (multipleligationprobeam-
plification) fue negativo. Actualmente pendiente 

de secuenciacion completa del gen CREBBP. A su 
ingreso se objetiva mediante RNM masa paraverte-
bral derecha (7,5x6,5x6cms) que desplaza riñón la-
teralmente con lesión hepática única en el segmento 
VI asociada. Presenta Enolasa Neuronal específica 
positiva y Catecolaminas en orina negativas. Ante 
sospecha de Neuroblastoma se practica tumorecto-
mía con metastasectomía. En estudio anatomo-pa-
tológico se confirma la sospecha de Neuroblastoma 
pobremente diferenciado con alteraciones segmen-
tarias cromosómicas (-3p, -11q y +17q) y ausencia 
de amplificación del Gen N-MYC. Se clasifica como 
Estadio IVs y se programa tratamiento quimioterápi-
co según protocolo LINES(Grupo6).

COMENTARIOS
La asociación de tumores de la cresta neural tipo Neu-
roblastoma al síndrome de Rubinstein Taybi, descrita 
en la bibliografía, ha sido relacionada con mutaciones 
de los genes CREBBP y EP300. CREBBP codifica 
para una proteína que actúa de mediador en varias 
vías de señalización y se considera que puede actuar 
también como supresor de tumores. Las principales 
guías respecto al control del SRT recomiendan vigi-
lancia clínica de este tipo de tumores. Sin embargo, 
no hemos encontrado en la literatura protocolos de 
actuación para su monitorización o control. Este he-
cho nos lleva a preguntarnos si se está realizando una 
adecuada vigilancia oncológica en este síndrome y si 
sería útil la instauración de un protocolo específico de 
seguimiento.
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Síndrome de Beckwith-Wiedemann de presentación incompleta 
debido a mosaicismo genético.

SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Morell Úbeda C*, Cervera Albenca A*, Nos Ferreres A*, 
Tornador Gaya E*, Aguilera Olmos R*, Martín Arenós JM*

*Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón.

INTRODUCCIÓN
Caso clínico de Síndrome de Beckwith-Wiedemann de 
presentación incompleta, diagnosticado al iniciar estudio 
por macroglosia e hipoglucemia neonatal precoz, con con-
firmación diagnóstica genética de alteración compatible 
para dicho síndrome con presentación en mosaico. 

CASO CLÍNICO
Recién nacida de 39 semanas de edad gestacional, parto 
eutócico, peso natal de 3410g, adecuada a la edad gesta-
cional. Antecedentes gestacionales de amenaza de aborto 
en primer trimestre y amniorrexis 19h antes del parto. An-
tecedentes familiares de  hipoacusia en abuela paterna y 
resto no contributorio. A la exploración física,  se observa 
una leve hipotonía muscular con disminución de los mo-
vimientos espontáneos y un llanto débil, junto con macro-
glosia, protusión de la lengua y movimientos continuos de 
chupeteo. Se realiza glucemia capilar que resulta de 15mg/
dl por lo que se pauta fluidoterapia con solución glucosa-
da, con controles posteriores dentro de la normalidad.
Debido a esta clínica inicial de macroglosia e hipogluce-
mia neonatal precoz, se inicia estudio por sospecha del 
síndrome de Beckwith-Wiedemann, con realización de 
ecografía cerebral, abdominal, renal y cardíaca, en las que 
se observa una CIA y un tamaño renal en límites superio-
res de la normalidad. El resto de exploraciones analíticas 
resulta normal. 
Durante el ingreso, presentó una sepsis tardía por Kleb-
siella pneumonie, tratada con ampicilina y cefotaxima con 
adecuada evolución. 
Pese a no cumplir estrictamente todos los criterios, se sos-
pecha una forma incompleta de este síndrome, por lo que 
se realiza seguimiento en consultas externas de nuestro 
hospital y en centro de referencia para oncología y gené-
tica 
Mediante el estudio genético, se ha confirmado la presen-
cia de alteraciones compatibles, en mosaicismo con el sín-
drome de Beckwith-Wiedemann, lo que coincide con la 
presentación parcial de los rasgos clínicos de esta patolo-
gía en nuestro paciente
Los controles clínicos, analíticos y de imagen son norma-
les hasta el momento. 

COMENTARIO 
El síndrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es un tras-
torno hereditario que se presenta en aproximadamente 
1:14000 nacimientos y presenta unos rasgos clínicos que 
suelen identificarse en la edad neonatal. Las característi-
cas más frecuentes son: macrosomía, pliegues en el pabe-
llón auricular, fosetas en hélix, macroglosia, onfalocele, 
hernia umbilical, hipotonía, hipercrecimiento en la infan-
cia, nefromegalia e hipoglucemia precoz. Además, estos 
pacientes tienen un mayor riesgo de desarrollar neopla-
sias, sobretodo de tipo embrionario. No esta claramente 
asociado con alteraciones del desarrollo psicomotor, aun-
que frecuentemente estos pacientes tienen cierto grado de 
retraso.
Se debe a alteraciones genéticas complejas, no específicas, 
que se localizan en la región cromosómica 11p. En el 90% 
de los casos la aparición de este síndrome es esporádica, 
sin llegar a encontrar una alteración genética identificable, 
por lo que se aplican criterios diagnósticos, siendo los de 
Weksberg et al en el 2001 los más recientes. 
Nuestra paciente, no cumple estrictamente estas premisas, 
ni al nacimiento ni en el momento actual, pero ante las 
características clínicas marcadas, se sospechó una presen-
tación incompleta de dicho síndrome, que se confirmó tras 
resultados genéticos. 
Aproximadamente un 10-20%  de las alteraciones genéti-
cas identificadas para el SBW corresponden al mecanismo 
de disomía uniparental que se produce postcigotamente, 
apareciendo la alteración genética en esa línea germinal, 
produciendo el mosaicismo y por tanto una variabilidad 
en la forma de presentación, como sucedió en el caso des-
crito.
Pese a ser una forma incompleta, es necesario el segui-
miento estrecho evolutivo, sobretodo en los primeros años, 
para realizar diagnóstico precoz de los procesos tumora-
les en caso de aparecer. Se recomienda un seguimiento en 
cuanto a la somatometría, determinación de marcadores 
tumorales (alfafetoproteína, gonadotropina coriónica y 
catecolaminas en orina) y realización de ecografías abdo-
minales y renales periódicas, siendo indicativo el TC ante 
imágenes dudosas. 
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Revisión de pacientes con microdeleción 22q11.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Segovia Ortí R*, Aguado Lozano V*, Martinez F**, Pérez-Aytés A* 
*Servicio de Neonatología. Unidad de Dismorfología y Genética Reproductiva, Grupo de investigación 

en Perinatologia y **Servicio de Genética. Instituto de Investigación Sanitaria Hospital La Fe. 
Hospital Universitario y Politécnico LA FE. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El Síndrome de la microdeleción 22q11 (DiGeorge-Ve-
loCardioFacial), la segunda alteración cromosómica más 
prevalente después del Síndrome de Down, conlleva im-
portantes alteraciones en órganos derivados de 2º-3º arcos 
branquiógenos (timo, paratiroides, arcos aórticos y otros). 
Las actuales técnicas genéticas de MLPA y array-CGH han 
facilitado el diagnóstico por lo que cada vez atendemos 
más casos en nuestra consulta de Dismorfología. Hemos 
revisado nuestra experiencia en el manejo de este síndro-
me con el objetivo de perfeccionar el protocolo de diag-
nóstico y seguimiento.

MATERIAL Y MÉTODOS
Revisión de 22 pacientes con microdeleción 22q11 diag-
nosticados en el Servicio de Genética de nuestro Hospital 
entre los años 2007 y 2011. Los primeros diagnósticos rea-
lizados en el año 2007 fueron mediante la técnica de Hibri-
dacion in Situ con Inmunofluorescencia (FISH) usando la 
sonda TUPLE. En el resto de casos se ha usado la técnica 
MLPA (Multiple Ligation Probe Amplification) que es la 
utilizada actualmente en nuestro Servicio de Genética.  

RESULTADOS
De los 22 pacientes,  13 (59%) eran varones y 9 (41%) 
mujeres. La edad media al diagnóstico es al mes de vida. 
La mayoría de pacientes (68%) se diagnosticaron en perio-
do neonatal (<1mes), y el resto posteriormente: de 1 a 24 
meses (0%), 2 a 18 años (28%)y solo un caso (5%) en un 
adulto de 35 años, una mujer intervenida de tetralogía de 
Fallot en la infancia y madre de un recién nacido también 
con del22q11 incluido en esta serie.  El motivo de solicitud 
del estudio genético fue cardiopatía congénita conotrun-
cal (7 casos; 35%), cardiopatía+facies sugestiva +hipo-
calcemia en 4 (20%), talla baja en 3 (15%), hipocalcemia 
sintomática en 2 (10%), cardiopatía+facies característica 
1 (5%),  insuficiencia velopalatina 1 (5%), malformación 
renal 1 (5%) y hallazgo casual 1 (5%). 
Se diagnosticó cardiopatía congénita en 17 pacientes; los 
diagnósticos más frecuentes fueron: CIV (50%) seguido de 
CIA (32%), arco aórtico derecho (14%), interrupción del 
arco aórtico (23%), Fallot (14%), truncus (4.5%) y doble 

vena cava superior (4.5%). Se diagnosticó hipoparatiroi-
dismo en 11 pacientes (50%). En cuanto a alteraciones de 
la inmunidad solo se observó disminución en el número de 
linfocitos T en  2 (9%) y déficit IgA en 1 paciente (4-5%). 
Hipoplasia tímica sin alteración inmune en 3 pacientes 
(14%). Fue significativo el número de malformaciones re-
nales que se dieron en 5 pacientes (23%): agenesia renal 
en 3 (14%), duplicidad renal 1 (4.5%) y displasia renal en 
1 (4.5%). Alteraciones velopalatinas se diagnosticaron en 
5 pacientes (22%):  fisura v-p (9%), disfunción v-p (14%). 
Otras anomalías observadas fueron: talla baja (14%), obe-
sidad infantil (4.5%) y malformaciones vertebrales (18%).  
En cuanto al desarrollo cognitivo se detectaron anomalías 
en 6 pacientes (27%): 4 con retraso psicomotor (18%) y 2 
TDAH (9%).

DISCUSIÓN
Destaca una mayor porcentaje de cardiopatías en nuestra 
serie (86%) en relación a la serie del Hospital de Niños de 
Philadelphia (75%), la serie de referencia internacional. Es 
llamativa especialmente la alta incidencia de CIV, CIA y 
arco aórtico derecho. En cuanto a los porcentajes de alte-
raciones renales, vertebrales y endocrinas, son similares a 
los descritos en la literatura, si bien cabría esperar un ma-
yor número de niños con talla baja. Se observan también 
datos dispares en la incidencia de alteraciones inmunes, 
que es menor en nuestra serie. Probablemente por la corta 
edad de los pacientes revisados, aún no se han descrito al-
teraciones psiquiátricas.

CONCLUSIONES
El mayor número de cardiopatías congénitas puede de-
berse a un sesgo en la sospecha diagnostica al funcionar 
nuestro centro como referencia para cardiopatías congé-
nitas. Parece necesario un mayor índice de sospecha y un 
seguimiento más estrecho de nuestros pacientes, especial-
mente en el ámbito inmunológico, donde el desajuste de 
incidencia observada es mayor y esto podría tratarse a un 
infradiagnóstico por mal seguimiento, por lo que debería 
ajustarse el protocolo de manejo de estos pacientes, así 
como los criterios para solicitar el estudio genético de mi-
crodeleción. 
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Microduplicación completa 22q11: un nuevo síndrome 
cromosómico con gran variabilidad fenotípica. 

SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Aguado Lozano V*, Segovia Ortí R*, Pantoja Martínez J**, Perez-Aytés A*, Martínez F***.
*Servicio de Neonatologia. Unidad de Dismorfología  ***Genética Reproductiva. Grupo de Inves-

tigación en Perinatologia. Instituto de Investigación Sanitaria Hospital La Fe. 
**Hospital de la Plana. Servicio de Pediatría. Vila-real. 

INTRODUCCIÓN
El síndrome de la microduplicación 22q11 ha sido 
recientemente descrito, y son pocos los casos repor-
tados en la literatura. Mientras la frecuencia de apari-
ción de su complementario, la microdeleción de esta 
misma región cromosómica, se establece alrededor de 
1/4000, la incidencia de microduplicación parece ser 
notablemente menor y su presentación clínica es no-
tablemente variable. Presentamos 2 casos atendidos 
recientemente en nuestra Unidad.

CASOS CLÍNICOS
Caso 1: Varón de 5 meses de vida, estudiado en épo-
ca neonatal por cardiopatía, hipocalcemia sintomática 
transitoria y rasgos dismórficos. Gestación sin inci-
dencias. Parto por cesárea por fallo de inducción a 
las 38 semanas de gestación. Peso: 3860g. Resto de 
somatometría normal. Apgar 10/10. Screening au-
ditivo no superado. Antecedentes familiares de sor-
dera neurosensorial en familia paterna. A la explo-
ración presenta fisuras palpebrales con inclinación 
hacia abajo, ligera ptosis palpebral, raíz nasal ancha, 
punta de la nariz bulbosa con narinas antevertidas y 
pabellones auriculares con rotación posterior. Resto 
de exploración clínica normal. Ecocardiografía: CIV 
perimembranosa, CIA ostium secundum con ventrí-
culo derecho pequeño y restrictivo, estenosis pulmo-
nar, válvula aórtica bicúspide. Durante su ingreso en 
neonatos, presentó tremulaciones coincidiendo con 
hipocalcemia transitoria. Analíticas hormonales, in-
munidad, ecografías cerebral y renal: sin hallazgos 
patológicos significativos.  
Cariotipo: 46 XY, normal. Estudio MLPA(SALSA 
p245) : Presenta microduplicación 22q11. El estudio 
con MLPA de los padres esta en progreso.

Caso  2: Varón de 3 años, estudiado a los 12 meses 
por afectación neurológica, macrocefalia e hipercre-
cimiento. Gestación y parto sin complicaciones. Nace 
en la 40 semana con peso y talla normales, períme-
tro cefálico (PC) 37 cm (+2DE). A la exploración se 

aprecian rasgos dismórficos: frente amplia, inclina-
ción palpebral hacia abajo, orejas grandes y filtrum 
largo. Presentó durante el periodo neonatal hipoglu-
cemia transitoria y onfalitis. Con edad y serie ósea, 
eco abdominal, renal y cardiológica: normales. RMN 
cerebral: espacios subaracnoideos prominentes con 
ventriculomegalia. Posteriormente se evidencia retra-
so del desarrollo psicomotor leve, con hipotonía, ma-
crocefalia e hipercrecimiento. A los 12 meses: peso 
(+2DE), talla y PC (+3DE).
Cariotipo 46 XY, normal. Estudio con MLPA (SAL-
SA p245): presenta microduplicación 22q11. Estudio 
genético padres (MLPA): madre portadora de micro-
duplicación 22q11, presenta fenotipo normal.

COMENTARIOS
El síndrome de la microduplicación 22q11 constituye 
lo que se puede denominar como síndrome “en es-
pejo” de la deleción (ausencia o destrucción) de esa 
misma zona cromosómica, que es el ampliamente co-
nocido síndrome de microdeleción 22q11 (DiGeorge-
VeloCardioFacial). Estos dos pacientes aquí descritos 
reflejan la variabilidad fenotípica de la microduplica-
ción 22q11, con casos de escasa e incluso nula ex-
presión clínica (madre del caso 2) que dificultan su 
sospecha clínica y hacen que probablemente sea un 
síndrome infradiagnosticado. En algunos casos el 
perfil craneofacial puede mostrar cierto parecido con 
la microdeleción 22q11, como ocurrió en el Caso 1, 
en el que se solicitó el estudio de MLPA sospechán-
dose microdeleción, siendo la microduplicación un 
hallazgo inesperado.  Por otra parte, la microdupli-
cación tiene una alta incidencia de casos heredados 
de los padres, frente a la mayor aparición de novo de 
la microdeleción, por tanto es obligado el estudio de 
progenitores en la microdupliación 22q11. Con las 
actuales técnicas de CGH-array probablemente se 
irán diagnosticando más casos, lo que probablemente 
nos permitirá conocer las bases de esta variabilidad 
fenotípica y delimitar mejor la historia natural de este 
síndrome.   
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Sindrome de Shwachman Diamond Oski: a propósito de un caso.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Ramón Redal M, Montoya Tamayo C, Ferrer Lorente MB, Cano Lopez R, Escobar Pirela H.
Servicio de Pediatría. Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El sindrome de Shwachman Diamond Oski (SDO), 
es  una rara enfermedad autosómica recesiva causada  
por mutaciones del gen SDBS situado en el cromo-
soma 7, que se expresa con gran variabilidad clíni-
ca. Suele presentarse como un cuadro de desmedro, 
debido a insuficiencia pancreática exocrina, asociado 
a infecciones recurrentes, secundarias a neutropenia 
intermitente o persistente y alteraciones de la quimio-
taxis. Es frecuente que asocie alteraciones de otras 
series celulares (anemia, trombopenia), alteraciones 
esqueléticas e hipertransaminasemia. Los pacientes 
presentan mayor susceptibilidad a desarrollar síndro-
mes mielodisplásicos y leucemia mieloide aguda.
El manejo se basa en el  tratamiento de las infecciones 
recurrentes, con antibioterapia y factor estimulante de 
colonias de granulocitos (G-CSF) y el soporte nutri-
cional de la insuficiencia pancreática, con suplemen-
tación de enzimas pancreáticas y vitaminas liposolu-
bles. El único tratamiento curativo es el trasplante de 
precursores hematopoyéticos  siendo incierto el mo-
mento idóneo para realizarlo.  
Presentamos un caso de SDO que se diagnostica tras 
presentar una infección cutánea grave pero que debu-
ta con un cuadro de desmedro y neutropenia.

CASO CLÍNICO
Lactante de 5 meses de edad, remitida a nuestro hos-
pital por ectima gangrenoso y shock séptico secunda-
rio,  tras una picadura de insecto en la pierna.  Hasta 
el momento no había presentado cuadros infecciosos 
relevantes previos.
Refieren desmedro y rechazo de las tomas desde los 
dos meses de vida, y a los 3 meses y medio se eviden-
cia neutropenia e hipertransaminasemia. 

Durante su ingreso en nuestro hospital presenta infec-
ciones severas recurrentes: Neumonia por Klebsiella 
pneumoniae, sepsis asociada a cateter por Pseudomonas 
aeruginosa, bacteriemia por Enterobacter cloacae y si-
novitis/osteitis de rodilla derecha por Candida albicans. 
Dados los antecedentes de desmedro e insuficiencia 
pancreática, pancitopenia asociada  e infecciones se-
veras recurrentes se realiza una punción de médula 
ósea donde se observa un detención madurativa de 
serie mieloide y eritroblastopenia. Con sospecha de 
SDO se realiza estudio genético que confirma la en-
fermedad. 
Actualmente presenta neutropenia intermitente, que 
se trata con Factor Estimulante de los Granulocitos 
(G-CSF) y tratamiento antibiótico profiláctico, y des-
medro secundario a malabsorción grasa, en tratamien-
to sustitutivo con enzimas pancreáticas y vitaminas 
liposolubles.

COMENTARIOS
Debemos sospechar el síndrome de SDO ante una clí-
nica de insuficiencia pancreática (desmedro u malab-
sorción grasa), neutropenia  e infecciones bacterianas 
recurrentes. 
El manejo de estos pacientes es multidisciplinar  e 
implica numerosos especialistas pediátricos y se basa 
en el tratamiento sintomático de las manifestaciones 
clínicas. 
El único tratamiento curativo es el trasplante de pro-
genitores hematopoyéticos sin que exista acuerdo 
sobre cuándo es el momento idóneo para realizarlo. 
También el G-CSF se utiliza con cautela, por la posi-
bilidad de precipitar la aparición de procesos neoplá-
sicos hematológicos.
Es fundamental  el estudio de las mutaciones en los 
padres para poder ofrecer un consejo genético .
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Síndrome de CHARGE: una rara enfermedad.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

*García Williams S, *Lahuerta Cervera S, *Sánchez Zahonero S, 
**Marin Reina P, **Pérez Aytes A.

*Servicio de Pediatría. **Grupo de Investigacion en Perinatología. 
Instituto de Investigación Sanitaria Hospital La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El síndrome de Charge se describió por primera vez en 
1979. Es una rara enfermedad genética AD esporádi-
ca y con expresividad variable con una incidencia de 
1/ 8.500-12.000 recién nacidosrelacionada con muta-
ciones en el gen CHD7 (gen regulador de la transcrip-
ción que se expresa a nivel SNC, canales semicircula-
res y cresta neural de arcos faríngeos). Representa el 
acrónimo de sus principales manifestaciones clínicas: 
Coloboma, defectos cardiacos (Heartdefects), Atresia 
coanas, Retraso crecimiento y desarrollo, malforma-
ciones genitales (Genitalabnormalities) y malforma-
ciones auditivas (Earanomalies) que se producen por 
un defecto del desarrollo de estructuras de la línea 
media a partir del 2º mes de gestación. Presentamos el 
caso de un paciente con diagnóstico clínicoy su evo-
lución posterior.

CASO CLÍNICO
Recién nacido a término 15 días de vida remitido des-
de otro hospital por persistencia de ductus arterioso 
(PDA) con inestabilidad hemodinámica y síndrome 
polimarformativo. Embarazo, parto y perinatal sin in-
cidencias salvo detección intraútero de 2 quistes de 
plexos coroideos. Cariotipo XY normal. En la explo-
ración física al ingreso presenta regular estado geneal 
con distrés respiratorio y pulsos periféricos saltones. 
Soplo sistólico II-III/VI panfocal con latido hiperdi-
námico y frémito.Rasgos distórficos (Orejas aladas 
de implantación baja con hélix aplanado. Globo ocu-
lar derecho de menor tamaño. Fisura paladar blando. 
Manos y pies grandes, dedos largos).Micropene. Crip-
torquidia bilateral. Hipotonía axial con hipertonía de 
miembros y rigidez de movimientos. Puños cerrados 
con pulgar incluido.
En las exploraciones realizadas al ingreso se diagnos-
tica de PDA de 4mm con repercusión hemodinámica, 
microftalmia derecha con coloboma en nervio óptico 
y coloboma retiniano izquierdo, estenosis de coana iz-
quierda y presenta incordinación succión-deglución.

Se solicita cariotipo y estudio microdeleciones que 
son negativos y ante la sospecha por los rasgos clínico 
se síndrome de Charge se solicita estudio genético.
A los 27 días de vida se interviene para cierre de PDA 
por inestabilidad hemodinámica.Tras la intervención 
mejoría clínica del trabajo respiratorio pero persiste 
mala curva ponderal con problemas en la alimenta-
ciónsecundarios a incordinación succión-deglución y 
regurgitaciones frecuentes sin respuesta a tratamien-
topropinético. Se realiza tránsito esofágico que con-
firma reflujo gastroesofágico patológico. Se decide 
realizar gastrostomía para alimentación y fundoplica-
tura.
Se realiza RMN cerebral a los 3 meses de vida donde 
se observa: Arrinencefalia(ausencia de bulbos y sur-
cos olfatorios). Megacisterna magna. Vermis cerebe-
loso en límite inferior de la normalidad.Cócleas nor-
males aunque no se visualiza correctamente canales 
semicirculares. Hipoplasia de coanas.
Pendiente de la confirmación genética dada la mejo-
ría clínica con normalización cardiológica y ganancia 
ponderal adecuada tras inicio alimentación por gas-
trostomía y aprendizaje de los padres en el manejo de 
los cuidados se da alta con control en consultas.
Al alta ha iniciado estimulación temprana (RH y Fi-
sioterapia).

COMENTARIOS
El síndrome de Charge es una enfermedad rara que en 
ocasiones puede verse infradiagnósticado en los casos 
leves con clínica sutil y por presentar manifestaciones 
similares con otros síndromes. Debe sospecharse en 
los casos de malformaciones cardiacas asociadas a 
problemas auditivos u oculares sobretodo si asocian 
problemas en la deglución. La sospecha inicial es 
muy importante lo que permitará un diagnóstico pre-
coz para iniciar estimulación temprana y tratamiento 
de las complicaciones. Requieren una terapia multi-
disciplinar con gran apoyo y entrenamiento familiar.
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Síndrome de Crouzon, presentación atípica de una entidad rara.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Jorda Sirera N*, Fernández García C*, Castro Ortiz B*, Marín Reina P**, Pérez Aytés A**
* Servicio Neonatología, **Unidad de Dismorfología y Genética Reproductiva.

Instituto de Investigación Sanitaria Hospital Universitario La Fe, Valencia.

INTRODUCCIÓN 
El síndrome Crouzon tiene una prevalencia de aproxi-
madamente 1.6:100,000. Es responsable de 4,8% de 
todas las craneosinostosis, y de las que forman parte 
de un síndrome, es una de las entidades más frecuen-
tes. Además conlleva desarrollo neurológico normal. 

Causado por mutaciones en gen de receptor de factor 
de crecimiento de fibroblastos (FGFR), la mayoría del 
gen FGFR2, y un pequeño porcentaje en FGFR3 res-
ponsable de un síndrome de Crouzon específico con 
acantosis nigricans (AN) y otras características inclu-
yendo atresia de coanas, hidrocefalia, rasgos faciales 
de Crouzon y hallazgos vertebrales sutiles. 

Presentamos un caso de Crouzon con AN, una forma 
de Crouzon poco frecuente.

CASO CLÍNICO
Gestante de 35 años remitida a nuestro centro por 
sospecha de craneosinostosis fetal a las 20 semanas 
por imagen prenatal con resto de anatomía fetal nor-
mal. No antecedentes patológicos en árbol familiar. 
Se solicita cariotipo y estudio genético con resultado 
positivo para la mutación c.1172C>A (p.Ala391Glu) 
en heterocigosis en el gen FGFR3. Se informa a los 
padres que deciden continuar con la gestación. 
Parto por cesárea urgente por rotura prematura de 
membranas a las 36+1 semanas, varón de 2500 gr,  
Apgar 2/8/8. Precisa reanimación y traslado a cuida-
dos intensivos por distrés respiratorio, dónde se intuba 
vía orotraqueal y se conecta a ventilación mecánica. A 
la exploración turricefalia por disostosis craneofacial 
sin anomalías en segmentación de manos y pies. FA 
lineal de 0.5 cm, ancha, normotensa. Dehiscencia de 
suturas parietoccipitales. Estenosis de fosas nasales, 
exoftalmus bilateral con cierre palpebral completo, 

orejas de implantación baja y rotación posterior. Ex-
ploración neurológica adecuada a su edad gestacio-
nal. Resto sin alteraciones salvo distrés respiratorio.  
En ecografía y TC craneal postnatal parénquima ce-
rebral con morfología dolicocéfala y en trébol y ven-
triculomegalia. Abombamiento biparietal y notable 
protrusión frontal en relación con sinostosis del ter-
cio anterior de la sutura sagital y de ambas corona-
les. Resto de suturas craneales permeables. Estenosis 
de fosas nasales en tercio medio anterior, hipopla-
sia malar y mandibular. Órbitas poco profundas con 
proptosis ocular bilateral. En despistaje de otras mal-
formaciones ectasia piélica renal izquierda sin otros 
hallazgos. 
Se realiza cirugía de estenosis de fosas nasales por 
equipo maxilofacial con colocación de tutores en am-
bas fosas nasales. Extubación reglada a los 5 días de 
vida sin incidencias. Actualmente toma por succión 
sin problemas. 

COMENTARIOS
El síndrome de Crouzon con AN se considera un tras-
torno distinto del clásico Crouzon por producirse por 
una mutación altamente específica en el gen FGFR3 
y por presentar fenotipo diferente. De herencia auto-
sómica dominante y la importancia en la detección 
precoz radica en la necesidad de abordaje multidis-
ciplinar coordinado desde el principio para prevenir 
problemas de vía respiratoria al nacimiento, así como 
complicaciones secundarias como hidrocefalia o dé-
ficits cognitivos. 

Dado consistir en un trastorno genético y con muta-
ción específica identificada, es importante el diagnós-
tico prenatal y una vez filiado dar el adecuado ase-
soramiento reproductivo basado principalmente en el 
pronóstico neurológico
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Utilidad diagnóstica de CGH-arrays.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Pedrón Marzal G, Beseler Soto B, Rey Simón R, Calvo Rigual F.
Servicio de Pediatría. Hospital Lluís Alcanyís. Xàtiva. Valencia

INTRODUCCIÓN
El estudio de los niños y niñas con retraso del desarro-
llo o con discapacidad intelectual de origen genético 
sigue siendo un reto en la consulta de Neuropediatría 
debido a la gran heterogenicidad clínica que compo-
ne el cuadro, lo cual es reflejo de la amplia gama de 
genes implicados así como la influencia de factores 
ambientales. Nuestro objetivo es analizar los resulta-
dos de los CGH-arrays solicitados desde la consulta 
de Neuropediatría, y si es posible establecer criterios 
clínicos, que puedan ayudar a mejorar criterios de se-
lección de los niños y niñas candidatos al estudio.

MATERIAL Y MÉTODOS
Se incluyen pacientes de la consulta de Neuropedia-
tría con diagnóstico de retraso del desarrollo o disca-
pacidad intelectual. Se les ha realizado una  historia 
clínica detallada, exploración minuciosa y pruebas 
complementarias y de confirmación diagnóstica se-
gún el caso (cariotipo, estudios cromosómicos de alta 
resolución, estudio molecular para descartar X frágil, 
síndromes de microdeleción, y estudio de las regiones 
subteloméricas). A pesar de ello, no existe sospecha 
clínica para ningún síndrome determinado, o no se 
confirma el diagnóstico con las técnicas disponibles 

hasta el momento. Todos ellos presentan anomalías 
congénitas asociadas al retraso del desarrollo y/o al 
déficit cognitivo. 
Se recogen los resultados de los CGH-arrays solicita-
dos en este grupo de pacientes desde enero de 2011 a 
febrero de 2012. 

RESULTADOS
Un total de 27 peticiones, 10 casos (33%) presentan 
alteraciones causales y 6 casos (23%) no causales 
(polimorfismos o no atribuibles).

DISCUSIÓN
El diagnóstico etiológico aunque puede no influir 
en el tratamiento, permite un mejor seguimiento y 
conocimiento sobre su pronóstico, además de un 
adecuado consejo genético al paciente y a su fami-
lia. Dado que en el momento actual es una técnica 
cara debemos solicitarla con criterios consensuados 
para obtener tasas de positivos más altas. En nuestro 
caso hemos obtenido un porcentaje diagnóstico para 
CGH-arrays en el rango alto entre los referidos en la 
bibliografía revisada, quizás debido a que se han so-
licitado en pacientes muy seleccionados y al incluir 
casos familiares.
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Escleróticas azules como signo guía en el diagnóstico de una 
enfermedad ósea.

SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Peñalver Sarmiento A, Taibi N, Ferrández González M, 
Muñoz Endrino CL, Noguera Moya AM. 

Servicio de Pediatría. Hospital Vega Baja. Orihuela (Alicante).

INTRODUCCIÓN
Con el término “osteogénesis imperfecta” (OI) se 
agrupa un conjunto heterogéneo de patologías provo-
cadas por un trastorno en la formación del colágeno 
tipo I debido a mutaciones en los genes que codifi-
can dicho colágeno (COL1A1/ COL1A2). La clínica 
es muy variable e incluye hiperlaxitud articular, talla 
baja, fracturas, etc. La confirmación del diagnóstico 
es mediante estudio genético y su tratamiento sinto-
mático y multidisciplinario.

CASO CLÍNICO
Niña de 3 años remitida a Consultas Externas de Reu-
matología Pediátrica por haber presentado dos frac-
turas en el último año, en antebrazo derecho y claví-
cula izquierda, por caídas desde su propia altura. A 
la exploración destaca: marcha inestable, múltiples 
hematomas en extremidades inferiores, hiperlaxitud 
articular con recurvatum de rodilla, hiperextensión 
a nivel de dedos de la mano, hiperlordosis lumbar, 
pies planos valgos y escleróticas azules. Psiquismo 

conservado. Hemograma /Bioquímica /Hemostasia/
Mucopolisacáridos en orina de 24h: sin alteraciones. 
Radiografías de tórax, muñecas y manos y cráneo: sin 
hallazgos de interés. Estudio molecular del gen CO-
L1A1: Mutación en heterocigosis no comunicada pre-
viamente pero que comporta la aparición de un codón 
stop en la posición del aminoácido 1095, por lo que se 
considera patogénica. Actualmente en seguimiento en 
Reumatología Pediátrica y Servicio de Rehabilitación 
con el diagnóstico de Osteogénesis Imperfecta.

COMENTARIOS
La osteogénesis imperfecta es una enfermedad poco 
frecuente (prevalencia estimada de 0,5 por cada 
10.000 nacimientos) que requiere un alto grado de 
sospecha clínica para su diagnóstico. Existen formas 
leves que pueden pasar desapercibidas, no obstante 
es importante detectarlas ya que se puede hacer diag-
nóstico genético y planificación preconcepcional. Se 
debe sospechar en casos de fracturas ante traumatis-
mos leves y más si asocian escleras azules.
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Ciliopatías: un viaje a través del cilio.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Faus Pérez A.*, Marco Lopez de Lerma L.*, Martín Serrano M.A.*, 
Sanchis Calvo A.*, Marin Serra J.*, Codoñer Franch P.*

*Hospital Dr Peset, Valencia

INTRODUCCIÓN
Las ciliopatías comprenden un grupo de entidades 
clínicas genéticamente heterogéneas debido a la 
complejidad molecular del axonema ciliar. Los ci-
lios están presentes en la mayor parte de las células 
polarizadas del organismo. Presentan múltiples pro-
piedades pudiendo actuar como quimioreceptores, o 
mecanoreceptores, estando así mismo implicados en 
la lateralidad izquierda-derecha, aclaramiento muco-
ciliar, función reproductiva, fotorrecepción, olfato, 
homeostasis, regulación hormonal, diferenciación o 
mantenimiento de tejidos.

CASOS CLÍNICOS
Se presentan una serie de tres casos clínicos todos 
ellos con un espectro clínico diferente, pero que com-
parten un denominador común, la disfunción ciliar. El 
primer caso corresponde a una ciliopatía motora y los 
otros dos son ciliopatías sensitivas. 
1.    Recién nacido varón con dextrocardia que ingre-
sa en el Servicio de Neonatos procedente de materni-
dad por inicio de dificultad respiratoria. Los padres 
son consanguíneos (primos hermanos) y no hay an-
tecedentes perinatales de interés. Durante su ingreso 
presenta distrés respiratorio con tiraje universal pre-
cisando oxigenoterapia Fi02 0.3L durante los prime-
ros días. Se realiza Rx tórax observando atelectasia 
en LSI por lo que se pauta antibioterapia endovenosa 
con Ampicilina y Gentamicina iv. La evolución clí-
nica es favorable con resolución del cuadro clínico y 
normalización radiológica a partir del 6º día de ingre-
so. En el caso que se presenta se sospecha Síndrome 
de Kartagener por la presencia de situs inversus total 
junto con clínica de distrés respiratorio neonatal.
2.    Lactante mujer de 6 meses que es remitida a Con-
sultas Externas de Neuropediatría por hipotonía axial 
y retraso desarrollo psicomotor. En ecografía prenatal 
de las 20 semanas se observó imagen dudosa de hi-
poplasia vermis cerebeloso, completando estudio con 

RMN cerebral que fue normal. A la exploración física 
llama la atención la hipotonía axial con sostén cefá-
lico incompleto y la presencia de un nistagmus con 
componente vertical y movimientos oculares erráti-
cos. Se decide solicitar de nuevo RMN donde se obje-
tiva ausencia completa de vermis cerebeloso con alte-
ración de pedúnculos cerebelosos y cuarto ventrículo 
con morfología “signo del molar”. Dada la sospecha 
de Síndrome de Joubert se solicita estudio genético 
con detección de mutación c.2168G>A (pArg723Gln) 
en el gen AHI1 en homocigosis.
3.    Recién nacido a término con antecedentes pre-
natales de hidronefrosis derecha. Presenta polidactilia 
postaxial en ambas manos y leucocoria en ojo izquier-
do. En ecografía renal se evidencia derecho de 50mm 
con hidronefrosis grado III-IV, importante dilatación 
de la pelvis renal (30mm) y una dilatación de todo el 
uréter hasta nivel distal, donde se identifica un pro-
minente ureterocele. Durante su ingreso, permanece 
clínicamente estable con constantes normales. Inicia 
micción en las primeras 8 horas de vida, se recoge 
orina de 24 horas con función renal y TGF normal. 
Ante la la necesidad de descompresión de alteracio-
nes urológicas e intervención precoz catarata se tras-
lada a hospital de referencia. La presencia de catarata 
congénita junto con polidactilia postaxial bilateral e 
hidronefrosis con uterocele es característico del Sín-
drome de Bardet Bield. 

COMENTARIOS
La diversidad fenotípica asociada a la disfunción ci-
liar pone de manifiesto la variabilidad de expresión de 
las proteínas ciliares en las diferentes células y tejidos 
del organismo.  Las ciliopatías suponen un reto para 
la investigación dado que se ha puesto de manifiesto 
su participación en un amplio abanico de manifesta-
ciones clínicas, incluyendo recientemente su papel en 
la patogenia de la obesidad, la hipertensión y la dia-
betes.
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Pielonefritis xantogranulomatosa: causa rara de un motivo de 
consulta frecuente. A propósito de un caso clínico.

SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Cano López R*, Ferrer Lorente M.B*, Cabezuelo Huerta G*, 
Escobar Pirela H*,Montoya Tamayo C*, AgutAgut M**

* Servicio de Pediatría. Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia.
** Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón. Castellón.

INTRODUCCIÓN
La PielonefritisXantogranulomatosa Crónica es una 
entidad muy poco frecuente en pacientes pediátricos. 
El mecanismo fisiopatológico más probable parece 
ser la inflamación crónica del riñón, en relación con 
litiasis e infecciones urinarias recurrentes. Su impor-
tancia en pediatría radica en la magnitud de sus com-
plicaciones y el impacto que supone el tratamiento 
sobre el niño y su familia. Revisamos un caso clínico 
y exponemos las características de esta patología cen-
trando nuestra atención en las formas de presentación 
que puede adoptar y en lo fundamental de un buen 
diagnóstico diferencial.

CASO CLÍNICO
Se trata de un paciente varón de 3 años sin antece-
dentes fisiológicos de interés que desde los 18 me-
ses de vida presenta un descenso progresivo en la 
curva de desarrollo pondoestatural y cansancio aso-
ciado de reciente aparición. En el estudio analítico 
destaca anemia severa microcítica e hipocrómica, 
motivo por el quees remitido al hospital de origen 
donde requiere transfusión de concentrado de hema-
tíes.Destacan 2 infecciones febriles del tracto urina-
rio tratadas con antibiótico de forma ambulatoria en 
el transcurso de los 3 meses previos a la consulta. 
En la exploración física se palpa borde hepático sin 
otras masas ni megalias. Se realiza una ecografía 
que muestra un aumento de tamaño renal derecho, 
por lo que se deriva para completar estudio a nues-
tro hospital. En nuestro centro se realiza radiografía 
de abdomen donde se evidencian múltiples litiasis 
caliciales derechas. La tomografía computerizada 

(TC)con contraste permite comprobar ocupación del 
seno renal por materia grasa dependiente del parén-
quima que aparece aumentado de tamaño, desestruc-
turado y conborramiento de sus límites compatible 
con diagnóstico por imagen de PielonefritisXanto-
granulomatosa crónica. En estudio de función renal 
presenta defecto de captación unilateral en relación 
con los hallazgos ya descritos. Analíticamente pre-
senta elevación de parámetros inflamatorios agudos 
y cultivo de orina positivo, compatible con infección 
urinaria intercurrente e hipercalciuria con hipocitra-
turia. Ante la estabilidad clínica del paciente se deri-
va para control y seguimiento en consultas externas 
de Urología y Nefrología pediátrica a la espera de 
establecer un plan terapéutico multidisciplinar.

COMENTARIO
El fallo de medro es uno de los principales motivos de 
consulta atendidos por los pediatras. Sus causas más 
frecuentes son el aporte insuficiente y la inadecuada 
absorción de nutrientes, que deben ser observados y 
seguidos estrechamente desde Atención Primaria. La 
realización de una buena historia clínica es el elemen-
to clave para llegar al diagnóstico en la mayoría de 
los casos. Sólo cuando no es posible filiar su etiolo-
gía, está indicada la realización de pruebas comple-
mentarias básicas que nos pueden orientar hacia otras 
causas menos habituales de desmedro como la Pielo-
nefritisXantogranulomatosa Crónica que nos ocupa y 
que nos interesa conocer por la gravedad de los pro-
blemas que se pueden derivar de ella y la repercusión 
del tratamiento, que en la mayoría de los casos es la 
nefrectomía.
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Litiasis renal en la infancia: a propósito de un caso.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Marabotto Fernández MJ*, Raya Jiménez MA*, Kalbouza S*, Miralles Torres A*. 
Servicio Pediatría. *Hospital Francesc de Borja. Gandia.

INTRODUCCIÓN
La litiasis renal en la infancia es una patología menos 
habitual que en adultos, pero supone un 5-7% de los 
niños que consultan por causas renales, siendo más  
frecuente en varones en la primera década de vida y 
en mujeres a partir de la segunda y presentando una 
incidencia que difiere según la región geográfica.
Se produce por la precipitación de sustancias que ha-
bitualmente se encuentran disueltas en la orina y su 
composición es variable, aunque predomina de la li-
tiasis cálcica, con cálculos radioopacos formados por 
oxalato y fosfato cálcico. 
El origen de su aparición suele ser desconocido, sin 
embargo se encuentra relacionado con múltiples y 
diferentes factores de riesgo en hasta un 80% de los 
casos.
La clínica más frecuente es el dolor abdominal con 
hematuria, sin embargo en lactantes y niños pequeños 
suele ser mucho más inespecífica y frecuentemente 
el diagnóstico se realiza al iniciar el estudio tras una 
ITU.

CASO CLÍNICO
Niño de 16 meses que presenta desde hace 24 horas 
fiebre alta, con vómitos, tos y rechazo alimentario. No 
síndrome miccional.
Antecentes personales: Perinatal normal. Desarrollo 
psicomotor normal. Vacunado correctamente. Presen-
tó infección del tracto urinario febril a los 9 meses 
con ecografía renal normal. DMSA pendiente. Ante-
cedentes familliares: Padres sanos, no  enfermedades 
renales ni litiasis en la familia.
Exploración física: Peso y talla normales, temperatura 
38,7ºC. Presenta un buen aspecto general, orofaringe 
con vesículas en pilares anteriores e hiperemia timpá-
nica bilateral, abdomen blando y depresible, sin ma-
sas ni visceromegalias, ni dolor a la palpación, siendo 

el resto de exploración por aparatos normal.
Pruebas complementarias: anormales y sedimento de 
orina con D 1015,  pH 5,  leucocitos esterasa 100cel/
uL, leucos 10-50/campo, cuerpos cetónicos 150mg/
dL, resto negativo. Radiografía de tórax sin hallazgos 
patológicos; test de estreptococo faringeo y adenovi-
rus negativos; hemograma: 17.600 leucocitos (fórmu-
la normal), PCR 41mg/L y Procalcitonina 0,33ng/mL. 
Hemocultivo y urinocultivo: negativos.
Se inicia tratamiento antibiótico intravenoso con 
persistencia de picos febriles y aumento de los reac-
tantes de fase aguda, por lo que ante la mala evolu-
ción, a las 48 horas se realiza ecografía renal  donde 
se observa ureterohidronefrosis izquierda grado III, 
con detección de una imagen hiperecogénica con 
sombra posterior en uréter proximal completándose 
el estudio con TAC helicoidal: muestra tres imáge-
nes cálcicas en polo inferior riñón izquierdo de 10 
mm cada una y carril litiásico de 3x1cm en uréter 
lumbar izquierdo. Ante estos hallazgos se remite al 
Servicio de Urología Infantil donde realizan litecto-
mía quirúrgica.

COMENTARIO
La litiasis renal es una patología multifactorial de di-
fícil diagnóstico en la infancia. Debemos sospecharla 
en un paciente con dolor abdominal y hematuria. 
La TAC helicoidal sin contraste es la técnica de elec-
ción para su diagnóstico, ajustando la dosis de radia-
ción a altura y peso. La ecografía y radiografía pue-
den ser útiles si no se dispone de TAC.
En los niños con urolitiasis debe realizarse una valo-
ración metabólica de los factores predisponentes más 
frecuentes, teniendo en cuenta que a menudo coexis-
ten junto con otros factores estructurales e infeccio-
sos y que este estudio debe realizarse tras el proceso 
agudo.
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Nefrolitiasis asociada a prematuridad.
SESIÓN 1: DISMORFOLOFÍA/GENÉTICA/NEFROLOGÍA

Guixeres Esteve MT*, Rincón López EM*, Rodríguez Vega HD*, 
Ortega López PJ**, Domínguez Hinarejos C***, Mendizábal Oteiza S**.

Servicio de Pediatría*, Nefrología Infantil** y Urología Infantil***.
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia

INTRODUCCIÓN
La litiasis renal (LR) en el niño es una entidad infrecuente, 
con una incidencia entre 0’13 y 1’52 casos por cada 1000 
ingresos según distintos estudios. Ocurre a cualquier edad, 
aunque con mucha menor frecuencia por debajo de dos 
años. Los principales síntomas son irritabilidad, dolor ab-
dominal o en flanco y hematuria, aunque hasta un 15% de 
los casos son asintomáticos. Es un proceso multifactorial 
que implica causas anatómicas, infecciosas y principalmen-
te metabólicas (siendo la hipercalciuria la más frecuente). 
Presentamos 2 pacientes con LR asociada a hipercalciuria 
en el periodo neonatal en contexto de prematuridad. 

CASO 1
Prematuro de 29 semanas de edad gestacional (EG) con 
peso al nacimiento (PN) de 1140g, Enfermedad de mem-
brana hialina (EMH)/displasia broncopulmonar (DBP) 
severa que precisó tratamiento con espironolactona y furo-
semida. En ecografía renal a los 2 meses de vida se apre-
cia hiperecogenicidad renal por depósito de calcio en los 
vértices de algunas papilas renales. Función renal normal. 
Controlado en consultas externas. La ecografía de control 
al año muestra una única litiasis de 6 mm en polo superior 
del riñón derecho (RD) sin repercusión en la vía urinaria. 
El resto de depósito cálcico se había resuelto. A los 17 me-
ses de vida consulta por vómitos e irritabilidad, impresio-
nando de dolor abdominal cólico, afebril, orina de aspecto 
normal. Analítica sanguínea normal. Sedimento de orina 
con  indicios de hematuria. Urocultivo negativo. Ecografía 
renal: la litiasis del RD ha descendido hasta uréter distal,  
produciendo ectasia uretero-pielo-calicial sin afectación 
de parénquima renal. Riñón izquierdo (RI) normal. Ingresa 
para analgesia intravenosa e hidratación con desaparición 
de la clínica, pasando a ser controlado en consultas. A los 
23 meses presenta episodio clínico similar y en radiografía 
y ecografía abdominal se identifica nueva litiasis de 7 mm 
en tercio distal de uréter próximo a desembocadura en la 
vejiga con ectasia uretero-pielo-calicial sin afectación de 
parénquima renal. Vuelve a ingresar con buena evolución 
clínica. Tras 3 meses el paciente permanece asintomático. 
El estudio metabólico y de factores litógenos en orina es 
normal (calciuria, oxaluria, uricosuria, citraturia, magne-

suria). No ha padecido ninguna infección del tracto urina-
rio (ITU). La ecografía de control es normal, sin apreciar 
litiasis.” 

CASO 2
Prematuro de 27 semanas de EG, con PN 670 g, PEG 
tipo III. EMH/DBP. Ductus arterioso persistente tratado 
con 2 tandas de ibuprofeno y cirugía. Durante el periodo 
neonatal presentó hipofosfatemia con hipercalciuria que 
se resolvió incrementando los aportes de fósforo. En eco-
grafía renal durante su ingreso se aprecia hiperecogeni-
cidad renal de patrón medular en los vértices de algunas 
papilas e imagen en pelvis renal izquierda sugestiva de 
LR sin repercusión sobre la vía urinaria. Función renal 
normal. Tras el alta pasa a ser controlado en consultas 
externas realizando ecografías de control. A los 7 meses 
persiste LR de 6’6 mm en RI con mejoría del depósito 
cálcico en vértices papilares. A los 10 meses no se apre-
cia la LR. En ningún momento ha presentado sintomato-
logía. Estudio metabólico y de factores litógenos en orina 
normal. No ha padecido ITU. 

COMENTARIOS
La sintomatología de la LR en el niño no es tan clara como 
en el adulto, especialmente en lactantes, en los que predo-
minan los síntomas inespecíficos como irritabilidad, llanto, 
vómitos y orinas oscuras. Por ello, es importante conocerla 
y sospecharla, incluyendo dentro del grupo de riesgo  de 
LR a los grandes prematuros. Éstos presentan con frecuen-
cia en el periodo neonatal hipercalciuria secundaria a las 
peculiaridades del metabolismo calcio-fosfórico, el uso de 
medicación como furosemida o corticoides, y la propia in-
madurez renal. 
Según los datos de nuestro centro, desde el 1 de enero del 
2006 al 31 de diciembre del 2011 ingresaron 1345 prema-
turos de EG menor o igual a 32 semanas. De ellos, 40 (3%) 
fueron diagnosticados de nefrocalcinosis (hiperecogenici-
dad en vértices de papilas renales), de los que sólo estos 2 
pacientes han presentado LR. En controles posteriores en 
consultas se descartó la presencia de factores litógenos en 
orina, así como anomalía del tracto urinario y ausencia de 
bacteriuria.
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Osteomielitis aguda: caracteristicas clínicas, analíticas, 
radiológicas y terapeuticas.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

García Casa O.
Servicio de Pediatría. Hospital Universitario de la Ribera. Alzira. Valencia. 

INTRODUCCIÓN
La osteomielitis aguda es la inflamación del hueso 
producida por una infección. Aparece más con más 
frecuencia en niños que en niñas. La localización más 
frecuente son los huesos largos de miembros inferio-
res. El diagnostico se realiza por los hallazgos clíni-
cos, pruebas de laboratorio, microbiológicos y por 
técnicas de imagen. Objetivo: Definir el perfil de la 
osteomielitis aguda en nuestro medio atendiendo a las 
características clínicas, analíticas, radiológicas y tera-
péuticas en la edad pediátrica

MATERIAL  Y MÉTODOS
Se ha realizado un estudio observacional retrospecti-
vo mediante la revisión de las historias clínicas de los 
pacientes pediátricos que fueron diagnosticados de 
osteomielitis aguda en nuestro hospital, entre el año 
2000 y el 2011.
Los criterios diagnósticos de osteomielitis aguda 
fueron  la asociación  de al menos dos de los de los 
siguientes: hemocultivo positivo, cuadro clínico 
compatible, hallazgos en pruebas de imágenes com-
patibles y resolución con tratamiento antibiótico 
adecuado.
En cada paciente se recogieron las características de-
mográficas (edad y sexo), manifestaciones clínicas, 
hallazgos en pruebas de imagen, hallazgos de pruebas 
de laboratorio y tratamiento antibiótico recibido.
El análisis estadístico se realizó con el paquete SPSS 
v. 17.0 de la unidad de Docencia e Investigación del 
Hospital Universitario de la Ribera.

RESULTADOS
El estudio abarcó 17 niños, relación varón mujer 5:1; 
la edad media 5 años y  9 meses.
El motivo de consulta fue en la mayoría de los casos 
fiebre y dolor. El 75 % presentaba dolor, en el 18% de 
los mismos se acompañaba de claudicación. La fiebre 
se presentó en el 70.6% de los casos. La localización 

predominante fue en miembros inferiores, humero se-
guido del fémur. Se realizo hemocultivo en 10 de los 
casos, siendo positivo únicamente en 5 de ellos, el 
microorganismo más frecuentemente aislado fue Sta-
phylococcus aureus. Solo se realizó cultivo de otras 
muestras en 3 de los pacientes con resultado positivo 
en todas.
La RMN fue patológica en todos los casos realiza-
dos. 
Todos los pacientes recibieron tratamiento antibiótico 
intravenoso inicialmente con una duración media de 
14 días. El antibiótico mas frecuentemente utilizado 
fue la cloxacilina sola o asociada a otros. El 76% de 
los pacientes recibieron posteriormente antibioterapia 
oral con una media de 17 días.

DISCUSIÓN
La osteomielitis aguda es mas frecuente en varones, 
predominando la clínica de fiebre y dolor, con afec-
tación fundamentalmente de miembros inferiores. No 
hay ninguna prueba de laboratorio específica y en 
ocasiones se pueden encontrar valores normales. El 
hemocultivo es positivo en el 50%. La radiografía de-
tecta signos inespecíficos  y la gammagrafía al igual 
que la RMN tiene una alta sensibilidad y especifici-
dad siendo patológica en todos los casos realizados. 
Todos fueron tratados con antibioterapia intravenosa  
durante una media de 14 días seguido de antibiotera-
pia oral. 

CONCLUSIONES
Los hallazgos fueron similares a los encontrados en 
la literatura en cuanto a características demográficas, 
etiología, localización de las lesiones y tratamiento. 
Debe sospecharse osteomielitis aguda en todo niño 
con fiebre, dolor óseo o impotencia funcional, sea 
tanto de aparición espontánea o asociada a traumatis-
mo, para realizar un diagnóstico oportuno y un trata-
miento eficaz.
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Osteomielitis por salmonella en un paciente sin factores 
predisponentes: a propósito de un caso. 

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Pascual Estruch L*, Sánchez Vicente L*, Vercher Grau A*, 
Ballbè Blasi M*, Llaguno Salvador M.D*, Vargas Torcal F*. 

Servicio de Pediatría. *Hospital General Universitario de Elche. 

INTRODUCCIÓN
La osteomielitis es la inflamación del hueso por mi-
croorganismos, el más frecuente el bacteriano. La 
forma típica de presentación en la infancia es la os-
teomielitis aguda hematógena. El 30% de los niños 
con osteomielitis refiere un antecedente de trauma-
tismo en la zona afectada. Estafilococo aureus es el 
patógeno más frecuente en la edad pediátrica, cau-
sante del 70-90% de las osteomielitis.. La producida 
por Salmonella se relaciona en el 90% de los casos 
con anemia de células falciformes, sin embargo, epi-
sodios autolimitados de diarrea tienen como causan-
te etiológico la Salmonella, la cual, tras la resolución 
de la infección puede residir en el tracto gastroin-
testinal debutando posteriormente como infección 
ósea. Las pruebas de laboratorio son inespecíficas y 
no siempre están alteradas, pero podemos alcanzar 
el diagnóstico microbiológico en el 50-80% de los 
casos si se realiza hemocultivo y cultivo de tejido 
óseo. La gammagrafía ósea permite el diagnóstico 
en el 87% de los casos.

CASO CLÍNICO
Niño de 4 años que acude por fiebre de 36 horas, de 
hasta 40ºC, cojera de miembro inferior derecho (MID) 
y dolor en ingle derecha coincidiendo con el inicio de 
la fiebre. Refiere antecedente traumático hace 2 días 
(caída desde su altura golpeándose la cara lateral del 
muslo derecho). Sin otra sintomatología. Episodio de 

diarrea leve hace 20 días. A la exploración, deambu-
lación con ligera cojera de MID. No dolor a la mo-
vilización pasiva de cadera con la flexoextensión ni 
con la rotación externa. Leve dolor con la rotación 
interna forzada de la cadera derecha. Refiere dolor a 
la palpación inguinal derecha. Neurovascular distal 
normal. No asimetrías de miembros inferiores. Rx y 
ecografía de ambas caderas, normales. PCR máxima 
de 63 mg/l, hemograma normal, sin leucocitosis y en 
hemocultivo y coprocultivo Salmonella entérica. Ex-
tensión sanguínea, normal. Gammagrafía en fase vas-
cular: hiperemia moderada en cadera derecha. En fase 
ósea tardía, hipercaptación intensa en cabeza y cuello 
femorales derechos, con engrosamientos de la fisis de 
crecimiento, indicativa de actividad osteoblástica in-
crementada a ese nivel. Exploración compatible con 
osteomielitis aguda con afectación de cabeza y cuello 
femorales derechos. Al inicio, se administra cefotaxi-
ma y cloxacilina intravenosa, ya que por epidemiolo-
gía se quiere cubrir Estafilococo aureus, pero al obte-
ner hemocultivo y antibiograma sensible para los dos 
antibióticos, se mantiene la cefotaxima y se suspende 
la cloxacilina.

COMENTARIOS
Ante un niño con osteomielitis sin patología de base, 
no hay que olvidar como agente causal la Salmonella 
y cabe preguntar si ha existido episodio gastrointes-
tinal previo.
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Revisión de los casos de osteomielitis en la edad pediátrica entre 
los años 2000-2011 en el departamento de salud de elche.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Sánchez Vicente L.*, Vázquez Pigueiras I.*, Mendoza Durán M.R.*, 
Fuentes Castelló M.A.*, Belenguer Font J.*, Vargas Torcal F.*. 

* Servicio de Pediatría,  Hospital General Universitario de Elche, Elche. 

INTRODUCCIÓN
La osteomielitis es la inflamación ósea causada por una in-
fección bacteriana, fúngica o en menor medida por parási-
tos y bacterias.  Su incidencia real en niños es desconocida 
pero se estima que aproximadamente el 50% de los casos 
ocurren en los 5 primeros años de vida.  En la edad pediá-
trica normalmente se produce por diseminación hematóge-
na, aunque no es infrecuente la diseminación a partir de un 
foco contiguo de infección. El agente infeccioso más fre-
cuente en cualquier etapa de la vida es S. aureus, con otros 
organismos frecuentes en función de la edad: S. agalactiae 
y E. coli en neonatos, S. pyogenes, S. penumoniae y Kin-
gella Kingae en lactantes y niños más mayores, presentán-
dose también N. gonorreae en niños mayores. La clínica 
típica es dolor con impotencia funcional e inflamación en 
la zona afecta, normalmente acompañado de fiebre. Las 
pruebas de laboratorio suelen ser inespecíficas y no están 
siempre alteradas, pero típicamente cursa con linfocitosis 
y elevación de reactantes de fase aguda. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Se revisaron todos los casos diagnosticados de osteomie-
litis por el servicio de pediatría de nuestro centro en los 
últimos 11 años, excluyendo aquellos ocurridos durante 
el primer mes de vida.  Se analizaron parámetros clínicos 
y analíticos en el momento del ingreso centrándonos en 
aquellos que nos guiaran hacia la sospecha diagnóstica, re-
gistrando también edad y sexo de los pacientes. Se realiza-
ron hemocultivos en todos los casos y  tan sólo en 3 casos 
cultivo de líquido articular. 

RESULTADOS
Se diagnosticaron 15 casos, 60% niños y 40% niñas. El 
53,3% eran mayores de 2 años, siendo el 46.6% lactantes. 
Clínicamente todos presentaban dolor espontáneo, acom-
pañado en el 87% de los casos de impotencia funcional y 
en el 73.3% de signos inflamatorios. En el 26.6% de los 
casos se objetivó solución de continuidad adyacente a la 
zona afectada, y en el 20% otro tipo de infección conco-
mitante (impétigo, OMA, ITU). Presentaban fiebre en el 
momento del diagnóstico el 74%, siendo alta (>39ºC) en el 
53.3%. El 21.5% de los pacientes presentaban leucocitosis 
al ingreso según los niveles normales para sus respectivas 

edades,  y el 64.3% elevación de la PCR por encima de 
50 mg/dl. Se realizaron hemocultivos en todos los casos 
resultando positivos en el 33.3 %, de los que el gérmen 
mayoritario fue el S.aureus (60%), uno de los cuales fue 
SAMR,  seguido por S.pyogenes (40%). El líquido articu-
lar resultó positivo para P. aeruginosa en un caso. Respecto 
a las pruebas de imagen, se realizó Radiografía de la zona 
afecta en el 73.3% de los casos, siendo patológicas el 18% 
de las realizadas; la Ecografía se utilizó en el 40% de los 
casos, con resultados patológicos el 33%.; la Resonancia 
Magnética se utilizó en el 53%, con 100% de resultados 
patológicos; y la gammagrafía, utilizada en el 46% de los 
casos resultó patológica en el 85%.

DISCUSIÓN
Dada la poca potencia del estudio debido a un tamaño 
muestral muy pequeño no se pueden establecer diferencias 
estadísticamente significativas. 
En nuestro estudio observamos la misma presentación clí-
nica en la mayoría de los casos, siendo el dolor el úni-
co síntoma constante en todos los casos. Las alteraciones 
analíticas son inespecíficas e inconstantes. Observamos 
también que la radiografía simple, en los casos estudiados, 
no fue un método útil para el diagnóstico de osteomielitis 
aguda a pesar de ser la más utilizada dada su bajo coste. 
La Resonancia Magnética resultó la prueba de imagen más 
fiable para establecer el diagnóstico. Se obtuvieron escasos 
hemocultivos positivos, pero en tales casos los gérmenes 
aislados  coincidieron con otras series publicadas, aunque 
en nuestro caso no se aisló en ningún caso K. Kingae, N. 
gonorreae u otros gérmenes frecuentes, probablemente de-
bido al escaso tamaño de la muestra. 

CONCLUSIONES
Pese al pequeño tamaño de la muestra, nuestros resul-
tados clínicos, analíticos, microbiológicos y de imagen 
coinciden con otras series mayores publicadas en la lite-
ratura.  Queremos reseñar que de acuerdo con la biblio-
grafía publicada, las alteraciones analíticas son inespecí-
ficas e inconstantes, pero junto a la clínica son el mejor 
dato del que disponemos para establecer una sospecha 
diagnóstica, fundamental para el tratamiento precoz de 
esta patología. 
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Trombosis de seno sigmoide y vena yugular interna como com-
plicación de otomastoiditis aguda.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Nos Ferreres A*,  Tarazona Casany I*, Izquierdo Segura S**, 
Argiles B**,  Tornador Gaya E*, Martín Arenós JM * 

*Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón.
** Unidad de Hematología Pediátrica H. L a Fe Valencia.

INTRODUCCIÓN
Exponemos el caso de una paciente diagnosticada de 
otomastoiditis complicada con trombosis yugulo-sig-
moidea. La inespecificidad de la clínica neurológica 
en nuestra paciente así como la ausencia de signos 
clínicos de mastoiditis, justifican el interés de la pre-
sentación del caso y la importancia de establecer una 
sospecha diagnóstica precoz.
 
CASO CLÍNICO
Preescolar femenina de 4 años de edad que consulta 
por cefalea, dolor abdominal, otalgia sin supuración y 
fiebre máxima 39’7ºC de 5 días de evolución. Asocia 
rechazo de la alimentación y decaimiento. No refe-
ría antecedentes familiares ni personales de interés. 
Vacunación correcta, incluida antineumocócica. A la 
exploración física presenta regular estado general. 
No exantemas ni petequias. Glasgow 15, no rigidez 
de nuca ni signos meníngeos. CAE derecho discreta-
mente hiperémico con exudado blanquecino circun-
dante. Se solicita control analítico donde se observa 
aumento de reactantes de fase aguda y radiografía de 
tórax sin hallazgos patológicos. 
Ante la sospecha clínica de bacteriemia se extrae 
muestra de sangre, orina, heces y exudado ótico y fa-
ríngeo, observando posteriormente crecimiento de S. 
Pyogenes en el hemocultivo. Se inicia antibioterapia 
empírica intravenosa con ceftriaxona. Ante la persis-
tencia de clínica febril, a pesar de mejoría analítica, al 
4º día se cambia por amoxicilina-clavulánico y clin-
damicina; y tras 72 horas de tratamiento con amoxi-
cilina clavulánico, éste es sustituido por meropenem. 
No obstante permanece febril con cefalea, fotofobia 
y sonofobia, refiriendo dolor cervical derecho. Man-
tiene exploración neurológica en la normalidad y 
no presenta edema, eritema ni dolor a la palpación 
de mastoides. Se solicita TAC craneal objetivándose 
otomastoiditis derecha y trombosis de seno sigmoi-
de. Se completa estudio con AngioRM que confirma 
el hallazgo anterior y la extensión del trombo a vena 

yugular interna ipsilateral, por lo que se inicia trata-
miento anticoagulante con enoxaparina. Se solicita 
estudio de factores de riesgo protrombótico (factor V 
Leiden, mutación Gen de Protrombina, Proteína C y 
S, antitrombina III) que resulta en la normalidad. La 
paciente es trasladada al Hospital de referencia para 
valoración conjunta por los servicios de Otorrinola-
ringología y Hematología infantil. Se mantiene trata-
miento y se coloca DTT con evolución favorable; por 
lo que se da el alta manteniendo anticoagulación y 
antibioterapia oral con cefuroxima-axetilo.

COMENTARIOS
La peculiaridad de nuestro caso es la ausencia de sin-
tomatología típica de mastoiditis y la clínica neuro-
lógica inespecífica, siendo fundamental la sospecha 
diagnóstica que permita el inicio precoz del trata-
miento y reducir así la morbimortalidad asociada a 
embolias sépticas. 
La trombosis de senos venosos se define por la apari-
ción aguda de síntomas sistémicos, focalidad neuro-
lógica compatible, descenso del nivel de conciencia o 
crisis convulsivas, con evidencia en la neuroimagen. 
Sin embargo la sintomatología es a menudo sutil, con 
cefalea e irritabilidad, como en nuestro caso.
El diagnóstico se realiza mediante neuroimagen: eco-
grafía doppler, TAC, (aunque tiene entre un 10 y un 
40% de falsos negativos), TAC con contraste y funda-
mentalmente RM cerebral.
La etiología puede ser séptica como meningitis bac-
teriana, otitis y mastoiditis o deberse a otros factores 
de riesgo como deshidratación grave, traumatismos o 
malformaciones vasculares entre otros. El estudio de 
trombofilia hereditaria está indicado por la localiza-
ción inusual de la trombosis.
Respecto al manejo terapéutico, la anticoagulación 
supone un aspecto controvertido, sobretodo si existen 
hemorragias asociadas. El otro pilar terapéutico es la 
antibioterapia en caso de origen séptico  y el drenaje 
y/o intervención quirúrgica si se precisa. 
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Complicaciones de la mastoiditis: infrecuentes pero graves.
SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

García Camuñas Y*, Arcos Machancoses JV*, Lafuente Santodomingo I*,
Pérez Tamarit A*, Otero Reigada MC*, Izquierdo Sebastiá S*

*Servicio de Pediatría. H. La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
La mastoiditis es la complicación más frecuente de 
la otitis media aguda (OMA), y en ocasiones se pre-
senta como primera manifestación. La extensión de 
la infección a estructuras contiguas puede ocasionar 
complicaciones extracraneales e intracraneales. Se 
presenta el caso clínico de una mastoiditis que cursó 
con algunas complicaciones poco frecuentes.

CASO CLÍNICO
Niño de 2 años sin antecedentes de interés, correc-
tamente vacunado, incluida vacuna antineumocócica, 
con infección respiratoria superior de 3 días de evo-
lución en tratamiento con azitromicina. Ingresa en su 
hospital de origen por fiebre de 24 horas de evolu-
ción con afectación del estado general y elevación de 
reactantes de fase aguda (RFA). Se realiza punción 
lumbar (PL) con resultado compatible con meningi-
tis bacteriana y se inicia antibioterapia empírica con 
cefotaxima. A las 48 horas, persiste fiebre y elevación 
de RFA, por lo que se repite PL persistiendo células 
en LCR con predominio de neutrófilos, se aumenta 
dosis de cefotaxima y se asocia vancomicina, quedan-
do afebril a las 24 horas. Dos días después reaparece 
la fiebre asociando tumefacción dolorosa en región 
mastoidea. En TAC craneal aparece otomastoiditis 
complicada con empiema subdural. Se remite al pa-
ciente a hospital de referencia donde es intervenido 
por ORL y Neurocirugía realizando miringotomía 
y antrostomía mastoidea con drenaje del contenido 
purulento. Tras la intervención recibe antibioterapia 
con cefuroxima y vancomicina. Post-operatorio sin 
complicaciones, afebril y RFA en descenso. A los 3 
días presenta fiebre, irritabilidad, cefalea y vómitos, 
sin signos de focalidad neurológica, se realizan prue-
bas de imagen (TAC y RM craneal) observándose 
trombosis de seno venoso sigmoide con extensión a 
vena yugular interna, con reducción de calibre pero 

manteniendo permeabilidad. Inicia anticoagulación 
con enoxaparina y se realiza estudio de trombofilia: 
anticuerpos anti-cardiolipina positivos. El paciente 
permaneció ingresado 21 días recibiendo antibiote-
rapia intravenosa (la vancomicina se suspendió al 7º 
día, manteniendo la cefuroxima hasta el momento del 
alta) con buena evolución, y se dió de alta con anti-
bioterapia oral (ciprofloxacino) y tratamiento anticoa-
gulante (enoxaparina subcutánea). Todos los estudios 
microbiológicos resultaron negativos. Fue controlado 
periódicamente en consultas externas. Se mantuvo ci-
profloxacino oral durante 6 semanas, permaneciendo 
asintomático por lo que finalizó el seguimiento por 
Pediatría Infecciosa, siendo controlado por Hemato-
logía. En RM cerebral de control a los 2 meses del 
alta se observan senos petroso, sigmoide y transverso 
filiformes pero permeables (dominancia venosa con-
tralateral), sin complicaciones intracraneales,  mante-
niéndose enoxaparina a dosis profilácticas. En RM de 
control  2 meses después persiste calibre filiforme del 
seno transverso, sigmoide y yugular con cambios de 
trombosis crónica, por lo que el paciente continúa con 
enoxaparina y seguimiento por Hematología Infantil.

COMENTARIOS
- La OMA en la infancia puede pasar desapercibida y 
debutar como una mastoiditis. 
- La mastoiditis puede dar lugar a otras complicacio-
nes intracraneales, poco frecuentes pero graves (me-
ningitis, abscesos, trombosis de senos venosos). 
- Ante una evolución no favorable a pesar de un tra-
tamiento adecuado (fiebre persistente, clínica neuro-
lógica) se recomienda realizar una prueba de imagen 
para descartar complicación intracraneal.
- La trombosis seno-venosa es un diagnóstico infre-
cuente en la infancia que puede aparecer en un con-
texto infeccioso o inflamatorio, ante el cual se reco-
mienda realizar estudio de trombofilias.
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Fiebre, hepatoesplenomegalia y lesión cutánea 
¿en qué más debemos pensar?

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Pérez García B, Jiménez Candel MI, Rey Simón R, 
Pedrón Marzal G, García Peris M.

Servicio Pediatría Hospital Lluís Alcanyís, Xàtiva (Valencia).

INTRODUCCIÓN
La leishmaniasis es una enfermedad causada por el 
parásito intracelular Leishmania spp, endémica en el 
área mediterránea, donde es causada con mayor fre-
cuencia por la forma L. infantum. La forma más fre-
cuente en la edad pediátrica es la cutánea, siendo la 
forma visceral de mayor gravedad; la forma coexis-
tente, como el caso que presentamos, es muy poco 
frecuente. 
Presentamos caso clínico de lactante con fiebre alta, 
hepatoesplenomegalia y pancitopenia, con diagnósti-
co de leishmaniasis visceral, que se realizó tras ha-
llazgo de una lesión cutánea donde pudo aislarse el 
parásito. 

CASO CLÍNICO
Niña de 11 meses que acude a urgencias por  fiebre 
de 5 días de evolución. No antecedentes previos, per-
sonales o familiares, de interés. En  la exploración 
destaca  palidez generalizada, hepatoesplenomegalia 
y lesión papulosa eccematosa en cuero cabelludo, ya 
conocida y tratada como dermatitis seborreica, siendo 
el resto normal.  Se realiza analítica en la que se obser-
va pancitopenia (leucocitos 3700/mmc, Hemoglobina 
7.1 mg/dl, Hematocrito 21.6% y Plaquetas 119.000/
mmc). Tras descartar otras etiologías se valora la po-
sibilidad de encontrarse ante una Leishmaniasis, por 
lo que se solicita frotis  de sangre periférica siendo in-
formado éste como negativo. Dada la mala evolución 
clínica, se realiza aspirado de médula ósea y biopsia 
cuero cabelludo, sin hallazgos en la médula ósea, 

pero confirmando la presencia de abundantes formas 
de Leishmania spp en la lesión cutánea. Al revisar la 
muestra de sangre periférica, se confirma alguna for-
ma aislada del parásito. Se inicia tratamiento con An-
fotericina B liposomal a dosis de 4 mg/kg/d, los días 
1 a 5 y 10, quedando la paciente afebril a las 48 horas 
de inicio del tratamiento. A lo largo de la evolución, 
en controles analíticos se objetiva niveles de Hemog-
lobina en descenso  con expresión clínica, por lo que 
precisa trasfusión de concentrado de hematíes. Al dé-
cimo día, en posterior control analítico se objetivan: 
8300 leucocitos/mmc, Hemoglobina de 11.2 mg/dl y 
388.000 plaquetas/mmc. Se realizó seguimiento du-
rante un año, sin presentar sintomatología ni recidiva 
del episodio.

COMENTARIOS
La leishmaniasis se trata de una enfermedad endé-
mica en nuestra zona, por lo que debemos tenerla en 
cuenta ante paciente febril, con hepatoesplenomega-
lia y pancitopenia. 
En el caso que presentamos, fue determinante para 
llegar al diagnóstico el hallazgo de una lesión cutánea 
de larga evolución que no había respondido a trata-
mientos tópicos.  
La relevancia de este caso recae en la coexistencia en 
este paciente de la forma visceral y cutánea de leish-
maniasis (botón de Oriente), caso poco frecuente en 
pacientes inmunocompetentes, según la literatura pu-
blicada. 
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Leishmaniasis, ¿una enfermedad en auge?
SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Escribano Gómez LM, Moriano Gutiérrez A, Igual Estellés L, 
Jordá Sirera N, Pérez Tamarit A, Ortí Martín A, Otero Reigada C.

Sección de Pediatría Infecciosas. Hospital Universitario y Politécnico La Fé. Valencia.

INTRODUCCIÓN
La leishmaniasis es una enfermedad parasitaria, causada 
por L. donovani y L. Infantum. El reservorio lo constitu-
yen varias especies de vertebrados, y la transmisión es por 
la hembra del mosquito Phlebotominae.
Su patogenia implica la invasión y replicación en el inte-
rior de los macrófagos del huésped (evitando la respuesta 
inmunológica), acumulándose así en bazo, hígado y mé-
dula ósea.
Muchas leishmaniasis son asintomáticas, dependiendo de 
la capacidad del sistema inmune del huésped para contro-
lar la parasitosis. Sin embargo, la manifestación clínica 
más importante es la Leishmaniasis visceral o sindrome 
de Kala-azar, cuyo periodo de incubación varía de 2 a 6 
meses, y se manifiesta con un cuadro insidioso de fiebre, 
esplenomegalia con o sin hepatomegalia asociada, dolor 
abdominal y astenia.
Los hallazgos de laboratorio son inespecíficos (hipertran-
saminasemia, citopenias), y es preciso la demostración del 
parásito, bien sea por cultivo, citología en tejidos o detec-
ción de su material genético en tejidos diana (el aspirado 
de médula ósea es la prueba que implica menos riesgo) 
para el diagnóstico definitivo. Otras alternativas diagnósti-
cas son: detección de anticuerpos por fluorescencia (IFA) 
o por ELISA, de alta sensibilidad, pero especificidad limi-
tada al presentar reacción cruzada con otras enfermedades; 
y demostración del antígeno de Leishmania en orina, muy 
específico pero poco sensible, por la eliminación intermi-
tente.
La leishmaniasis en España es endémica, incluyendo tra-
dicionalmente a la Comunidad Valenciana entre las más 
afectadas. En los últimos años se está detectando un au-
mento en su incidencia, comunicándose brotes en determi-
nadas áreas geográficas del país.

CASO CLÍNICO
Paciente de 5 meses de edad, que en el contexto de cuadro 
catarral, se detecta en la exploración hepatoesplenome-
galia, sin otros hallazgos clínicos ni otra sintomatología 
asociada. Se decide seguimiento en centro de salud, con 
control analítico y serologías, en las que destacaba hiper-

transaminasemia. A las 3 semanas, dada la ausencia de 
mejoría, se decide remitir a nuestro centro para completar 
estudio.
Como antecedentes de interés destacaba vivienda familiar 
ubicada en zona rural, cercana a vertedero de residuos, así 
como tío materno tratado por Leishmaniasis hacía 4 meses.
A la exploración, se objetiva palidez cutánea y de muco-
sas, esplenomegalia hasta cresta iliaca y hepatomegalia a 
un centímetro de reborde costal.
Se inicia estudio etiológico, manteniendo actitud terapéu-
tica expectante. Se solicita analítica que revela anemia 
microcítica e hipocrómia, trombopenia leve, y aumento 
de transaminasas. En ecografía abdominal se aprecia es-
plenomegalia de 92 mm, sin alteraciones del doppler. El 
antígeno de Leishmania en orina fue negativo, mientras 
que la serología resultó indeterminada.
Con los antecedentes de la paciente, los signos clínicos y 
los resultados de la exploración complementaria, nuestra 
principal sospecha era Leishmaniasis visceral. Se solicitó 
aspirado de médula ósea (negativo en morfología y micro-
biología) y anticuerpos para Leishmania mediante ELISA, 
que resultaron positivos (IgG e IgM).
Con todo ello, se inició tratamiento con Anfotericina B li-
posomal intravenoso durante 5 días consecutivos, y una 
dosis más a los 10 días de iniciar el tratamiento.
En las revisiones posteriores, desaparición de la espleno-
megalia y normalización de los valores de las transami-
nasas a los 3 meses del cuadro. La serología se mantuvo 
positiva.
En la actualidad la paciente se encuentra asintomática.

COMENTARIOS
- La Leishmaniasis es una enfermedad endémica, de decla-
ración obligatoria. Se debe investigar las posibles causas 
de un aumento de incidencia para intentar erradicarlas.
- Es una enfermedad fatal sin tratamiento, siendo las pri-
meras causas de muerte las complicaciones infecciosas y 
las hematológicas.
- El tratamiento de elección es la Anfotericina B liposo-
mal, debido a su capacidad para tratar con la menor tasa de 
toxicidad asociada.
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Heterogeneidad en la presentación clínica de la fiebre tifoidea.
SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Aínsa Laguna D*, Porcar Almela M*, Fernández Ferri M*, 
Martorell Giménez L*,  Bretón Martínez J.R*,  Pons Morales S*.

*Servicio de Pediatría. Hospital Universitario Doctor Peset, Valencia.

OBJETIVOS
Los casos de fiebre tifoidea han descendido mucho en 
nuestro entorno gracias a las medidas de higiene. En 
2010 se comunicaron 55 casos en nuestro país. Des-
cribimos los 2 últimos casos de fiebre tifoidea ingre-
sados en nuestro Servicio. 

CASOS CLÍNICOS
CASO 1: Preescolar mujer de 2 años de origen pa-
kistaní. Consultó en Urgencias por fiebre (máximo 
39.5ºC) de 72 horas de evolución con decaimiento, 
un vómito y cuatro deposiciones más blandas de lo 
habitual, sin productos patológicos. Referían antece-
dente epidemiológico: viaje un mes antes a Pakistán. 
La madre había permanecido ingresada en nuestro 
centro la semana previa por fiebre tifoidea con litia-
sis biliar simple. En la exploración de la niña no se 
evidenció hepatomegalia ni esplenomegalia pero sí 
lesiones maculares eritematosas de unos 5 mm de diá-
metro en cara anterosuperior del tórax. En la analítica 
el hemograma era normal con GPT 94 UI/L y PCR 
113,9 mg/L. Se aisló S. typhi en el hemocultivo y en 
el coprocultivo. Recibió tratamiento con ceftriaxona. 
La ecografía abdominal fue normal. Se mantuvo fe-
bril durante 10 días.  
CASO 2: Escolar varón de 7 años ingresado para es-
tudio por fiebre (máximo 40ºC) de 10 días de evolu-

ción sin foco aparente. Asociaba astenia y anorexia. 
No había hallazgos relevantes en la exploración. En la 
analítica destacaban niveles de GPT de 155 UI/L, PCR 
71,3 mg/L y VSG de 59 mm/h. Se solicitó coprocul-
tivo en el contexto de estudio de fiebre de origen des-
conocido. Quedó apirético el 6º día del ingreso y casi 
al mismo tiempo se recibió informe de coprocultivo 
positivo para S. typhi. Se decidió alta sin tratamiento 
antibiótico ya que en este momento el paciente había 
quedado afebril. A la semana reapareció la fiebre con 
exploración física normal por lo que se inició antibio-
terapia oral con ciprofloxacino. La ecografía abdomi-
nal fue normal.

COMENTARIOS
Esta entidad debe ser tenida en cuenta en los cuadros 
de fiebre en niños con viajes procedentes de países de 
Asia, África y Sudamérica, aunque también hay ca-
sos autóctonos. La diarrea es una forma frecuente de 
manifestación en niños pequeños (como ocurrió en el 
primer caso) frente al estreñimiento más típico en ni-
ños mayores y adultos. Nuestro segundo caso no tuvo 
manifestaciones digestivas. La elevación de la GPT 
estuvo presente en nuestros dos casos y puede sugerir 
el diagnóstico. La respuesta al tratamiento es relati-
vamente lenta y la fiebre se puede prolongar muchos 
días como ocurrió en el primer caso.
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Tuberculoma abdominal como manifestación de enfermedad 
tuberculosa.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Parra Agüera L*, Payá Elorza I*, Moral Gil L*, Sánchez París O**
* Sección de Neumoalergología Infantil. ** Servicio de Cirugía Pediátrica. 

Hospital General Universitario de Alicante. 

INTRODUCCIÓN
La tuberculosis es una patología bastante frecuente 
en nuestro medio, más concretamente en nuestra Co-
munidad Autónoma. Si bien es cierto que la mayor 
parte de tuberculosis se presentan en su debut con un 
cuadro respiratorio, hay otras formas de enfermedad 
tuberculosa que aunque se presentan de manera es-
porádica conviene conocerlas para tenerlas presentes 
en los diagnósticos diferenciales. Presentamos el caso 
de una niña de 3 años de edad con masa abdominal 
a estudio que tras intervenirla para extirpar la masa 
una vez realizados los exámenes pertinentes fue diag-
nosticada de tuberculoma intestinal. Consideramos el 
caso clínico de interés de la comunidad científica por 
la escasez de presentación de esta patología. 

CASO CLÍNICO
Niña de tres años que acude a nuestro hospital remi-
tida desde su hospital de referencia para estudio de 
masa abdominal. No tiene antecedentes de interés, 
la familia es de origen magrebí aunque residen de 
manera habitual en núcleo urbano, no convive con 
animales y no hay ambiente infeccioso en la familia. 
A la exploración se palpa masa abdominal en meso-
gastrio de bordes lisos, no adherida a planos profun-
dos que se desplaza sin dolor, ovalada de 6x4 cm. En 
la ECO abdominal inicial destaca una masa central 
en mesenterio (64x35x46 mm) con calcificaciones 
groseras en su interior de consistencia sólido quís-
tica y de naturaleza incierta. En la analítica sanguí-
nea destaca de manera aislada una enolasa neuronal 
de 21,6 mg/l siendo el resto de las determinaciones 
normales. La serología para Echinococcus y Enta-
moeba fue negativa. La radiografía de tórax fue nor-
mal. El análisis de orina (incluyendo catecolaminas) 
no mostró alteraciones. El Mantoux fue positivo a 

las 48 horas. En la RM posterior se evidencia lesión 
quística intraabdominal localizada a nivel de meso-
gastrio, bien encapsulada con estructuras de densi-
dad variable en su interior. El tratamiento en este 
caso fue quirúrgico con la exéresis de la masa de 
consistencia blanda y sin quistes. A la disección del 
quiste se aprecia una colección purulenta blanqueci-
na con restos necróticos. La anatomía patológica es 
lo que ayuda a discernir el diagnóstico: se observa 
un nódulo centralmente necrótico con inflamación 
crónica granulomatosa caseificante, compatible con 
tuberculoma abdominal. La niña evoluciona favora-
blemente con cuádruple terapia antituberculosa.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
Como hemos visto en el caso clínico arriba expues-
to, llegar al diagnóstico de tuberculoma fue un pro-
ceso largo y en todo momento fue considerado como 
una opción muy improbable. Como en nuestro caso, 
pacientes con manifestaciones extrapulmonares de 
una enfermedad tuberculosa no son considerados 
como tales y por tanto está infradiagnosticado. La 
enfermedad tuberculosa abdominal es una rara ma-
nifestación de la tuberculosis extrapulmonar, dentro 
de la cual lo más frecuente es encontrarla manifes-
tada como tuberculosis peritoneal o enteritis TBC. 
El diagnóstico suele ser de exclusión, precisando 
confirmación mediante el cultivo de micobacterias 
en los restos de la lesión y el estudio anatomopato-
lógico. El tratamiento de la enfermedad tuberculosa 
que debuta como tuberculoma abdominal debe cons-
tar de cuatro fármacos antituberculosos durante al 
menos 6 meses: 2m HRZE + 4m HR. En tratamiento 
médico, que en el caso de los tuberculomas suele 
acompañar a la cirugía, suele ser curativo en la ma-
yoría de los pacientes. 
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Adenitis cervicales por micobacterias no tuberculosas: estudio 
descriptivo de nuestra casuística.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Rincón López EM, Rodríguez Vega HD, Guixeres Esteve MT, 
Berlanga Charriel P, Ortí Martín A, Otero Reigada C.

Sección Infectología Pediátrica. Hospital Universitario y Politécnico la Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Las linfadenitis, principalmente cervicales, son la for-
ma más frecuente de presentación de la infección por 
micobacterias no tuberculosas en los pacientes pediá-
tricos. En la actualidad existe controversia sobre el 
tratamiento de elección, aunque la exéresis quirúrgica 
de la adenopatía afecta parece ser el tratamiento de-
finitivo. Nuestro objetivo es describir las característi-
cas epidemiológicas, clínicas y evolutivas de los pa-
cientes diagnosticados de adenitis por micobacterias 
atípicasen nuestro hospital.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio retrospectivo de los pacientes pediátricos 
diagnosticados de adenitis cervical por micobacterias 
no tuberculosas entre 2004 y 2012 en un hospital ter-
ciario. Los criterios de inclusión fueron:Adenitis cer-
vical de más de 3 semanas de evolución y al menos 
uno de los dos siguientes: 
1. Cultivo microbiológico positivo para micobacte-
rias no tuberculosas 
2. Hallazgos anatomopatológicos compatibles con 
infección micobacteriana (junto con mantoux menor 
de 15 mm, radiografía de tórax normal, ausencia de 
contacto tuberculoso y exclusión de otras causas de 
adenitis granulomatosa).

RESULTADOS
En los últimos 8 años fueron diagnosticados 19 pa-
cientes, lo que supone un total de 2.4 casos/año. 
Existió un predominio del sexo femenino, siendo 
12 mujeres (63.2%) y 7 hombres (36.8%). Ningún 
paciente presentaba patología de base. La edad me-
diana del diagnóstico fue 2.8 años. La mayoría de 
los pacientes (17/19, 89.5%) habían recibido trata-
miento antibiótico previo (13 amoxicilina-clavulá-
nico, 2 macrólidos, 2 cefuroxima). La mediana del 
tiempo de evolución desde el inicio de los síntomas 

hasta la primera consulta fue de 5 semanas. La loca-
lización predominante fue la submandibular (12/19, 
63.2%), seguida de la laterocervical (6/19, 31.6%). 
El cultivo microbiológico tuvo un bajo rendimien-
to, siendo positivo sólo en 4 casos (2 Mycobacte-
riumavium, 1 M. malmoense, 1 M. scrofulaceum). 
El estudio anatomopatológico fue compatible en 18 
casos (94.7%). En cuanto al tipo de tratamiento, 5 
pacientes (26.3%)recibieron tratamiento médico, 4 
tratamiento quirúrgico (21%) y 10 tratamiento com-
binado (52.6%). El abordaje quirúrgico inicial fue 
drenaje en 5 casos (precisando exéresis posterior-
mente 4 de ellos) y exéresis total en 9 pacientes. La 
complicación más frecuente fue la fistulización a 
piel, que se presentó en 8 pacientes (42.1%), segui-
da la parálisis/paresia facial transitoria (3 pacientes, 
15.8%). Todos los pacientes que presentaron fistu-
lización a piel se encuentran en los grupos de trata-
miento médico o combinado, ninguno entre los que 
recibieron tratamiento quirúrgico de inicio. La única 
secuela detectada fue la  cicatriz queloidea que apa-
reció en 2 pacientes (10.5%). La duración media del 
tratamiento fue de 36.6 semanas en los que recibie-
ron sólo tratamiento médico, 31.5 semanas en los de 
tratamiento combinado y 29.9 en los de tratamiento 
quirúrgico.

CONCLUSIONES
Las adenopatías por micobacterias no tuberculosas 
deberían sospecharse en toda adenopatía de larga 
evolución que no mejora con los tratamientos habi-
tuales, especialmente en niños pequeños. El cultivo 
microbiológico tiene un bajo rendimiento, lo que difi-
culta el diagnóstico. No existe consenso sobre el tra-
tamiento de elección, aunque la exéresis quirúrgica 
precoz parece disminuir las complicaciones (princi-
palmente la fistulización a piel) y la duración total del 
tratamiento. 
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Enfermedad perianal estreptocócica, entidad a tener en cuenta 
en caso de proctitis y/o eritema perianal. A propósito de un caso.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Mendoza Durán MR*, Vázquez  Pigueiras I*, Sánchez Vicente L*, 
García Serra J*,  Ballbé Blasi M*, Vázquez Gomis RM*, Vargas Torcal F*.

*Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario de Elche. Elche.

INTRODUCCIÓN
Actualmente se conoce como enfermedad perianal estrep-
tocócica al cuadro clínico de infección por el estreptococo 
betahemolítico del grupo A (EBHGA) que afecta la zona 
perianal, siendo causa frecuente de proctitis en la infancia. 
En ocasiones puede llegar a comprometer el área genital 
en forma de balanopostitis en niño pequeños no circunci-
dados o de vulvovaginitis en niñas. Es frecuente entre los 6 
meses y los 10 años de edad, con una relación niño-niña de 
3:1. El principal mecanismo de transmisión es la autoino-
culación, debido a la contaminación de la zona anogenital a 
través de las secreciones nasofaríngeas infectadas, aunque 
también se han descrito casos de infección intrafamiliar y 
nosocomial. La clínica perianal se caracteriza por un erite-
ma concéntrico al orificio anal sin infiltración, bien delimi-
tado, brillante y no indurado. Con relativa frecuencia hay 
fisuras anales o pústulas con exudación blanquecina. Se 
asocia a estreñimiento, rectorragia, dolor perianal con la 
defecación que conlleva a retención de heces o incontinen-
cia por rebosamiento, además de síntomas locales como 
prurito. No hay fiebre ni afectación del estado general (a 
menos que curse durante una faringoamigdalitis), lo que 
la distingue de una celulitis perianal y de otras patologías 
locales o sistémicas que presentan compromiso perianal.

CASO CLÍNICO
Preescolar varón de 4 años con episodios autolimitados de 
sangrado fresco tras la deposición de 15 días de evolución, 
sin dolor y sin cambio en la consistencia. No dolor abdomi-
nal ni fiebre. Sin antecedentes familiares ni personales de 
interés. Su pediatra objetiva eritema perianal con lesiones 
pustulosas satélites y pauta tratamiento tópico con ácido 
fusídico y amoxicilina oral a 50mg/kg/día durante 8 días. 
Presenta mejoría de la clínica en un inicio, pero tras una 
semana reaparece el sangrado en todas las deposiciones 
y consulta a Urgencias. Al examen físico, somatometría y 
constantes vitales normales. Leve pálidez cutánea. Faringe 
hiperémica sin exudados ni adenopatías. Hepatomegalia de 
2 cm, no dolorosa. Eritema perianal circular, brillante, con 
edema de mucosa y leve exudado blanquecino, sin fisu-
ras activas ni sangrado. Analítica básica normal. Ecografía 
Abdominal informa hígado con aumento de tamaño y eco-

genicidad normal, sin lesiones focales. Se recoge muestra 
en zona perianal y se realiza test rápido para detección del 
antígeno de estreptococo betahemolítico del grupo A que 
resulta positivo, iniciándose tratamiento oral con amoxi-
cilina a 50mg/kg/día durante 14 días con buena respuesta 
clínica. Cultivo de exudado perianal positivo para EBHGA 
y negativizado posterior al tratamiento.

COMENTARIOS
Por su presentación clínica, existen numerosos diag-
nósticos diferenciales, que conlleva a que erróneamente 
su enfoque inicial se base en la búsqueda de patologías 
como la enfermedad inflamatoria intestinal, dermatitis 
seborreica y atópica, candidiasis, oxiuriasis, hemorroides 
y enfermedades de transmisión sexual, que precisan la 
realización de pruebas innecesarias y costosas en un pri-
mer momento, además de retrazar el diagnóstico y por lo 
tanto el inicio del tratamiento adecuado. El diagnóstico 
de la enfermedad estreptocócica perianal se basa en el 
cuadro clínico descrito y en la realización de cultivos de 
las lesiones que resulten positivos para EBHGA o de un 
test rápido para detección del antígeno de estreptococo 
en el exudado perianal como sucedió en nuestro caso. 
También debe realizarse cultivo de frotis faríngeo, un es-
tudio realizado en un hospital de España encontró que 
hasta el 80% de los pacientes con enfermedad perianal 
por EBHGA eran portadores faríngeos de este patógeno. 
El tratamiento de elección es la penicilina oral o amoxi-
cilina  durante 10 a 21 días, asociando o no antibiótico tó-
pico como la mupirocina. La eritromicina y clindamicina 
son tratamientos alternativos, como en caso de alergia a 
betalactámicos o recidivas.  Es importante recalcar que a 
pesar de un tratamiento correcto las recurrencias son de 
hasta un 40%, por esto es necesario realizar seguimien-
to clínico y cultivos postratamiento. Esta entidad deberá 
sospecharse desde un primer momento en casos de proc-
titis y/o en aquellos eritemas perianales que no evolu-
cionan favorablemente con el tratamiento tópico. Una 
prueba tan sencilla como un frotis en la zona perianal 
para la detección del EBHGA nos ayuda a un diagnóstico 
precoz, un tratamiento oportuno y evita la realización de 
pruebas mas complejas.
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Nefritis tubulointersticial aguda en gastroenteritis 
por Salmonella.

SESIÓN 2: PATOLOGÍA INFECCIOSA

Nemesio Todera M*, Pelechano Ribes F*, Badía Mayor JL*, 
Agut Agut M*, Morais Ramos Bochard CP*, Martin Arenós JM*.

Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón

INTRODUCCIÓN
Existe escasa literatura sobre salmonellosis con 
afectación renal, pudiendo producir glomerulone-
fritis, pielonefritis o nefritis tubulointersticial aguda 
(NTIA). Concretamente la infección por salmonello-
sis que conduce a NTIA es excepcional. 
Se describen dos casos de niños con gastroenteri-
tis aguda (GEA) por salmonella, complicados con 
NTIA.

CASOS CLÍNICOS
Caso 1: Niño de 7 años sin antecedentes de interés, 
ingresado por fiebre de 48 horas, con diarrea disente-
riforme y vómitos incoercibles. A la exploración físi-
ca presenta regular estado general con deshidratación 
del 5%. En la analítica se objetiva Leucocitos 9800, 
N91%, L5%, PCR 34 mg/l, esquistocitos negativos, 
ANA y C3 normales, creatinina plasmática(Crp) 
2,2mg/dl. Sedimento de orina:concentración dismi-
nuida con cilindros granulares. Ecografía renal: hipe-
recogenicidad. Coprocultivo: Salmonella Typhimu-
rium.
Caso 2: Niño de 13 años sin antecedentes de interés, 
con diarrea y vómitos de 3 días de evolución, afebril. 

Ambiente epidemiológico: padre y hermana ingre-
sados por GEA e Insuficiencia Renal Aguda (IRA).  
Presenta deshidratación del 5% y tensión arterial 
elevada. Se objetiva leucocitosis (L11200, N75%, 
L11%), PCR 110 mg/l, esquistocitos negativos, ANA 
y C3 normales, Crp 6,18mg/dl. Sedimento de orina: 
concentración disminuida con cilindros granulares. 
Ecografía renal: normal. Coprocultivo: Salmonella 
Enteritidis
En ambos casos, se realizó reposición hídrica para 
tratar IRA prerenal (E.F. Na<1) con buena respuesta. 
Posteriormente se produjo fase oligúrica con Crpau-
mentada, microhematuria, proteinuria leve y cilin-
dros granulosos, sin recuperar concentración urinaria. 
Se pautó restricción hídrica y finalmente se descartó 
biopsia, por rápida resolución y disminución de Crp, 
necesitando control nefrológico posterior.

COMENTARIOS
Cabe destacar la importancia del diagnóstico y tra-
tamiento precoz de la NTIA, que aparece tras trata-
miento efectivo de IRA prerenal en el contexto de una 
GEA con deshidratación por Salmonella, por la posi-
bilidad de evitar graves complicaciones.
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Seguimiento de recién nacidos, hijos de madres hipotiroideas.
SESIÓN 2: NEONATOLOGÍA/ENDOCRINOLOGÍA/REUMATOLOGÍA

Rey Simón R, Calvo Rigual F, Pedrón Marzal G, 
Pérez García B, Jiménez Candel MI.

Servicio Pediatría, Hospital Lluis Alcanyís, Xàtiva, Valencia.

INTRODUCCIÓN
El hipotiroidismo congénito es una importante enfer-
medad que con un diagnostico y tratamiento temprano 
tiene muy buen pronóstico. Hay pocos estudios que 
valoren la repercusión hormonal en el recién naci-
do por un tratamiento materno de un hipotiroidismo. 
Además, suele ser motivo de consulta materna la po-
sible relación de su hipotiroidismo con un hipotético 
hipotiroidismo congénito en el niño. Se han descrito  
hipertirotropinemias transitorias en estos niños. 
Se presentan los resultados del estudio hormonal de 
recién nacidos hijos de madres con hipotiroidismo. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Realizamos un estudio retrospectivo observacional, 
recogiendo los datos de los niños cuyas madres han 
recibido tratamiento para hipotiroidismo durante el 
embarazo, nacidos entre el 1 de Enero de 2010 y el 
31 de Diciembre de 2011 en un Hospital Comarcal. 
Los datos recogidos fueron: fecha de nacimiento, 
sexo, tratamiento materno durante el embarazo y 
duración del mismo, resultado de analítica al niño 
(T4 y TSH) y fecha de recogida de la misma, si ha 
sido necesario repetir analítica o no, día de alta de la 
consulta de Endocrinología Pediátrica y si han sido 
llamados desde laboratorio de metabolopatías para 
repetir la prueba. 

RESULTADOS
Se han incluido un total de 29 niños, 48% mujeres 
y 52% varones. En cuanto al tratamiento materno el 
82% recibió tratamiento con hormona tiroidea, un 
13% desconoce el recibido y en un sólo caso pese a 

presentar  un aumento de TSH no recibió ningún tra-
tamiento para ello. 
Se realizó la primera analítica el día del alta en la ma-
ternidad, junto con la prueba de metabolopatías, entre 
los 2 y 4 días de vida, excepto en 2 niños que se rea-
lizó al mes de vida. Ninguno de ellos había recibido 
segunda llamada del laboratorio de metabolopatías. 
Un 24% de los niños tuvieron una TSH mayor de 8 en 
la analítica realizada antes del alta de la maternidad 
(media de 13,19 con un rango de 8,06-21,85). A estos 
niños se les repitió un control en su primera visita a la 
consulta, realizada entre los días 15 y 30 de vida. To-
dos los niños excepto uno tuvieron un segundo valor 
menor de 8 y fueron dados de alta ese mismo día. En 
el caso de este niño ha mantenido valores alrededor 
de 10, lo cual se ha ido controlando en analíticas cada 
2-3 meses pero no se ha puesto tratamiento en nin-
gún momento, actualmente tiene 16 meses y un creci-
miento y desarrollo psicomotor normal para la edad. 

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
El tratamiento de un hipotiroidismo materno durante 
la gestación no parece tener repercusión en el recién 
nacido. La determinación de hormonas tiroideas en 
los primeros días de vida puede ayudar a descartar 
patología tiroidea de manera rápida y evitar estados 
de ansiedad maternos. En caso de resultar patológico 
este seguimiento haría que se pudiese hacer un diag-
nostico precoz e iniciar un tratamiento para optimizar 
el desarrollo de estos niños. Deben tenerse en cuenta 
los valores de normalidad de TSH en el primer mes 
de vida ya que evitaría repetición de analíticas inne-
cesarias.
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Hospital Universitario y PolitécnicoLa Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN 
El hipotiroidismo es la enfermedad endocrinológica 
más frecuente en pediatría y, a su vez, es la primera 
causa de discapacidad psíquica prevenible. En nues-
tro país la detección del hipotiroidismo congénito 
(HC) se lleva a cabo mediante la medición de TSH 
en los distintos centros de cribado existentes. Se re-
coge la muestra entre el 2º-4º día de vida. En nuestra 
Comunidad, cuando el recién nacido es pretérmino 
(RNPT) de menos de 32 semanas de edad gestacional 
o de menos de 1.500 g de peso al nacer o gemelo, se 
debe repetir la muestra a los 15 días y al mes de vida. 
Esto se debe a que los niños con estas características 
pueden dar falsos negativos en el 1º screening porque, 
particularmente en el caso de los prematuros, debi-
do a su inmadurez presentan una elevación tardía y 
transitoria de la TSH antes de encontrar el equilibrio 
hacia el final de la segunda semana de vida. Sin em-
bargo, esta práctica no está universalmente aceptada y 
cada Comunidad establece un criterio en el número y 
temporalidad de las repeticiones del cribado.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio de cohortes retrospectivo. Se han revisado los 
resultados de los niveles de TSH en 211 recién naci-
dos pretérmino moderados (29-32 semanas), nacidos 
entre 2010 y 2011 en H.U.P. La Fe de Valencia, Espa-
ña. Para ello se ha utilizado el programa “MetaB” de 
cribado neonatal de Salud Pública de la Comunidad 
Valenciana. Se han analizado los resultados del scree-
ning (muestras de sangre seca obtenidas mediante 
punción del talón), y de los controles a los 15 y 30 
días de vida (muestras de suero).

El punto de corte establecido para el despistaje de HC 
en sangre del talón es 9 µU/ml. Si la prueba da un 
resultado negativo (<9 µU/ml) se considera ausencia 
de enfermedad. Si es ≥9 µU/ml o dudosa, se repite 
la determinación con una segunda muestra de sangre 

por punción venosa. Se consideran positivos para el 
control en suero los resultados con TSH ≥25 µU/ml, 
con una T4 total  ≤6 µU/dl.

RESULTADOS
Ningún RNPT de la revisión obtuvo un resultado po-
sitivo tras el primer screening. De los 211 recién na-
cidos estudiados, un 79% tienen realizado el control 
a los 15 días, en los cuales se obtuvo un resultado 
positivo con TSH de 25,5 µU/ml, aunque el valor de 
la T4 total fue normal (8,4 µU/dl). Un 82% del total 
tienen realizado el control a los 30 días, siendo todos 
negativos.
             
DISCUSIÓN
Se conoce que la incidencia del HC es de 1/3000 
RNV, y que aumenta casi hasta 1/200-300 RNV en 
RNPT. Al obtener los resultados de esta revisión de 
una muestra pequeña, es posible que no se haya en-
contrado ningún caso por esta razón. 
El único paciente con el control a los 15 días positi-
vo se trata de un RNPT de 32+5 semanas, con diag-
nósticos de EMH y CIV con insuficiencia cardiaca 
asociada. Sus siguientes controles a los 30 y a los 36 
días de vida fueron negativos, por lo que no se inició 
tratamiento. 

CONCLUSIONES
La necesidad de un control en estos RNPT moderados 
es bien conocida. Son necesarios más estudios con 
mayor tamaño muestral para conocer mejor la necesi-
dad de uno o más controles para el HC. Al no obtener 
ningún hipotiroidismo congénito en nuestra revisión, 
con nuestros datos se podría sugerir realizar un único 
control entre la tercera y la cuarta semana de vida, en 
este grupo de pacientes, como se hace en otros proto-
colos, ahorrando los costes de un segundo control y 
mejorando la adherencia al estudio.
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Incidencia y morbimortalidad del síndrome de aspiración 
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de aspiración meconial (SAM) se define 
por la aparición de distrés respiratorio en un recién 
nacido con antecedentes de asfixia perinatal y líquido 
amniótico teñido de meconio. Es una causa importan-
te de morbi mortalidad respiratoria en recién nacidos 
a término y postérmino en nuestro medio. La inciden-
cia, así como la mortalidad en los últimos años, ha 
ido en descenso tras las mejoras en la prevención y el 
manejo de estos niños.
MATERIAL Y MÉTODOS
Se realiza estudio descriptivo, retrospectivo de todos 
aquellos neonatos ingresados con diagnóstico de sín-
drome de aspiración meconial desde Enero del 2000 
hasta Febrero del 2012. Las variables analizadas son: 
sexo, peso, edad gestacional, edad materna, tipo de 
parto, horas de bolsa rota, reanimación en paritorio, 
Apgar al minuto y 5 minutos, inicio y duración de sin-
tomatología, gasometría sangre de cordón o al ingre-
so,  necesidad de soporte ventilatorio, oxígeno, óxido 
nítrico, inotrópicos y pseudoanalgesia, presencia de 
complicaciones como neumotórax, afectación mul-
tiorgánica y fallecimiento.   

RESULTADOS
Se analizan un total de 26 pacientes, en los que se 
evidencia un predominio de varones, recién nacidos 
con peso adecuado y con edad gestacional por encima 
de las 40 semanas. La edad materna media es de 31 
años. En todos los casos, la sintomatología se inició 
al nacimiento, en forma de depresiones perinatales en 
un 54% de los casos frente al 46% de distrés respira-
torio. Se realizó aspiración endotraqueal en el 61.5%, 
incrementándose hasta el 90 % en aquellos que pre-
sentaron depresión perinatal grave. Un 46 % precisó 
soporte ventilatorio convencional, 4 pacientes preci-

saron ventilación con alta frecuencia. La terapia con 
óxido nítrico se requirió en 4 casos y se administró 
surfactante al 23% de los pacientes. La estancia media 
hospitalaria fue de 8 días y medio, aumentando hasta 
los 12 y medio en aquellos pacientes con criterios de 
SAM grave ó que sufrieron complicaciones, siendo la 
más prolongada de 28 días. Un 9% cumplió criterios 
de SAM grave, evidenciándose escape aéreo en el 6%. 
En 9 casos se produjo una afectación multiorgánica, 
2 de ellos con una encefalopatía hipóxico-isquémica 
leve. La mortalidad en nuestro servicio fue del 4 %. 
De todos los casos recogidos, el 46% evolucionó sin 
ningún tipo de complicación.      

DISCUSIÓN
En la literatura consultada, el SAM se asocia con ma-
yor incidencia a los recién nacidos pequeños para la 
edad gestacional, pero en nuestra muestra la distribu-
ción fue equitativa con los grandes y muy superior 
en los de peso adecuado. Respecto al embarazo pos-
término descrito como un factor de riesgo, en nues-
tro estudio, también observamos dicha tendencia. La 
incidencia de complicaciones, como el escape aéreo y 
la mortalidad, es similar a la descrita en la literatura, 
asimismo, observamos un mayor tiempo de hospitali-
zación en aquellos pacientes que presentan complica-
ciones ó mayor gravedad del síndrome.  

CONCLUSIONES
Tras la incorporación de protocolos terapéuticos con-
cretos en nuestro Servicio, y favorecer un mayor co-
nocimiento de la fisiopatología de este síndrome por 
parte de nuestro personal, se observa una menor mor-
bi-mortalidad. Aquellos pacientes más graves, van a 
requerir mayor tiempo de hospitalización y un mane-
jo terapéutico más complejo y multidisciplinar. 
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INTRODUCCIÓN
La lactancia materna constituye la forma de alimen-
tación más adecuada en los primeros meses de vida, 
reduciendo la incidencia de infecciones y mejorando 
el neurodesarrollo del recién nacido. Una complica-
ción potencialmente grave de una lactancia materna 
mal establecida es la deshidratación hipernatrémica. 
En los últimos años se ha producido un aumento en 
la incidencia en recién nacidos alimentados exclusi-
vamente con lactancia materna. Si se diagnostica de 
forma tardía puede tener graves complicaciones como 
convulsiones, daño cerebral permanente o muerte.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio retrospectivo descriptivo dónde se han anali-
zado los casos de deshidratación hipernatrémica diag-
nosticados en los últimos 10 años en nuestro servicio. 
Se han incluido todos los pacientes con menos de 30 
días, con sodio en sangre mayor o igual a 150 mEq/ml 
y alimentados con lactancia materna exclusiva. 

RESULTADOS
Entre enero de 2002 y diciembre de 2011 se han en-
contrado 33 casos que cumplían los criterios de inclu-
sión, objetivándose un aumento de la incidencia en 
los últimos años. La edad media de las madres fue de 
32 años, siendo un 85% de ellas primíparas. Dos de 
los pacientes ingresaron desde nuestra maternidad. La 
edad media de vida fue de 6 días y el principal motivo 
de consulta fue la pérdida de peso (76%), seguido de 
disminución  de diuresis, aparición de fiebre, irritabi-
lidad, rechazo de tomas, somnolencia y disminución 
en el número de deposiciones. Un 27% asociaba icte-
ricia. Todos presentaban una deshidratación mayor o 

igual al 10%  siendo un 23% el valor máximo encon-
trado. El sodio sérico oscilaba entre 150 y 181 mEq/
ml, siendo el valor medio de 153 mEq/ml. La vía más 
frecuente de rehidratación utilizada fue la oral (67%), 
siendo el tiempo medio de rehidratación de 34 horas. 
Ninguno de los pacientes presentó complicaciones. 
Sólo 7 de los recién nacidos fueron dados de alta con 
lactancia materna exclusiva (21%).

CONCLUSIONES
La deshidratación hipernatrémica se produce en los 
neonatos con una pérdida de peso mayor o igual al 
10%, secundaria a una deshidratación por inadecuada 
lactancia materna. La escasa información a la madre, 
estancia hospitalaria abreviada y falta de seguimiento 
apropiado son los principales factores predisponen-
tes. Diversos autores afirman que cuando existe una 
mala técnica alimentaria se produce un bajo volumen 
de leche y esto se correlaciona con concentraciones 
de sodio elevadas en la leche materna. 

El control de peso diario durante la primera sema-
na de vida es un método simple y barato de detec-
tar deshidrataciones inminentes o ya existentes en 
recién nacidos alimentados exclusivamente con 
lactancia materna. Asimismo es importante que la 
primera visita al pediatra de atención primaria se 
realice durante la primera semana de vida para pre-
venir o detectar de forma precoz los problemas que 
puedan surgir en la crianza del recién nacido. Queda 
patente la necesidad de una educación, orientación y 
entrenamiento adecuados a las madres con deseo de 
lactar, con un mayor apoyo por parte de los profesio-
nales sanitarios.
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INTRODUCCIÓN
Actualmente está establecido el cribado universal de 
hipoacusia en recién nacidos en la Comunidad Valen-
ciana. Sin embargo no siempre se realiza en el periodo 
neonatal inmediato. El objetivo de este estudio es co-
nocer si existen diferencias en los resultados de estas 
pruebas en nacidos previo al alta de nuestra Materni-
dad y remitidos posteriormente desde otros centros.

MÉTODOS
El ámbito de estudio incluyó a todos los recién na-
cidos (RN) que nacieron entre el 1 de enero 2010 y 
el 31 de diciembre de 2011 en nuestro hospital a los 
que se realizaron otoemisiones acústicas (OEAs) an-
tes del alta de Maternidad y los lactantes remitidos en 
el mismo periodo a nuestro hospital desde Atención 
primaria, que habían nacido en otros centros para la 
realización de cribado auditivo.

RESULTADOS
Entre los 3.474 nacidos intramuros el 4,7% no pasa-
ron la 1ª prueba de OEAs, realizándose la prueba a 
una edad media de 6,2 días (con factor de confusión 
de ingresos en neonatología y problemas técnicos al 
alta de Maternidad). Del total de 409 nacidos extra-
muros el 12,2% no superó la 1ª prueba, que se realizó 
a una edad media de 52,6 días de vida. En cada uno 
de los grupos, 12 RN tenían antecedentes familiares 
de hipoacusia.
Entre los nacidos intramuros con 1ª OEAs anómalas, 
el 21,4% (35 pacientes) no superaron la 2ª prueba que 
se realizó a una edad media de 21,07 días. En el grupo 
externo el 42,1% (8 casos) no superaron la 2ª prueba 
de OEAs realizada a una edad media de 57,56 días.
Se solicitaron los Potenciales evocados acústicos 

(PEAs) en 35 casos de los nacidos en nuestro hospital 
con resultado patológico en 11 casos (31%), mientras 
que en el grupo extramuros se solicitaron PEAs en 30 
casos, de los que solo 4 (13,3%) fueron patológicos. 
En todos los pacientes en los que se realizaron PEAs 
con resultado patológico se solicitó interconsulta con 
Otorinolaringología  confirmándose hipoacusia pro-
funda bilateral en 1 caso con antecedentes familiares  
(0,28 por mil) de  los 3474 nacidos en nuestro hospi-
tal y en ninguno de los 409 nacidos extramuros. Se 
detectó hipoacusia leve-moderada en 3 casos de los 
intramuros y en 1 casos de los extramurales.

DISCUSIÓN
La tasa de hipoacusia detectada en ambos grupos es 
similar a las tasas aceptadas en otras poblaciones. Pero 
el porcentaje de OEAs anómalas en la 1ª y 2ª deter-
minación es muy superior en los nacidos extramuros 
que en los intramuros, que interpretamos en relación 
con la edad a la que se realiza la prueba. Así mismo 
el aumento de pacientes que no superan la segunda 
prueba de OEAs entro los nacidos extramuros genera 
un número excesivo de PEAs, que en la mayoría de 
casos son normales con lo que aumenta el tiempo de 
incertidumbre y pérdida de horas de trabajo para los 
padres y aumento del coste sanitario.

CONCLUSIONES
La frecuencia de hipoacusia en nacidos intramuros es 
de 1,1 por mil y de 2,4 por mil en los extramuros con-
siderando hipoacusias profundas y moderadas.
Creemos recomendable la realización de las otoemi-
siones en la primera semana de vida, porque de lo 
contrario se encarece el diagnóstico y disminuye el 
beneficio de un cribado universal.
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INTRODUCCIÓN
La patología relacionada con el niño prematuro ha adquiri-
do en los últimos años gran relevancia debido al progresivo 
incremento de nacimientos pretérmino. El niño prematuro 
precisa un mayor soporte asistencial, tanto periodo neona-
tal inmediato, como a lo largo de su vida. Nos planteamos 
la realización de un estudio para conocer la casuística re-
lacionada con la prematuridad en el ámbito de atención 
primaria y comparar las principales secuelas y patologías 
de nuestros pacientes prematuros con los no prematuros.

MATERIAL Y MÉTODOS
Sobre una población pediátrica de una zona básica de sa-
lud, atendida en nuestro centro, realizamos un estudio de 
cohortes abierto, con un grupo formado por los pacientes 
prematuros nacidos en el Hospital General de Castellón 
entre los años 2009 y 2011, pertenecientes a la población 
de estudio y un grupo control de pacientes a término de 
similares características. Analizamos como hipótesis prin-
cipal la existencia de una mayor incidencia en el grupo de 
prematuros de patologías respiratorias, cardiovasculares, 
déficits sensoriales y alergias Valoramos el número de in-
gresos hospitalarios por patologías adquiridas en la comu-
nidad.  Analizamos los datos con EPIDAT obteniendo me-
didas de incidencia acumulada, asociación y significación 
estadística Ji cuadrado con corrección de Yates.  Secunda-
riamente recogemos datos sobre el  estado nutricional  y la 
lactancia recibida en los primeros meses de vida.

RESULTADOS
Sobre un total de 774 recién nacidos en el periodo 2009-
2011 pertenecientes a la población en estudio, obtenemos 
un grupo de 47 pacientes prematuros, (7 menores de 32SG, 
14 entre 32 y 34 SG y 26 entre 34-36SG). La incidencia 
de mortalidad neonatal fue de  4,2%, coincidente con la 
de nuestro medio. La prevalencia de prematuridad fue de 
6,1%,  comparable con la prevalencia actual en España. 
Obtenemos un grupo control aleatorizado de 52 pacientes 
nacidos a término, comparable a nuestro grupo de prema-
turos. No existen pacientes con déficits neurológicos seve-
ros ni sensoriales. Encontramos asociación entre la prema-
turidad y los episodios de bronquiolitis (OR 3,8 IC 95%, 
X2 corrección de Yates 7,5 p0,006), no obstante no existe 
asociación con el asma del lactante. El grupo de prema-
turos presenta un mayor riesgo de presentar cardiopatías 

(OR 3,9 C 95%), y alergias alimentarias (OR 3,4 IC95%). 
El número de ingresos es significativamente mayor en los 
prematuros, especialmente los derivados de patologías res-
piratorias (OR 2,7 IC95%, X2 corrección de Yates 3,2 p 
0,05). La proporción de madres que optan por lactancia 
materna o mixta es significativamente mayor en el grupo 
de no prematuros (X2 7,8 p0,02). El estado nutricional de 
nuestros pacientes no prematuros es óptimo mostrando una 
distribución normal para peso, talla e IMC, sin embargo en 
el grupo de prematuros se desplaza a la izquierda para peso 
al encontrar un 6% con peso en p<3 y talla con valores de 
un 19% en p<3.  

DISCUSIÓN
Los datos de nuestro estudio se emparejan con los exis-
tentes en otras poblaciones similares, pone de manifiesto 
la susceptibilidad de estos pacientes a ciertas patologías, 
encontrando diferencias estadísticamente significativas. 
Llama la atención la ausencia de déficits sensoriales y 
cognitivos, que puede ser debido a la incidencia global 
sobre la escasa población estudiada (población total de 
25.945 hab.) y al hecho de que los pacientes aun están en 
seguimiento, y los déficits cognitivos podrían aparecer en 
edades superiores. Si bien la bronquiolitis es claramente 
prevalente en el grupo prematuros, no así el desarrollo 
posterior de asma del lactante, situación que  es multifac-
torial,  con diversos factores de riesgo no incluidos en este 
estudio. Se encuentran diferencias significativas en cardio-
patías, así como en alergias alimentarias, hecho que debe 
ponernos sobre alerta ante estos pacientes y la aparición 
de sintomatología sugestiva. Existe mayor susceptibilidad 
de ingresos en pacientes prematuros, principalmente por 
patología respiratoria. Por último los datos nutricionales 
y de lactancia no difieren mucho del resto de bibliografía, 
recogiendo los mismos para analizarlos posteriormente. 

CONCLUSIONES
Queremos concienciar a la Pediatría de Atención Primaria 
de la importancia del seguimiento del paciente prematuro 
y valorar si precisan una atención mas estrecha dentro del 
sistema sanitario. Consideramos de utilidad crear un pro-
grama de seguimiento, paralelo al que se realiza a nivel 
hospitalario con prematuros extremos, dentro del ámbito 
de atención primaria.
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INTRODUCCIÓN
Abetalipopoprteinemia (ABL) es un trastorno heredi-
tario, autosómico recesivo, causado por una mutación 
en el gen que codifica la Proteína Microsómica Tras-
portadora de Triglicéridos (MTTP). Es una rara en-
fermedad, con menos de 100 casos descritos en todo 
el mundo.
Se caracteriza por una alteración en la absorción de 
las grasas y vitaminas liposolubles debido a un defec-
to en la síntesis de la Apolipoproteina B. Clínicamen-
te se presenta en la infancia temprana, como desnutri-
ción, retraso del crecimiento y diarrea malabsortiva; 
en épocas posteriores aparecerá clínica neurológica, 
miopatías y alteraciones oftalmológicas (retinopatía 
pigmentaria). En laboratorio encontraremos niveles 
bajos o indetectables de colesterol, triglicéridos y vi-
taminas liposolubles, con acantocitosis. En biopsia de 
intestino delgado encontramos la presencia de vacuo-
las lipídicas en los enterocitos.
El tratamiento fundamental es dietético y  suplemen-
tando con vitaminas liposolubles.

CASO CLÍNICO
Paciente de 6 meses de edad que ingresa por desnutri-
ción severa, aspecto de paciente terminal con pliegue 
positivo y hepatomegalia. En seguimiento por Gas-
troenterología por vómitos, hipertransaminasemia y 
fallo de medro desde el mes de vida, con aceptable 
ganancia ponderal con fórmula hidrolizada. Se pier-
de seguimiento durante 3 meses porque se marcha de 

vacaciones a su país de origen. Como antecedentes 
familiares destaca un hermano fallecido a los 3 me-
ses de edad de causa desconocida. Consanguineidad 
en padres (primos segundos), con niveles normales 
de colesterol y triglicéridos en ambos progenitores. 
Se realizan exploraciones complementarias, de la que 
destacan niveles indetectables de colesterol, triglicé-
ridos, vitaminas A y E, niveles bajos de ApoB y acan-
tocitosis en sangre periférica. En estudio de heces se 
objetiva abundantes corpúsculos de grasas sin digerir. 
Se plantea el diagnóstico de Abetalipoproteinemia 
dados los hallazgos, por lo que se solicita estudio ge-
nético y se inicia tratamiento. No se realiza biopsia 
intestinal dada la importante afectación del estado ge-
neral.  Tras 4 meses del diagnóstico presenta excelen-
te estado general, con buena ganancia ponderal.

COMENTARIOS
- Es una enfermedad rara, de afectación multisitémi-
ca. Un diagnóstico y tratamiento temprano reducen 
potencialmente la  severidad de la neuropatía y reti-
nopatía asociadas.
- Ante un paciente desnutrido, con esteatorrea, cuyos 
niveles de colesterol y triglicéridos son indetectables 
en sangre y que presenta acantocitosis en sangre peri-
férica hemos de pensar siempre en ABL.
- Un estudio genético positivo confirmará el diagnós-
tico, en nuestro caso se detectó una mutación genética 
relacionada con el gen MTP: c.1769+1G>T, mutación 
que ha sido descrita en la literatura.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:141

Comunicaciones oralesSESIÓN 2: NEONATOLOGÍA/ENDOCRINOLOGÍA/REUMATOLOGÍA

Bicitopenia y enfermedad de Graves-Basedow: 
una rara asociación.

Vercher Grau A, Pascual Estruch L, Rico Moncho L, 
Ballbè Blasi M, Izquierdo Fos I, Vargas Torcal F. 

Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario de Elche (Alicante).

INTRODUCCIÓN
Presentamos el caso de una escolar mujer de 8 años 
de edad diagnosticada de enfermedad de Graves-Ba-
sedow (EGB), junto con anemia y leucopenia.

CASO CLÍNICO
Escolar mujer de 8 años de edad remitida a Consul-
tas Externas de Cardiología Infantil por palpitaciones. 
No refiere mareos ni pérdidas de conciencia. Tampoco 
episodios de fatiga. No toma ningún fármaco. A la ex-
ploración física se evidencia: palidez cutánea; piel ca-
liente y sudorosa; auscultación cardíaca: taquicardia 
(120 latidos por minuto), 1º ruido normal con soplo 
sistólico 2/6, con 2º ruido normal, hiperdinamia sin 
frémito precordial; exoftalmos bilateral; bocio palpa-
ble; trémor fino en ambas manos; discreto edema en 
tobillos; no se palpan masas ni visceromegalias. De 
este modo, se solicitó analítica sanguínea de la que 
resaltamos: TSH: <0,0150 μUI/mL (normal: 0,4350 
- 6,1420), T4: 5,84 ng/dL (normal: 0,86 - 1,93), Hb: 
11 g/dL, Hto: 35%, VCM: 70,5 fl, HCM: 23,6, leu-
cocitos: 3850 (24,4% neutrófilos), plaquetas 221.000, 
BNP: 709 pg/mL (normal < 125,0). ECG: ritmo si-
nusal a 120 lpm. Ecocardiografía: insuficiencia mi-
tral ligera. De este modo, se inicia tratamiento con 
propranolol y metamizol, con adecuada tolerancia y 
buena evolución clínica.

CONCLUSIONES / COMENTARIOS
La EGB está caracterizada por hipertiroidismo, bocio, 
oftalmopatía, y en algunas ocasiones de mixedema 
pretibial. Su expresión clínica depende del aumento 
del nivel de las hormonas tiroideas y fenómenos au-
toinmunes (responsables del bocio, la oftalmopatía y 
el mixedema pretibial), ambos mecanismos pueden 
producir diversas alteraciones, entre ellas algunas in-
frecuentes, como a nivel hematológico. Las hormo-
nas tiroideas por una parte, estimulan la producción 
de eritropoyetina y de células madre; y además, au-
mentan el consumo de oxígeno, promueven la utili-
zación de glucosa, lípidos y aminoácidos. Así, ante 
una situación de metabolismo aumentado, como es el 
hipertiroidismo, también se elevan las necesidades de 
factores necesarios para una correcta hematopoyesis 
(ácido fólico, hierro, vitamina B12), asociándose a una 
deficiencia relativa de éstos, siendo así la anemia un 
hallazgo frecuente (aunque existen otros mecanismos 
fisiopatológicos implicados como la disminución de 
la vida media eritrocitaria por hipertrofia del sistema 
reticuloendotelial, anemia hemolítica). La afectación 
de la serie plaquetar puede deberse a mecanismos in-
munes (anticuerpos antiplaquetarios), y a la hipertro-
fia del sistema reticuloendotelial. En la serie blanca 
pueden evidenciarse anticuerpos antineutrófilos.
Finalmente, destacar la importancia del estudio he-
matológico ante un paciente con EGB.
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Enfermedad de Addison. Un maestro del camuflaje.

Moreno Flórez C, Posadas Blázquez V, Morata Alba J, Alpera La Cruz R.
Servicio de Pediatría. Hospital Clínico Universitario de Valencia. 

INTRODUCCIÓN
La enfermedad de Addison es una patología de baja 
incidencia (0.4-0.8/100.000). Se caracteriza por la de-
ficiencia de gluco–mineralocorticoides y andrógenos; 
secundario a una destrucción de las glándulas supra-
rrenales. Puede deberse a diversas causas; predomi-
nando en nuestro medio, la etiología autoinmune. Los 
síntomas van a presentarse de forma gradual, apa-
reciendo cuando el porcentaje de destrucción es del 
90%. El único tratamiento es la sustitución hormonal 
de por vida; variando la dosis según las situaciones a 
las que se enfrente el niño.

CASO CLÍNICO
Se presenta el caso de un niño de 10 años que, en un 
periodo de 20 días, es atendido en varias ocasiones en 
urgencias por vómitos. En varios análisis se evidencia 
hiponatremia (127  - 130 mEq/L) que es corregida con 
fluidoterapia iv. Se relaciona la clínica con patología 
digestiva, por asociar dolor abdominal intermitente, 
hiporexia y debilidad. Desde el inicio del cuadro re-
fieren absentismo escolar.

La sintomatología persiste hasta provocar hemateme-
sis, por lo cual se ingresa. La endoscopia digestiva es 
anodina. A la exploración: pérdida de 2 Kg de peso. 
FC: 80 lpm, PA: 96/58 mmHg (p10/5), deshidratación 
leve. Hemograma, bioquímica y EAB capilar normal; 
excepto nuevamente hiponatremia 128 mEq/L. 

Tras tres días de fluidoterapia iv y ceder los vómitos, 
llama la atención la persistencia de la hiponatremia 
(129 mEq/L). Se evidencia aumento del sodio en ori-
na: (90-133 mmol/L), Osmolaridad plasmática dismi-
nuida (269 mmol/L), Osmolaridad urinaria aumenta-
da (300 mmol/L), diuresis 1 ml/Kg/día; con función 
renal normal. Con la sospecha de SIADH se realiza 
RNM cerebral y radiografía de tórax que son norma-
les.
Se amplía la anamnesis describiendo astenia y debili-
dad de 1 año de evolución; exacerbándose en los úl-
timos 3 meses por lo cual había abandonado su prác-

tica deportiva. Valorado previamente por cardiología 
y neumología sin encontrar patología. La madre co-
menta avidez por el consumo de sal en el último año. 
Al reexplorar al niño, destaca sequedad de piel, con 
placas eccematosas hiperpigmentadas en tronco; ade-
más, hiperpigmentación cutánea; más notoria en nu-
dillos y  encías.
Se plantea el diagnóstico de Insuficiencia suprarrenal, 
que se confirma con un cortisol plasmático basal < 3 
ug/dL y en orina < 40 ug/24 h. La ACTH es >2000 
pg/mL, corroborando la etiología primaria. Resto de 
análisis: ADH: normal. Aldosterona, 17 OH Proges-
terona y Andrógenos suprarrenales: disminuidos; con 
aumento en la actividad de renina plasmática. 
Por medio de una RMN se evidencia atrofia de su-
prarrenales y en la inmunofluorescencia indirecta se 
confirma la presencia de anticuerpos anticorteza su-
prarrenal. 
Se inicia tratamiento sustitutivo con hidrocortisona 
y fludrocortisona. Gradualmente se aprecia mejoría 
clínica; con normalidad en natremia y PA; disminu-
ción de avidez por la sal. Recupera su calidad de vida, 
retornando sin problemas la práctica deportiva y la 
escolarización. 

COMENTARIOS
Queremos destacar, con este caso clínico, la dificul-
tad que plantea un diagnóstico precoz dada la clínica 
inespecífica e insidiosa de la enfermedad de Addi-
son. No obstante, ante una hiponatremia mantenida, 
siempre debemos descartar una posible insuficiencia 
suprarrenal. En nuestro caso no se planteó el diag-
nóstico de forma inicial; pero se llegó a éste, antes 
de desencadenarse una crisis suprarrenal que puede 
suponer un riesgo vital. 

Es importante plantearse un diagnóstico diferencial, 
ante cuadros clínicos persistentes. La relevancia de 
una anamnesis completa y la exploración clínica de-
tallada; son herramientas que, usadas de forma ade-
cuada, nos llevarán a un diagnóstico oportuno ante 
cualquier reto clínico que nos enfrentemos.
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Prevalencia de insulinorresistencia en pacientes con 
sobrepeso y obesidad.

Faus Pérez A*, Fujkova J*, Castillo Rukoz C*, 
del Castillo Villaescua C*, Simó Jorda R*, Codoñer Franch P*.

*Hospital Dr Peset (Valencia).

INTRODUCCIÓN
La alta incidencia de sobrepeso y obesidad entre la 
población infantojuvenil y su asociación con tras-
tornos del metabolismo hidrocarbonado, así como 
hipertensión arterial y dislipemia hace necesario un 
seguimiento estricto e inicio de medidas preventivas 
de forma precoz.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio prospectivo basado en 234 pacientes con so-
brepeso y obesidad con edades entre 5 -16 años en los 
años 2008 a 2011. Las determinaciones fueron reali-
zadas con los sujetos en ropa interior y sin zapatos. 
Para la impedanciometría se utilizó Tanita (Type BC-
418MA) y los pliegues cutáneos fueron medidos con 
calibre Harpender.

OBJETIVO
Estimar la prevalencia de insulinorresistencia en pa-
cientes con sobrepeso y obesidad y su valoración an-
tropométrica, perfil metabólico y riesgo cardiovascu-
lar.

RESULTADOS
Se estudiaron 234 pacientes, 118 niños (50.5%) y 116 
niñas (49.5%). La edad media de 13.6 años (rango 5 
-16), 126 pacientes escolares (53.8%) y 108 pacien-
tes adolescentes (46.1%).  La prevalencia de obesidad 
fue de 39.7%, superior en niños, 74 casos (79.5%), 
con predominio en adolescentes.  2 niños prepúberes, 
2 niñas pubertad adelantada y 1 caso de ovario poli-
quísitco.
 La prevalencia de insulinorresistencia fue del 41% 
(96 casos), no encontrando diferencias en cuanto a 

edad de presentación ni sexo.  70 casos sin alteración 
de la glucemia (72.9%), 20 con alteración glucosa 
en ayunas (20.8%) y 3 con alteración tolerancia glu-
cosa (3.1%). 12 pacientes tratados con Metformina 
(12.5%). 2 adolescentes con síndrome metabólico. 
El índice HOMA fue superior a 3.16 en todos los ca-
sos, media de 5.9, siendo superior en obesos y ado-
lescentes. 42 casos sedentarios (43.7%), 37 practica-
ban deporte ocasional (38.5%) y 17 (17.7%) activos.  
En sedentarios se demostró correlación con aumen-
to índice aterogénico, HTA y PCR ultrasensible. 53 
casos (55.2%) presentaban acantosis y 35% asocia-
ba estrías. El pliegue tricipital, bicipital, subescapu-
lar y porcentaje masa grasa superiores en niñas. La 
circunferencia de cintura abdominal e índice cintura/
cadera se correlacionó con hipercolesterolemia, hi-
pertrigliceridemia e HTA. 20 casos presentaban alte-
ración metabolismo lipídico (20.8%), siendo más pre-
valente aumento colesterol total. 17 con aumento de 
índice aterogénico (17.7%) y 18 hipertrigliceridemia 
(18.7%), con predominio, estos últimos, en adoles-
centes. 7 presentaban hipertransaminasemia.  HTA en 
20 casos (20.8%),  siendo más frecuente aumento TA 
sistólica.  PCR ultrasensible>3 en 28 casos (29.1%), 
siendo superior en obesos (57.1%) y niños (57%). 

CONCLUSIONES
1. Destacar alta prevalencia de insulinorresistencia en 
pacientes con sobrepeso y obesidad y su relación con 
dislipemia, HTA y aumento PCR ultrasensible. 

2. La circunferencia de la cintura puede ser útil para 
identificar a pacientes con riesgo de dislipemia e hi-
pertensión arterial.
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Enfermedad de Kawasaki en adolescente.

Albors Fernández AM, Lacomba Carratalá L,Sifre Aranda M, Sequí Canet JM.
Servicio de Pediatría. Hospital Francesc de Borja. Gandia.  

La enfermedad de Kawasaki es una vasculitis de pe-
queños y medianos vasos, más propia de lactantes y 
niños pequeños. Se muestra un caso de esta enferme-
dad que presenta como peculiaridad la edad de la pa-
ciente. 
Mujer de 13 años que acude por exantema generaliza-
do de 3 días de evolución y fiebre. A la exploración: 
Temperatura 40ºC, resto de constantes normales. 
Exantema maculo papular confluente generalizado 
que afecta a palmas y plantas y desaparece a la vi-
tropresión. Petequias diseminadas de predominio en 
miembros inferiores. Eritema malar y edema labial 
inferior. Orofaringe normal. 2 aftas bucales. Resto de 

exploración por aparatos normal. Se realiza análisis 
donde destaca proteína C reactiva: 76.2 mg/Ll; leu-
cocitos 5.200 (Neutrófilos 80.4%, Linfocitos 9.7%, 
Monocitos 6%) y linfopenia con 0.5 x 109/L. A las 
12 horas se extrae analítica de control con aumento 
de los parámetros inflamatorios (Proteina C reacti-
va 177.7 mg/L) y de transaminasas G.O.T 64 U/L, 
G.P.T.: 107 U/L, Gama G.T.: 130 U/L) Se completa el 
estudio con serología vírica, que incluye sarampión, 
con resultado negativo. Evolución: durante el ingreso 
presenta fiebre que cede parcialmente a antitérmicos. 
El exantema que inicialmente era máculo papular eri-
tematoso generalizado evoluciona hacia un exantema 
purpúrico generalizado (figura 1) que afecta a palmas 
y plantas. Asocia inyección conjuntival bilateral, ede-

ma y eritema en cara y labios, adenopatías laterocer-
vicales móviles de 1.5 cm de diámetro, labios fisu-
rados y aftas en mucosa yugal. Inicialmente, ante la 
evolución clínica y analítica se inicia antibioterapia. 
Tras 5 días de antibioterapia la fiebre persiste y ante 
la posibilidad de enfermedad de Kawasaki se realiza 
ecocardiograma que es normal y se inicia tratamiento 
con aspirina e inmunoglobulina intravenosa con bue-
na evolución. 
La enfermedad de Kawasaki es una enfermedad au-
toinmune de etiopatogenia no muy bien conocida. El 
diagnóstico se basa en criterios clínicos: 
1.- Fiebre de más de 5 días de evolución
2.- Inyección conjuntival bilateral, no exudativa,
3.- Lesiones orofaríngeas con eritema oral y/o fisuras 
de labios y/o lengua “aframbuesada”,
4.- Edema o eritema de manos y pies y en el estado 
de convalecencia descamación de los pulpejos de los 
dedos 
5.- Exantema polimorfo no vesiculocostroso
6.- Adenopatía cervical de 1,5 cm de diámetro, a me-
nudo unilateral. 
Son necesarios el síndrome febril y 4 de los 5 crite-
rios referidos o 4 criterios con aneurisma coronario 
por ecocardiografía bidimensional. Nuestra paciente 
cumplía todos los criterios y además presentó a las 2 
semanas del alta descamación de los pulpejos de los 
dedos.  (figura 2) 
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Enfermedad de Kawasaki y elevación del péptido natriurético 
tipo B.  A propósito de un caso.

Claramunt Taberner D, Gil Zamorano B, Ferrando Monleón S, 
Muñoz Ramón G, Pérez Tarazona S. 

Servicio de Pediatría,**Hospital de La Ribera, Alzira, Valencia.

INTRODUCCIÓN
La enfermedad de Kawasaki es una de las vasculitis 
más frecuentes en la infancia y la principal causa de 
cardiopatía adquirida en los países desarrollados. El 
diagnóstico precoz de esta entidad y el inicio del tra-
tamiento antes del 10º día de fiebre, minimizan las 
secuelas cardiacas y sus futuras complicaciones. En 
los últimos años, se ha propuesto la utilización de los 
niveles plasmáticos del péptido natriurético tipo B 
(midiendo el fragmento N-terminal del mismo: NT-
proBNP), puesto que su elevación puede servir de 
apoyo en el diagnóstico precoz de casos atípicos de 
enfermedad de Kawasaki y puede permitir identificar 
aquellos pacientes con mayor riesgo de padecer car-
diopatía (tanto precoz como tardía). Por otro lado, se 
ha sugerido que la persistencia de valores elevados 
de NT-proBNP tras la 1ª dosis de gammaglobulina, 
apoyaría la administración de una 2ª dosis de manera 
anticipada en pacientes en los que no se ha resuelto 
la fiebre.

CASO CLÍNICO
Preescolar niño de 3 años que acude a urgencias del 
hospital por cuadro febril de hasta 39,7ºC de 5 días 
de evolución, junto a exantema macular de aparición 
en las primeras 24 horas de la fiebre. Tratamiento con 
amoxicilina 48h por sospecha de escarlatina. En la ex-
ploración clínica está febril (38,1ºC axilar), con resto 
de constantes normales. Presenta buen estado gene-
ral, exantema macular de distribución generalizada 
polimorfo inespecífico, hiperemia conjuntival bilate-
ral sin secreción, labios fisurados, lengua aframbue-
sada y edema leve en dorso de manos y pies. Resto 
de la exploración normal. Exploraciones complemen-
tarias: Hemograma: Hb 8,9 gr/dl, Hto 25,6%; leuco-
citos 12400 (73,8% N, 9% L, 9% E 4%); plaquetas: 
328.000. Bioquímica sérica: PCR: 142,8mg/l. PCT: 
1,56ng/ml, VSG: 38mm/h. GOT: 32 U/L, GPT: 107 
U/L, Albúmina: 3,3 g/dl. Ionograma normal. ASLO: 
17 U/mL. Radiografía de tórax normal. Serología y 
hemocultivo negativos. Con la sospecha de enferme-

dad de Kawasaki se administra tratamiento con gam-
maglobulina IV (2g/kg) el mismo día del ingreso, e 
inicia ácido acetilsalicílico v.o (80mg/kg/día). Queda 
apirético a las 24 horas, con mejoría rápida de la sin-
tomatología; desaparición casi completa del exante-
ma cutáneo y del edema e hiperemia conjuntival a las 
pocas horas de inicio de administración de gamma-
globulina, con inicio de descamación cutánea el se-
gundo día de ingreso. NT-proBNP (24 horas después 
de la gammaglobulina): 2335 pg/m (> 300 sugestivo 
de cardiopatía en niños). El ECG y la ecocardiografía 
el 2º día de ingreso son normales. Se procede al alta 
el 4º día. Control analítico (10º día tras inicio de la 
fiebre): Hb 9,6 g/dl. Hto 28,2%); plaquetas: 558.000; 
NT-proBNP: 815.7pg/ml.  Ecocardiografia de control 
normal a los 15 días y al 1,5 mes del inicio de la fie-
bre, con control de NT-proBNP (pendiente resultado 
esta semana, 

COMENTARIOS
La enfermedad de Kawasaki es una entidad a tener 
en cuenta en el diagnóstico diferencial del niño con 
síndrome febril. El NT-proBNP es un biomarcador 
que puede apoyar el diagnóstico de esta enfermedad, 
especialmente en los casos atípicos o incompletos. Su 
elevación se ha relacionado con un mayor riesgo de 
desarrollar lesiones cardiacas, lo que obliga a realizar 
un seguimiento más estrecho y prolongado en estos 
pacientes, a pesar de un tratamiento correcto y de la 
normalidad del estudio cardiológico inicial.

BIBLIOGRAFIA
1.- Kazunari K et al. Prediction of the risk of coronary 
arterial lesions in Kawasaki disease by brain natriure-
tic peptide. Pediatr Cardiol (2011), 32: 1106-1109.
2.- Lenz AM. Natriuretic peptides in children. Phy-
siology and clinical utility. Curr Opin Pediatr (2011), 
23:452-459.
3.- Nagib D et al. Natriuretic peptide as an adjunctive 
diagnostic test in the acute phase of Kawasaki disea-
se. Pediatr Cardiol (2009), 30:810-817.
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Dermatomiositis infantojuvenil: revisión de una série de casos.

Morais Ramos Bochard CP*, González Cortés MV*, Agut Agut MM*, 
Nemesio Tordera M*, Cervera Albenca A*, Febrer Bosch MI**.

*Servicio de Pediatría. Hospital General de Castellón. 
**Servicio de Dermatología. Hospital General Universitario de Valencia.  

INTRODUCCIÓN
La dermatomiositis infantojuvenil (DMJ) es una rara 
miopatía autoinmune, caracterizada por lesiones cu-
táneas, debilidad muscular proximal simétrica y ha-
llazgos de laboratorio compatibles con miositis. Tiene 
una incidencia de 3.2 por millón de niños y año y pre-
disposición por el sexo femenino. 

MATERIAL Y MÉTODO
Se realizó un estudio retrospectivo,  basado en la re-
visión de historias clínicas de 8 pacientes diagnos-
ticados de DMJ en el Servicio de Dermatología del 
Hospital General de Valencia en el período compren-
dido entre 1987 y 2012. El diagnóstico se basó en las 
manifestaciones cutáneas características y biopsia cu-
tánea compatible. Se evaluó la afectación muscular a 
través de la clínica de debilidad muscular proximal, 
alteración de las enzimas musculares y electromio-
grafía (EMG) o biopsia muscular cuando indicados. 
Se analizaron las formas de presentación, los desen-
cadenantes, la afectación muscular, la existencia o no 
de síndrome de solapamiento, el tratamiento admi-
nistrado, la presencia de recaídas, la evolución y los 
tipos de secuelas. 

RESULTADOS
Se identificaron un total de 8 pacientes (4 femeninos) 
diagnosticados de DMJ. La edad al diagnóstico fue 
de 8 ± 4.4 años, con una media de seguimiento de 
13.5 años (rango entre 1 y 30). En todos ellos la for-
ma de presentación fue con lesiones cutáneas (pápu-
las de Gotron y eritema heliotropo), no presentando 
ningún caso un claro desencadenante. En 6 pacientes 
se observó afectación muscular, con enzimas altera-
das (CK, AST, LDH, Aldolasa), de los cuales a 4 se 
realizó EMG, resultando alterado solo en un caso. Se 

realizó ANA a 6 pacientes, de los cuales en 4 fue-
ron positivos y uno de ellos presentó escleromiositis 
(Anti Scl 70 positivo) y evolución contínua con cal-
cificaciones, contracturas en flexión y fibrosis pulmo-
nar. Solo un caso presentó forma cutánea pura, curada 
con tacrolimus tópico, sin necesidad de tratamiento 
sistémico. El resto de los pacientes necesitó inmuno-
supresores sistémicos, siendo los corticoides los de 
primera línea. Un caso presentó vasculitis digestiva. 
Hubo 4 pacientes curados totalmente “ad integrum”, 
3 presentaron calcificaciones articulares importantes 
(una renal), 2 telangiectasias, 2 poiquilodermias y 2 
lipodistrofias. 

DISCUSIÓN
En esta serie de casos podemos ver que tanto la edad 
media como la relación femenino:masculino coinci-
de con la descrita en otras series, aunque en algunos 
reportes existe un predominio del sexo femenino. 
No hemos encontrado ninguna relación directa en-
tre un desencadenante y la DMJ, a pesar de que esta 
enfermedad puede estar asociada a infecciones por 
virus como el herpes simple, el Epstein-Barr o el 
citomegalovirus. En este trabajo el 50% de los pa-
cientes desarrollaron secuelas y 7 de los 8 tuvieron 
una evolución policíclica o continua, coincidente 
con otras series donde éstas formas constituyen más 
del 60%.

CONCLUSIONES
La DMJ no es una enfermedad benigna. Un diagnós-
tico y tratamiento tempranos son importantes como 
forma de mejorar el pronóstico y evitar secuelas. Las 
formas recidivantes y crónicas se asocian a fenóme-
nos de calcinosis limitando la funcionalidad de las ar-
ticulaciones constituyendo un grave problema.
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Alveolitis alérgica extrínseca (AAE).

Taibi N*, Ferrández Gonzaléz M*, Peñalver Sarmiento A*, 
Muñoz Endrino C*, Roig Riu M*.

*Servicio de pediatría. Hospital Vega Baja

INTRODUCCIÓN
Es un grupo de enfermedades pulmonares intersticia-
les y alveolares graves, mediadas inmunológicamen-
te, que se desarrollan después de una exposición repe-
tida a partículas orgánicas en suspensión en pacientes 
susceptibles. Es poco común en la edad pediátrica. 
Se inicia con reclutamiento de PMN hacia el espacio 
alveolar, seguido del de linfocitos T CD8+; Con fre-
cuencia asocia formación de granulomas.
La AAE cursa en 3 fases: aguda (con reclutamiento 
de PMN y linfocitos), subaguda (con formación de 
granulomas no caseosos), crónica (con fibrosis).
La sospecha clínica es fundamental para el diagnós-
tico ante síntomas y exploración física compatibles. 
Las pruebas complementarias no son patognomóni-
cas aunque frente una exposición antigénica ayudan a 
sentar el diagnóstico. Los estudios a realizar son: bús-
queda de precipitinas, espirometría, lavado broncoal-
veolar, estudios de imagen y prueba de provocación.
El tratamiento se basa en la evitación del antígeno y 
corticoides sistémicos. El diagnóstico precoz basa-
do en una sospecha clínica ante síntomas sugestivos 
es muy importante porque el pronóstico depende de 
la fase de la enfermedad; en los pacientes en fase 
aguda es de esperar una recuperación completa. Por 
el contrario, los pacientes en fases más cronificadas 
van empeorando aun estando apartados del antígeno 
causal.

CASO CLÍNICO:  
Dos hermanas de 20 y 8 meses de edad, que presentan 
con 24 horas de decalaje, cuadro similar de tos, difi-
cultad respiratoria, rechazo parcial de alimentación, 
con empeoramiento progresivo: taquipnea, tiraje in-
tercostal y supraesternal, hipoventilación y subcre-
pitantes diseminados. La analítica fue banal y la Rx 
tórax reveló atrapamiento aéreo y mínimo infiltrado. 
No mejoría con corticoterapia y salbutamol iv, aña-

diéndose teofilina y cefotaxima iv. A las 4 horas del 
ingreso precisa intubación, y sigue empeorando, lle-
gando a presentar: pH: 6,83, pCO2: 189 mmHg, EB: 
-9,3 mmol/L, pero a partir de entonces inicia mejoría 
progresiva, y se traslada a UCI pediátria hospital de 
referencia. Es extubada a los 7días de su ingreso. La 
hermana menor fue vista en HGA desde el principio, 
y requirió ventilación asistida 13 días.
A los 7 meses, presentan varios ingresos simultáneos, 
con cuadro de insuficiencia respiratoria y fiebre, con 
respuesta favorable con su ingreso (separación de los 
antígenos desencadenantes) salbutamol + corticoides 
sistémicos.
De las pruebas complementarias destacan: test cutá-
neos a neumoalérgenos negativo, precipitinas a suero 
y excremento de palomas: positivo. Los padres con-
firman el contacto previo a las crisis, con palomas. 
Desde que se suspendió el contacto con las palomas, 
las niñas no han vuelto a presentar episodios de difi-
cultad respiratoria.

COMENTARIOS:
- La AAE en sus formas agudas cursa como un cuadro 
de insuficiencia respiratoria grave que como en los 
casos comentados pueden requerir ventilación asisti-
da y amenazar la vida. Puede confundirse con neumo-
nitis viral de evolución agresiva.
- La AAE es una entidad poco frecuente en la edad 
pediátrica, y requiere de un alto grado de sospecha 
clínica para su diagnóstico. 
- Se debe de plantear posible AAE, ante el hallazgo 
de infiltrados intersticiales de predominio linfocitario, 
bronquiolitis y granulomas.
- Se ha demostrado la participación tanto de meca-
nismos inmunológicos como no inmunológicos, exis-
tiendo además una predisposición personal a presentar 
la enfermedad, ya que sujetos sometidos a la misma 
exposición pueden o no desarrollarla.
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Experiencia del tratamiento con omalizumab en el control del 
asma en nuestro hospital.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Porcar Almela M, Ainsa Laguna D, Salido Capilla C, 
Tortajada Girbés M, Gracia Antequera M, Codoñer Franch P.

Hospital universitario Dr. Peset. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El omalizumab es un anticuerpo monoclonal que in-
terrumpe la reacción alérgica, independientemente 
de cuál sea el alérgeno, bloqueando la inmunoglobu-
lina E (IgE) libre, de forma que le impide unirse a 
sus receptores celulares y poner en marcha la cascada 
de mediadores de la inflamación alérgica. Además, 
presenta otros efectos biológicos de especial inte-
rés, como disminuir la expresión de los receptores 
de membrana para la IgE y la infiltración eosinófila 
bronquial.  Los objetivos que nos hemos planteado 
son mostrar nuestra experiencia en el tratamiento con 
omalizumab en los niños con asma grave controlados 
en consultas externas de nuestro hospital.

MATERIAL Y MÉTODOS
Hemos realizado un estudio retrospectivo descripti-
vo, donde hemos evaluado a los pacientes en trata-
miento con omalizumab de nuestro centro, tanto sus 
características epidemiológicas, como de respuesta 
al tratamiento. Se revisaron las historias de nuestros 
pacientes en tratamiento con omalizumab recogiendo 
los datos de interés, así como para evaluar el control 
del asma en estos pacientes coincidiendo con una vi-
sita a consultas externas se les pasó el cuestionario de 
control del asma (CAN), pasándolo previo al inicio 
del tratamiento, así como postratamiento. 

RESULTADO
N: 6 pacientes. Edad media de inicio del tratamiento: 
11 años y 3 meses (rango 9 años – 16 años), duración 
media del tratamiento 10.5 meses, la IgE sérica media 
fue de 1223 kU/L (rango 116-2595 kU/L), para la do-
sis de omalizumab empleada según el peso e Ige ba-
sal. El 100 % de los pacientes tenían el prick positivo 
a ácaros del polvo, y el 40 % eran polisensibilizados.  
Previo al inicio del tratamiento el 100% de los pacien-
tes llevaban tratamiento con corticoides inhalados a 

dosis alta, beta adrenégicos a dosis altas, y corticoides 
sistémicos con relativa frecuencia, el 50 % llevó in-
munoterapia. Se objetivó en los cuestionarios de con-
trol de asma, puntuaciones > 8 (media de 20), previo 
al inicio del tratamiento, y puntuaciones < 8, a partir 
de los 4 meses postratamiento. Como efectos adver-
sos en una de las pacientes (16 %), refería náuseas 
y somnolencia a los 60 minutos de la administración 
del omalizumab.    

DISCUSIÓN
Es evidente que en nuestros pacientes la administra-
ción de omalizumab ha sido beneficiosa, tanto para 
mejorar su calidad de vida con el control del asma, 
como para reducir el número de exacerbaciones e 
ingresos, estos resultados son respaldados por nume-
rosos estudios realizados de eficacia y seguridad con 
tratamiento con omalizumab, que han demostrado 
una incidencia estadísticamente significativa tanto en 
la reducción de hospitalizaciones, visitas a urgencias 
y visitas no programadas, reducción de síntomas y 
por lo tanto en la mejoría de la calidad de vida. El 
problema de este tratamiento es que es muy costoso, 
tiene que administrarse por vía subcutánea en hospi-
tal, y finalmente aunque poco frecuente presenta cier-
tos riesgos, siendo el más serio, la anafilaxia. 

CONCLUSIONES
En nuestra corta experiencia con un número limitado 
a 6 pacientes omalizumab ha sido seguro y eficaz en 
niños con asma grave sensibilizados a aeroalérgenos 
perennes, reduciendo en un 100 % de los casos el nú-
mero de crisis de asma en nuestros pacientes. Pese a 
que los resultados obtenidos son muy buenos respecto 
al control del asma y son respaldados por numerosos 
estudios, es necesario tener claro la limitación a la 
hora de extrapolar estos resultados a la población ge-
neral dado que el tamaño pequeño tamaño muestral.
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Coexistencia de enfermedad celiaquía y fibrosis quística.
SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Castaño Vicente-Gella C*, Posadas Blázquez V*, Khodayar Pardo P**, Martínez Costa C**.
*Servicio de Pediatría. **Sección de Gastroenterología y Nutrición Pediátrica.

Hospital Clínico Universitario Valencia

INTRODUCCIÓN
La Fibrosis Quística (FQ) es una enfermedad gené-
tica que afecta a 1/2500 nacidos vivos, en cambio, 
la enfermedad celíaca (EC), es mucho más frecuente 
afectando a 1/80-1/300 niños en  países desarrollados 
como España. 
Los escasos estudios publicados hablan de una co-
existencia de ambas enfermedades mayor a la espera-
ble aunque no parece haber relación genética. Algu-
nas hipótesis proponen un mayor contacto del gluten 
con la mucosa intestinal derivado de la insuficiencia 
pancreática; y otras, plantean la posibilidad de que, 
en muchos casos, estos niños son privados del efecto 
protector de la lactancia materna. 
El objetivo de esta comunicación es presentar un caso 
que agrupa las dos enfermedades.

CASO CLÍNICO
Niña de 2 años de edad afecta de FQ que desarrolla 
anemia ferropénica. 
Se diagnosticó a los 6 meses tras presentar prolapso 
rectal. Los cloruros en sudor fueron 130 mEq/L y el 
estudio genético demostró homocigosis para ∆ F508. 
Nunca ha presentado sintomatología respiratoria. Va-
lorada en CCEE de Gastroenterología y Nutrición Pe-
diátrica de forma periódica hasta la fecha ha llevado 
un buen desarrollo pondero estatural pero han persis-
tido heces blandas a pesar del tratamiento adecuado 
con enzimas pancreáticos. 
En un hemograma de control aparece una anemia fe-
rropénica (Hb 10,6 g/dL, VCM 72, HCM 20, ADE 

13,4, hierro: 13 mcg/dL  y ferritina 6 ng/dL). Durante 
3 meses se administra suplementos de hierro oral a 2 
mg/Kg/día sin apreciarse mejoría. Orientando la sis-
temática diagnóstica ante una anemia ferropénica se 
analizan: IgA total que fue normal y anticuerpos IgA 
anti Transglutaminasa tisular siendo de > 800 U/L , 
confirmados también con Ac anti endomisio. HLA 
DQ II positivo. 
Aplicando los criterios diagnósticos de celiaquía re-
cientemente propuestos por ESPGHAN, se inicia una 
dieta sin gluten. En el seguimiento, se observa la nor-
malización de las cifras de hemoglobina, negativizán-
dose los autoanticuerpos de la EC además de mejorar 
clínicamente.

COMENTARIOS
Las nuevas guías publicadas por la ESPGHAN ha-
blan de la necesidad de realizar un screening de la EC 
en todas aquellas situaciones que impliquen un riesgo 
de sufrirla. Un diagnóstico precoz permite iniciar die-
ta exenta de gluten, evitando posibles complicaciones 
graves a largo plazo. 
Con este caso queremos destacar la necesidad de des-
cartar la EC ante cualquier cuadro clínico sospechoso. 
Se debe hacer de una forma sistemática, teniendo en 
cuenta aquellas formas oligosintomáticas y las extra-
gastrointestinales como puede ser una anemia resis-
tente a tratamiento con hierro oral. 
Esta metódica debe mantenerse a pesar de la situación 
del paciente o la enfermedad de base evitando diag-
nósticos tardíos de la enfermedad.
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Experiencia de un nuevo programa de educacion sanitaria: 
“colonia de fin de semana para niños con asma”.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Juliá Benito JC*, Cerdá Mir JC**,  Vidorreta Martínez De Salinas MJ**, 
García Blanes CP**, Felix Toledo R**, De las Marinas Alvarez MD**, Martorell Aragones A**. 

*Centro de Salud de Alzira, Valencia.
**Unidad de Alergia. Consorcio Hospital General Universitario de Valencia. 

INTRODUCCIÓN
El asma es la enfermedad crónica más prevalente en 
la edad pediátrica, afectando al 10% de los niños en 
edad escolar de nuestra Comunidad Valenciana. To-
das las recomendaciones, guías y protocolos, estable-
cen el papel de la educación como elemento clave en 
el manejo y control de esta enfermedad. Las estancias 
largas de 7-14 días como los campamentos de verano 
o colonias para niños con asma son programas educa-
tivos adecuados para proporcionar esta información, 
pero ¿son necesarios tantos días para su desarrollo? 
Presentamos un programa educativo para niños con 
asma, concentrado en un fin de semana, como mode-
lo fácilmente reproducible, útil, económico y que no 
interfiere con las actividades escolares y familiares, 
manteniendo un alto nivel de información.

MATERIAL Y MÉTODOS
En las 2 ediciones realizadas hasta ahora (2010) y 
(2011), han participado 63 niños, entre 7 y 15 años 
afectos de asma bronquial. El lugar elegido ha sido 
“Centro de Educación Ambiental y Turismo Rural, 
ACTIO”, situado en Alborache (Valencia). A todos 
ellos se les realizó: un test sobre conocimientos de 
asma que estudia tres áreas: (alergia/asma, tratamien-
to/técnicas aplicación y asma/deporte) y un cuestio-
nario de calidad de vida en niños con asma, versión 
autoadministrada con actividades estandarizadas, va-
lidada para la población española  (PAQLQ(S)), antes 
de iniciar la actividad, al finalizar la colonia y 2 meses 
más tarde, así como un cuestionario de satisfacción. 
Se desarrollaron actividades de educación sanitaria, 
lúdicas, culturales y deportivas.

RESULTADOS
A lo largo del fin de semana, en ambas ediciones, 2010 
y 2011, se pudo completar todo el programa. Los re-

sultados de los test de conocimientos al acabar la co-
lonia mostraron un aumento de los conocimientos de 
asma de un 16,5% (año 2010) y un 18% (año 2011) y 
de un 12,9% (año 2010) y un 20,2% (año 2011) dos 
meses más tarde. Los resultados de los cuestionarios 
de calidad de vida mostraron en las dos ediciones, un 
incremento significativo (≥0,5 puntos) en todas sus 
áreas: limitaciones en las actividades, síntomas y as-
pectos emocionales, incremento que se mantuvo dos 
meses más tarde. Todos presentaban un alto grado de 
satisfacción, referían haber aprendido algo nuevo y 
deseo por volver.

DISCUSIÓN
En nuestro País se vienen realizando desde hace más 
de 20 años colonias de verano para niños con asma 
con estancias de 7 a 14 días (Cataluña, Madrid, An-
dalucía Galicia y Valencia). Nuestro grupo de trabajo 
ha realizado estos programas de colonias de verano 
con estancias de 8 días durante 16 años, necesitando 
para atender a 55-60 niños un equipo humano entre 
15-16 personas, con un costo de alrededor de 18.000 
euros, obteniendo unos buenos resultados.  Este nue-
vo pograma alcanza los mismos resultados con un 
despliegue de medios sanitarios mucho menor, equi-
po humano de 6 personas y un costo aproximado de 
7.000 euros, que puede ser inluso más económico en 
función del lugar elegido para realizar la actividad.

CONCLUSIONES
Este programa educativo de fin de semana se ha mos-
trado muy eficiente en las dos ediciones realizadas, 
logrando que todos los niños participantes: completen 
el programa,  mejoren su calidad de vida, adquieran 
un alto nivel de conocimientos sobre su enfermedad 
y tratamiento, con un costo razonable, manteniendo 
estos conocimientos 2 meses más tarde.
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Tras una hernia diafragmática congénita.
SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Giménez Grau C, Aleixandre Blanquer F.
Servicio de Pediatría. Hospital General de Elda. Elda.

CASO CLÍNICO
Niña de 3 años de edad que acude por dolor abdomi-
nal de 24 horas de evolución, acompañado de náuseas, 
vómitos y sin alteración de las deposiciones. A la ex-
ploración presenta un abdomen duro, no timpánico, 
doloroso a la palpación de forma difusa, con mayor 
intensidad en FII, con Blumberg dudoso y silencio 
abdominal. 
Antecedentes de RNPT y CIR. Al año de vida presen-
tó un episodio de tos súbita y dificultad respiratoria 
con hipoventilación en hemitórax derecho. Fue diag-
nosticada de hernia diafragmática derecha (HDC), 
asintomática hasta ese momento, intervenida median-
te toracotomía. 
Dados los antecedentes se sospechó una posible mal-
formación o malrotación intestinal. La radiografía 
simple de abdomen donde se apreciaron asas de in-
testino delgado proximal dilatadas con ausencia de 
gas yeyuno-ileal. La ecografía abdominal mostró ha-
llazgos compatibles con un cuadro oclusivo de intes-
tino delgado. Se derivó a Cirugía Pediátrica donde, 
por laparotomía, se objetivó una brida intestinal como 
causa de la oclusión.

Asociación de la HDC a otras malformaciones ana-
tómicas: Son numerosos los estudios que describen las 
asociaciones de la HDC a múltiples malformaciones 
congénitas: cardiovascular, gastrointestinal, urogeni-
tal, pulmonar o del SNC. Se asocian otros problemas 
de aparición tardía: pulmonares y gastrointestinales, 
tales como broncoespasmo, reflujo gastroesofágico, 
obstrucciones intestinales, hernias, etc. 
En relación a estos últimos, un estudio de 2008 apunta 
que cierto grado de malrotación intestinal es inherente 
a la HDC, y que dicha malrotación favorece posterio-
res adhesiones y/u obstrucciones de intestino delgado 
aproximadamente en un 10-20% de los pacientes con 
esta patología. Obstrucciones que ocurren con mayor 
frecuencia en estoa patología que en otras como mal-
rotación intestinal, onfalocele o gastrosquisis.

CONCLUSIONES
Son muchos los mecanismos que contribuyen a la 
mayor susceptibilidad de estos pacientes de presentar 
obstrucción intestinal: la malrotación, la parálisis in-
testinal prolongada, la cirugía, el aumento de presión 
intraabdominal,…
Ante un paciente con un cuadro oclusivo o pseudo-
oclusivo con antecedentes de HDC, aunque haya sido 
corregido por toracotomía, hay que considerar la posi-
bilidad de que presente adhesiones, bridas intestinales 
postquirúrgicas o congénitas, malrotaciones, etc…
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La pilocarpina no engaña.
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Manzanera García P, Gimenez Grau C, Fornies Arnau M, 
Pico Alfonso N, Fuerte Segura M, Aleixander Blanquer F.

Servicio de Pediatría. Hospital General de Elda. Elda.

INTRODUCCIÓN
Ante la presencia de midriasis unilateral deberemos 
tener en cuenta una de las causas más frecuentes en 
este grupo de edad, la causada por sustancias midriá-
ticas. El mecanismo de acción es una estimulación 
simpática de las fibras del dilatador de la pupila y/o 
una inhibición parasimpática de las fibras que inervan 
el esfínter de la pupila. Parasimpaticoliticos como la 
atropina, ciclopentolato y tropicamida y simpaticomi-
méticos como clonidina, brimonidina, apraclonidina. 
Algunas plantas como las que contienen como me-
tabolito secundario la escopolamina o el bromuro de 
ipatropio son algunos de los midriáticos más frecuen-
tes conocidos. A continuación mostramos un caso en 
el que nuestro objetivo principal es que tengamos 
siempre en cuenta las causas farmacológicas incluso 
ante la negación por parte del paciente y la familia y 
cuáles son estas pruebas que debemos realizar.

CASO CLÍNICO
Niño de 12 años que acudió a urgencias por visión 
borrosa. Una semana antes había acudido a una óptica 
por problemas de visión. No refería cefalea, sudora-
ción ni otra clínica de interés. Negaba ingesta y ma-
nipulación de medicamentos, tóxicos, contacto con 
alguna planta, traumatismos previos, enfermedades 
previas, intervenciones quirúrgicas, ni episodios de 
migrañas. TA: 105/65 mmHg. Temp: 36º. Glasgow de 
15. Interconsulta con oftalmología: Midriasis del ojo 
derecho más destacada en ambiente luminoso, sien-
do el ojo izquierdo normoreactivo al reflejo luminoso 
directo e indirecto, pero no reacciona frente a reflejo 
luminoso contralateral al iluminar el ojo izquierdo. 
MOE conservada. No ptosis palpebral. No diplopía. 
Presión intraocular y fondo de ojo normal. No focali-
dad neurológica. Resto de exploración neurológica y 
física normal. Se interrogó a la familia que niegan que 
se le hubiera realizado alguna extracción dentaria con 

uso de anestésicos locales o se le hubiese realizado 
alguna intervención quirúrgica previa ocular, dentaria 
o de cualquier otro origen. Exámenes complementa-
rios: TAC y RMN cerebral normal que descartó el po-
sible origen vascular o tumoral intracraneal. Se pensó 
en una pupila tónica de Adie’s cuyo diagnóstico dife-
rencial es la midriasis farmacológica. Al comprobar 
que no se había realizado la prueba de la pilocarpina 
se comenta de nuevo el caso con oftalmología, y esta 
vez al instilar pilocarpina al 0,1 % y 1% y ser las dos 
negativas, nos lleva a pensar de nuevo en que sea de 
origen farmacológico. Se vuelve a interrogar al pa-
ciente que confiesa haber estado manipulando un co-
lirio midriático.

COMENTARIO
Ante una midriasis unilateral de aparición espontanea 
debemos realizar un diagnóstico diferencial amplio. 
Teniendo en cuenta causas de menor frecuencia. El 
síndrome de Pourfour du Petit se caracteriza por mi-
driasis, ensanchamiento de la hendidura palpebral y 
exoftalmia por irritación del nervio simpático cervi-
cal. La midriasis unilateral benigna episódica muestra 
cierta relación con la migraña y el diagnóstico siem-
pre debe establecerse cuando hayamos descartado 
otras enfermedades subyacentes. Debe ser también 
descartadas otras causas como glaucoma de ángulo 
cerrado o espasmo segmentario del dilatador del iris 
o aún más infrecuentes como es el síndrome paraneo-
plasico o diferentes neuropatías. Pero lo que preten-
demos poner de manifiesto es la utilidad en la práctica 
clínica diaria de una prueba sencilla y poco invasiva 
como la pilocarpina que nos permite diagnosticar o 
descartar una de las causas más frecuente de midriasis 
unilateral en la infancia. En nuestro caso expuesto, el 
uso de la pilocarpina nos hubiera dirigido directamen-
te al diagnóstico y evitado el ingreso y la realización 
de diferentes pruebas.
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Niña de 3 años con midriasis unilateral.
SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Cerdán Reina JM*.
*Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario. Alicante.

INTRODUCCIÓN
La anisocoria es un signo de alarma en pediatría, por 
lo que precisa de una anamnesis exhaustiva así como 
una exploración física completa para establecer el 
diagnóstico diferencial entre las entidades que pueden 
causarla. La etiología más común es la farmacológi-
ca, pero la presencia de síntomas neurológicos orienta 
hacia lesiones intracraneales. Un estudio oftalmoló-
gico anodino descarta patologías oculares tales como 
glaucoma de ángulo cerrado o espasmo segmentario 
del dilatador del iris. El síndrome de Horner y el sín-
drome de Pourfour du Petit también son causas de 
anisocoria, acompañada de otras manifestaciones; 
sin embargo, ante un episodio de midriasis unilateral 
aislada, tras descartar la administración previa de fár-
macos simpaticomiméticos,se debe plantear el diag-
nóstico diferencial entre Midriasis Benigna Episódica 
y Pupila Tónica de Adie.

CASO CLÍNICO
Niña de 3 años, previamente sana, sin antecedentes 
familiares de interés, que consulta por anisocoria 
de aparición súbita, de tres horas de evolución, sin 
asociar otra sintomatología. No refieren traumatismo 
craneoencefálico previo, ingesta de fármacos ni apli-
cación de colirios. La exploración física es normal, no 
se objetiva focalidad neurológica y sólo destaca una 
pupila derecha midriática e hiporreactiva, con reflejo 
fotomotor consensuado en el ojo izquierdo presente. 
Se realiza un estudio oftalmológico con lámpara de 
hendidura y fondo de ojo que resulta normal, excepto 
por la midriasis, con agudeza visual conservada bi-
lateral. Pudimos comprobar mediante fotografías de 
días anteriores la instauración brusca del proceso, con 
previa isocoria, por lo que ante la ausencia de sig-
nos y síntomas de alarma y la sospecha de entidad 
benigna y transitoria mantuvimos actitud expectante. 
El cuadro se resolvió paulatinamente a lo largo de 72 
horas, presentando pupilas isocóricas y normorreacti-

vas al tercer día, por lo que no precisó de pruebas de 
imagen ni estudios complementarios. Se diagnosticó 
de Midriasis Benigna Episódica y durante 8 meses de 
seguimiento, no ha vuelto a presentar nuevos episo-
dios.

COMENTARIOS
La Midriasis Unilateral Benigna Episódica es una 
causa aislada y benigna de asimetría pupilar, poco fre-
cuente en la población general y muy rara en la edad 
pediátrica, con predominio hacia el sexo femenino. 
Ha sido descrita como una forma limitada de migraña 
oftalmopléjica, un subtipo de aura migrañosaipsilate-
ral, aunque en ocasiones se manifiesta como midriasis 
aislada, sin cefalea posterior. Puede acompañarse de 
sintomatología ocular. Se trata de episodios transito-
rios, de instauración súbita, con una media de dura-
ción de 12 horas según series de casos, que se resuelve 
espontáneamente sin tratamiento y no deja secuelas; 
sin embargo, suele haber recurrencias.
Su patogenia no es del todo conocida, aunque está 
implicado un aumento de la actividad simpática a ni-
vel del ojo, que estimula al músculo dilatador del iris 
junto con  disminución de la actividad parasimpática 
y consecuente abolición del estímulo al esfínter del 
iris.
Para su diagnóstico es imprescindible una historia clí-
nica completa, examen neurológico y oftalmológico 
para descartar otras posibles causas de anisocoria. No 
son necesarias pruebas de imagen si se trata de asi-
metría pupilar aislada, autolimitada, que se resuelve 
sin secuelas. A la instilación de Pilocarpina al 0,125% 
en el ojo afecto durante el episodio de midriasis se 
ha visto que no hay respuestapupilar, lo que orientael 
diagnóstico diferencial con la Pupila Tónica de Adie, 
donde hay hiperreactividad de la pupila con miosis de 
la misma.
El pronóstico de la Midriasis Unilateral Benigna Epi-
sódica es excelente.
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Dolor abdominal en adolescentes, ¡no siempre una banalidad!
SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Forniés Arnau MJ, Picó Alfonso N, Giménez Grau C, Manzanera García P, 
Fuerte Segura MA, Torres Chazarra C, Aleixandre Blanquer F.

Servicio de Pediatría. Hospital General Virgen de la Salud, Elda.

INTRODUCCIÓN
Comunicación de un caso de hematómetra-hemato-
sálpinx izquierdo como causa poco común de disme-
norrea.

CASO CLÍNICO
Mujer de 12 años sana. Hermano monorreno. Acude 
por dolor progresivo en hipogastrio de siete días de 
evolución y vómitos tras la ingesta en el contexto de 
la menstruación. Afebril. Exploración física: Tª 38º, 
TA 108/72 mmHg, FC 114 lpm. Defensa voluntaria 
a la palpación abdominal con dolor a la palpación di-
fusa, de mayor intensidad en hipogastrio, con signos 
de irritación peritoneal. Exploración ginecológica: 
cérvix único y abombamiento de la cúpula vaginal 
discretamente dolorosa. Pruebas complementarias: 
PCR inicial de 51.3 mg/L que alcanzó 262 mg/L el 
2º día. Leucocitos: 21.400/ mm3 (N 83.9%, L 7.7%, 
M 6.5%). Test de gestación en orina negativo. Eco-
grafía abdominal: Agenesia renal renal izquierda con 
hipertrofia compensadora de riñón derecho; líquido 
libre peritoneal; ocupación y distensión de cavidad 
uterina y trompa izquierda con material ecogénico y 
homogéno. Ecografía transvaginal: útero de peque-
ño tamaño; hematómetra de 45 x 45 mm; dilatación 
de trompa izquierda sugestiva de hematosalpinx y 
líquido libre abundante en Douglas. RMN: útero di-
delfo con obstrucción del cérvix distal de la cavidad 
uterina izquierda y hematómetra con hematosalpinx 

izquierdo y hematoperitoneo; vagina única sin septo; 
riñón derecho de gran tamaño  y ausencia congénita 
del riñón izquierdo. Evolución: Con el diagnóstico 
clínico-ecográfico de hematómetra-hematosálpinx 
posiblemente sobreinfectado, es intervenida quirúr-
gicamente. Se encontró hemoperitoneo y dos hemi-
úteros aparentemente unidos en su tercio distal; el 
izquierdo aumentado de tamaño con importante he-
matosalpinx ipsilateral. Se realizó limpieza de la ca-
vidad y tratamiento antibiótico intravenoso logrando 
normalización progresiva de los síntomas clínicos y 
de los reactantes de fase aguda. Permanece asinto-
mática y sigue tratamiento con anticonceptivos ora-
les.

CONCLUSIONES
El útero didelfo es una malformación  causada por un 
defecto en la fusión lateral de los conductos Mülle-
rianos que induce una duplicación de las estructuras 
reproductivas. El 20 - 30% asocia anomalías renales. 
En la mayoría de los casos el diagnóstico es inciden-
tal y entre los síntomas presentes en adolescentes 
se encuentran dolor pélvico, dismenorrea, sangrado 
vaginal anómalo y anomalías menstruales. Destaca-
mos este caso para señalar que el dolor abdominal en 
el contexto de la menstruación en las adolescentes, 
puede entrañar otros diagnósticos no banales, espe-
cialmente si se cuenta con el antecedentes familiar o 
personal de agenesia renal.
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Trastornos psicosomáticos: ¿entidad emergente en pediatría?
SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Agut Agut MM*, Badia Mayor JL*, Morais Ramos Bochard CP*, 
Nemesio Tordera M*, Cervera Albenca A*, Martín Arenós JM*. 

*Servicio de Pediatría Hospital General de Castellón

INTRODUCCIÓN 
Los trastornos psicosomáticos son cada vez más prevalen-
tes en la práctica clínica de los pediatras, tanto de atención 
primaria como hospitalaria. Los pacientes afectos de este 
tipo de patologías son niños o adolescentes que presentan 
síntomas que sugieren enfermedad física, sin embargo no 
se encuentran hallazgos orgánicos o mecanismos fisiopa-
tológicos que lo demuestren. El diagnóstico de estas enti-
dades es, básicamente, por exclusión. El objetivo de esta 
revisión es describir las características de estos pacientes. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio descriptivo retrospectivo llevado a cabo mediante 
la revisión de las historias clínicas de los pacientes ingre-
sados en el Servicio de Pediatría del Hospital General de 
Castellón entre el 1 de Enero de 2007 hasta el 30 de Marzo 
de 2012, y que al alta presentaban el diagnóstico de pato-
logía psicosomática. Se registraron las siguientes caracte-
rísticas: edad, sexo, síntoma actual, tiempo de evolución 
del mismo, estancia hospitalaria, existencia de algún fac-
tor desencadenante, pruebas complementarias realizadas 
divididas en básicas y específicas, consultas previas por 
el mismo motivo, antecedentes psiquiátricos familiares, y 
efecto del placebo en los casos en los que se usó. 

RESULTADOS
Se identificaron 22 pacientes con patología psicosomática, 
de los cuales 11 fueron diagnosticados en los últimos 13 
meses. La edad media fue de 10,9 años. De los 22 pacien-
tes, 16 eran niñas (72,7%). El síntoma más frecuente fue 
la cefalea, aislada o acompañando a otra sintomatología. 
Otros síntomas hallados fueron: mareos, dolor abdominal, 
vértigo, tos, vómitos, dolor inguinal bilateral, un caso de 
paresia de miembros inferiores y un caso de hemiparesia 
facio-braquio-crural derecha. En la mayoría de los casos 
ya habían consultado previamente en atención primaria o 
en urgencias hospitalarias por el mismo motivo. 
El tiempo de evolución oscilaba entre la instauración brus-
ca y el año de evolución, y la estancia media hospitalaria 
fue de 8 días. Solo en tres casos están recogidas en la his-
toria situaciones de estrés (familiares o académicas) como 
factores desencadenantes. En ninguno de los casos se reco-

ge la existencia de antecedentes familiares psiquiátricos. 
Se realizaron pruebas complementarias básicas (hemogra-
ma, bioquímica y orina) a todos los pacientes y se completó 
el estudio de cada uno de ellos con pruebas más específi-
cas como resonancia magnética cerebral, electroencefalo-
grama, fondo de ojo, ecografía abdominal, radiografía de 
tórax, electrocardiograma y ecocardiografía, potenciales 
neurosensoriales, estimulación magneto transcortical, ga-
mmagrafía ósea,… No se encontraron alteraciones. 
Se usó placebo en 8 pacientes, siendo igual de efectivo que 
la analgesia e, incluso, en algunos casos mejorando la sin-
tomatología. Sólo tres casos fueron valorados por psiquia-
tría durante la estancia hospitalaria, el resto de pacientes 
fueron derivados a salud mental infantil posteriormente. 

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
Nuestros hallazgos son similares a los revisados en la bi-
bliografía. En la mayoría de las publicaciones el número de 
pacientes femeninas es superior, no obstante existe alguna 
excepción. Los síntomas más frecuentes varían según la 
serie pero, en general, son los mismos en todas las publi-
caciones. Se ha publicado también acerca de los factores 
desencadenantes (problemas en ámbito escolar, familiar, 
inmigración, nivel socioeconómico,…), en nuestro estu-
dio sólo hemos encontrado descritos en tres pacientes este 
tipo de factores, es de reseñar que muchas veces algunos 
problemas de los niños no son percibidos como tales por 
los padres por lo que puede resultar difícil una adecuada 
anamnesis. 
Es de resaltar el que en el último año se hayan diagnosti-
cado el mismo número de pacientes que en los cuatro an-
teriores. Revisando la bibliografía es cierto que existe una 
prevalencia creciente de estas patologías entre los pacien-
tes pediátricos, aunque en nuestro caso también puede de-
berse a haber infradiagnosticado este tipo de patologías. 
Así pues, parece que existe un aumento de la patología 
psicosomática en niños y adolescentes con el consecuen-
te aumento de pruebas diagnósticas. Queremos resaltar la 
importancia de una buena anamnesis teniendo en cuenta 
factores psicosociales para poder dirigir el estudio de estos 
pacientes, al igual que un equipo interdisciplinar entre pe-
diatras, psicólogos y psiquiatras. 



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:156

Comunicaciones orales

Características epidemiológicas de los accidentes escolares vistos 
en urgencias pediatricas de nuestro hospital y medidas de 
prevención relacionadas.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Marti Marti L, Fujkova J, Castillo Rukoz C, Faus Perez A,
Ballester Asensio E, Codoñer Franch P.

Servicio de pediatría. Hospital Doctor Peset. 

INTRODUCCIÓN
Los accidentes infantiles constituyen la primera causa 
de muerte en niños mayores de 1 año y generan una 
gran demanda asistencial en las Unidades de Urgen-
cias Pediátricas. Así mismo producen un incremento 
del gasto sanitario atribuido a exploraciones comple-
mentarias y tratamientos derivados. Dado que los ni-
ños pasan  una gran parte del tiempo diario en los 
centros educativos, los accidentes escolares represen-
tan un porcentaje importante del total de accidentes 
infantiles. Conocer la epidemiología puede permitir 
establecer medidas de prevención para disminuir su 
incidencia.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio descriptivo prospectivo durante el año 2011 
en el que se incluyen los pacientes atendidos en Ur-
gencias Pediátricas por accidentes escolares.

RESULTADOS
Se valoraron 880 pacientes por accidentes, de los 
cuales un  22% (129 casos) sucedieron en el ámbito 
escolar. En la distribución por sexo un 51% fueron 
varones. Un 58% fueron escolares, 25% adolescentes, 
14% pre-escolares y 3% menores de 2 años. Acudie-
ron 62% acompañados por la madre, por el padre 18%, 
por ambos 7% y por los abuelos 1,5%. Las consultas 
en Urgencias predominaron en horario de mañana 11 
a 14 horas. El mecanismo de lesión fue la contusión 
directa en 29 casos (28%) y caídas en 55 casos (54%) 
siendo de una altura mayor a un metro sólo en 5 de 
ellos. Otras personas o compañeros estuvieron im-
plicados en el mecanismo de lesión (aplastamiento o 
golpes) en 14 casos (13,8%). Consultaron por cuerpos 
extraños (material escolar) en 2 casos (2%) y quema-
duras en 1 (0,9%). Las partes del cuerpo más frecuen-
temente lesionadas fueron las extremidades, 57 casos 
en  miembros superiores (45%) y 42 en miembros in-

feriores (33%). En 18% (22 pacientes) la contusión 
fue facial y el resto de localizaciones suponen un 4%. 
Existieron objetos o mobiliario implicados en el 69% 
de los casos: superficies duras como el suelo y la pa-
red en 55 casos (61%), balones en 13 casos (14,6%), 
puertas y mesas en 4 casos (4,5 %), caída por las 
escaleras en 3 casos (3,3%) y otros 3 casos (3,3%) 
estuvieron relacionados con material deportivo. No 
fueron necesarias exploraciones complementarias en 
43 casos (39%) y se realizó radiografía en un 60 % 
de los casos. Entre los procedimientos realizados en 
Urgencias cabe destacar las inmovilizaciones (féru-
las, sindactilias) en 66 pacientes, seguido de suturas 
en 3 pacientes y la aplicación de adhesivos tisulares 
en 2. Se realizó la extracción de cuerpo extraño en un 
caso. Se precisó analgesia para realizar estos proce-
dimientos en 55 casos (76% casos). Los tratamientos 
domiciliarios más recomendados fueron las medidas 
físicas como la aplicación de calor o frío local en 58 
pacientes (45%), tratamiento antiinflamatorio en 26 
pacientes (20%) y antibioterapia en 2 de ellos (1,5%). 
El resto no requirió tratamiento específico.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
Los accidentes escolares se producen frecuentemen-
te en presencia de un adulto durante la clase, recreos 
o actividades extraescolares por lo que la vigilancia 
continua debe ser una de las primeras medidas de 
prevención. Además, dado que  en su mayoría tiene 
lugar durante las actividades deportivas y de recreo, 
el uso de protecciones como rodilleras y cascos, la 
fijación de canastas y porterías y la utilización de 
juegos apropiados por edades y con dispositivos 
de agarre pueden ayudar a disminuir su incidencia. 
Además y dado que un alto porcentaje de los acci-
dentes se produce en superficies duras como el suelo 
o la pared, sería recomendable la instalación de ma-
teriales acolchados.
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Accidentes infantiles:  descripción epidemiológica en 
período no estival.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Pastor Ferrándiz L, Ruiz Miralles RM, Carratalá Marco F, Juste Ruiz M.
Servicio de Pediatría. Hospital Universitario de San Juan de Alicante 

INTRODUCCIÓN
Los accidentes infantiles en el ámbito doméstico re-
presentan el 35% de la asistencia en los servicios de 
urgencias y atención primaria. Si bien la mayoría se 
atienden en servicios de urgencias pediátricas, un 
buen número son vistos en áreas de traumatología o 
cirugía, dependiendo de la organización de cada cen-
tro. Además, la afluencia se ve condicionada por la 
coincidencia de periodos vacacionales escolares. Es 
por ello que realizamos una revisión de todos los ni-
ños accidentados atendidos de urgencias en período 
no estival, analizando cuántos acuden al servicio de 
pediatría, cuantos a otras áreas de asistencia, su etio-
logía y factores de riesgo que permitan dar una res-
puesta asistencial proporcionada.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio descriptivo prospectivo de las urgencias por 
accidentes en que se incluyen niños con edades com-
prendidas entre 0 y 15 años, atendidos en el área de 
urgencias de un  Hospital Universitario cabecera de 
departamento litoral,  en período no vacacional de 
los meses de octubre 2011 y enero 2012 incluidos. 
Criterios de exclusión: Pacientes con enfermedades 
sistémicas que favorezcan la presencia de accidentes, 
como ataxia, retraso psicomotor, episodios de pérdida 
de conciencia y/o paroxismos de movimientos anor-
males. Se realiza análisis descriptivo de frecuencias 
estratificado por las siguientes variables independien-
tes: Sexo, edad, localidad, período vacacional, servi-
cio de asistencia, gravedad de las lesiones, requeri-
miento de ingreso, y naturaleza de los accidentes. 

RESULTADOS
Se registran de 803 pacientes de 0-15 años de un total 
de 3712 (21.6%), acuden a urgencias por accidentes. 

De ellos, 83 pacientes (10.3%) son vistos y tratados por 
el pediatra, mientras que los 720 restantes (89.7%), se 
derivan a urgencias traumatológicas. Existe un predo-
minio en el sexo masculino (56.4%). La ingestión de 
cuerpos extraños constituye la causa más frecuente de 
consulta en nuestro servicio n=51 (61.4%); los trau-
matismos n=36 (43.4%) se encuentran en segundo lu-
gar y, por último, la sobredosificación o intoxicación 
medicamentosa n=23 (27.7%%). La gran mayoría no 
requirieron ingreso n=68 (81.9%), y de hacerlo requi-
rió solo 24 horas en observación. Todos los acciden-
tes de urgencias pediátricas ocurrieron en el domicilio 
y la media de edad fue de 3.6 años (rango 2 meses- 11 
años). La prueba complementaria más realizada fue 
la radiografía de tórax-abdomen n=26 (31.3%), y sólo 
un caso reincidió en un accidente (nivel económico 
bajo).

CONCLUSIONES
1) Tan solo una pequeña parte de los pacientes que 
acuden a urgencias por algún tipo de accidente son 
vistos por el pediatra.
2) La mayor parte de los traumatismos son atendidos 
en urgencias de traumatología.
3) La media de edad se sitúa en los 3.6 años, con un 
rango comprendido entre los 2 meses y los 11 años.
4) La causa más frecuente atendida en pediatría es la 
ingesta de cuerpos extraños, seguida de los traumatis-
mos y las intoxicaciones farmacológicas.
En relación a estudios previos, nuestros datos difieren 
ligeramente sobre los publicados con datos acumu-
lados de años, por lo que la continuidad de estudios 
por estaciones y periodos vacacionales, mostrarán las 
necesidades asistenciales que servicios de nuestras 
características deben afrontar.
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Indicaciones de radiografía en traumatismos de tobillo y pie en 
urgencias de pediatría: criterios de Ottawa.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Fujkova J*, Martí Martí L*, Castillo Rukoz C*, 
Bretón Martínez JR*, Ballester Asensio E*, Sanchez Monzón C**.

*Servicio de Pediatría. **Servicio de Traumatología. 
Hospital Universitario Doctor Peset. Valencia

OBJETIVOS
Los traumatismos de tobillo y pie son una causa muy 
frecuente de consulta en Urgencias. Es muy común 
en nuestro entorno realizar de forma rutinaria radio-
grafías en los pacientes que acuden por este motivo. 
Los objetivos del estudio son valorar la frecuencia de 
realización de radiografía y la utilidad de los criterios 
de Ottawa para indicación de radiografía de tobillo y 
pie. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Se realizó un estudio retrospectivo que incluyó a los 
niños atendidos en Urgencias por traumatismo de tobi-
llo y pie entre enero y diciembre de 2011. Se valoró en 
cuantos se realizó radiografía. Para estudiar la utilidad 
de los criterios de Ottawa se escogieron los casos en los 
que se realizó radiografía y se disponía de documen-
tación suficiente en la Historia Clínica de si cumplían 
o no los criterios de Ottawa. Se calculó sensibilidad, 
especificidad, valor predictivo positivo y negativo y 
razones de probabilidad para una prueba positiva y ne-
gativa para los criterios de Ottawa en los niños en los 
que se realizó radiografía de pie o tobillo.

RESULTADOS
Se recogieron 200 casos aleatorios de traumatismo de 
tobillo y pie, 105 fueron niñas (52,5%). El 63% me-
nores de 12 años. El mecanismo traumático fue torce-
dura en 109 casos (55%), golpe directo en 52 (26%), 
caída en 28 (14%), y otros mecanismos en 11 (6%). 
En 192 casos (96%) se realizó radiografía.
De los 200 casos se seleccionaron 188 casos en los 
que se había realizado radiografía y se disponía de 
información suficiente de si cumplían o no los crite-

rios de Ottawa para la realización de radiografía. Los 
criterios de Ottawa se cumplían en 117 casos (62%), 
de ellos la radiografía mostró alteración en 29 (25%). 
Entre los 71 casos que no cumplían criterios de Ottawa 
la radiografía mostró alteración en 1 (1,4%), tratándo-
se de una epifisiolisis tipo II tibial distal izquierda. 
La sensibilidad de los criterios de Ottawa para fractu-
ra fue de 96,7% (IC95% 81,0-99,8), la especificidad 
44,3% (IC95% 36,5-52,4) el valor predictivo positivo 
24,8% (IC95% 17,5-33,8) y el valor predictivo nega-
tivo 98,6% (IC95% 91,4-99,9). La razón de probabili-
dad para la prueba positiva fue 1,7 (IC95% 1,5-2,0) y 
la razón de probabilidad para la prueba negativa 0,08 
(IC95% 0,01-0,52).
Los diagnósticos finales  en los pacientes analiza-
dos fueron 93 esguinces (50%), 44 epifisiolisis tipo 
I (23%) ( muchas de ellas de diagnóstico clínico), 24 
contusiones (14%), otras fracturas  en 23 pacientes 
(12%). 

DISCUSIÓN
No realizar radiografía en los pacientes que no cum-
plen los criterios de Ottawa supondría una reducción 
en el 80% de las radiografías que se realizan. Sólo en 
1 de los casos que no cumplían los criterios de Ottawa 
se observó alteración radiológica. 

CONCLUSIONES
Los criterios de Ottawa pueden ser aplicados en la 
valoración de los pacientes pediátricos con trauma-
tismos de tobillo y pie para establecer la indicación 
de realización de radiografía. Ello permitiría una re-
ducción importante en irradiación, gasto sanitario y 
tiempos de espera.
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Maltrato infantil: revisión de la casuística en un hospital de se-
gundo nivel.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Castillo Rukoz C*,  Fujkova J*,  Martí Martí L*,  
Bretón Martínez JR*,  López M**,  Codoñer  Franch P*. 

* Servicio de Pediatría. ** Servicio de Trabajo Social.  Hospital Universitario Dr. Peset. Valencia.

OBJETIVO
Describir los casos de maltrato infantil identificados 
en el Servicio de Pediatría de un Hospital de segundo 
nivel.

MATERIAL Y MÉTODOS
Se realizó un estudio descriptivo retrospectivo del pe-
ríodo 2007-2011, donde se incluyeron los pacientes 
atendidos en urgencias que presentaban algún indica-
dor de sospecha de maltrato.

RESULTADOS
Se recogieron 33 casos, 17 varones (52%), de los cua-
les 15 eran españoles (46%) y 16 (49%) inmigrantes o 
hijos de inmigrantes. La media de edad fue de 6 años. 
Acudieron acompañados por la madre en 18 de los 
casos, 6 vinieron junto a alguna persona no pertene-
ciente al ámbito familiar, en 5 casos el acompañante 
era el padre y en 2 acudieron con un tío/tía. En 8 casos 
(24%) les acompañó la policía.
El maltrato fue el motivo de consulta en urgencias en 
el 73% de los casos. En 8 (24%) había sido sospecha-
do por el pediatra. Se trataba de una comunicación 
aislada en 30 casos (91%) y reiterada en 3 (9%).
Los indicadores de maltrato más frecuentemente en-
contrados fueron: heridas o magulladuras en 15 casos 
(46%), manifestación de descuido o que le maltratan 
en 5 (15%), molestias en zona genital en 5 (15%) y 
violencia doméstica o familiar en otros 5 (15%). Se 
trató de una agresión física en 19 casos (58%), de 
abuso sexual en 9 (27%), de negligencia en otros 4 
(12%) y en 1 caso (3%) se trató de una combinación 
de los anteriores.

Se le realizaron pruebas complementarias a 18 pa-
cientes, a 11 pruebas radiológicas, a 11 pruebas de 
laboratorio y a 1 microbiológicas. Se realizó intercon-
sulta a Ginecología en 5 casos.
Se notificó al asistente social en todos los casos, en 
grado de sospecha de maltrato en 20 casos (61%) y 
evidenciado en 13 (39%). Se notificó al juzgado de 
guardia en 27 casos (82%) y se contacto con el foren-
se en 5 (15%).
El presunto agresor fue un familiar en 17 casos (en 5 
casos se trató del padre y en 3 de la madre) y convivía 
en el domicilio en 16. Se trató de un varón en 15 ca-
sos, de una mujer en 4 y de varios agresores en 6.
Se realizó denuncia judicial contra el presunto agresor 
en 8 casos (24%), produciéndose pérdida de la custo-
dia de alguno de los padres en al menos 3 (9%). En 
2 (6%) casos hubo custodia hospitalaria. El destino 
del niño fue: su domicilio en 21 casos, el domicilio 
de algún familiar en 2, un centro de acogida en 2, y 7 
casos requirieron ingreso hospitalario, de los cuales 3 
fueron por criterio médico, 1 por proteger al menor, y 
3 por ambos motivos.

DISCUSION Y CONCLUSIONES
El maltrato se produce por igual en niñas que en ni-
ños. El 60% ocurre en menores de 6 años. La agresión 
física es la causa más frecuente de maltrato, seguida 
del abuso sexual. En la mitad de los casos, el presunto 
maltratador convive en el domicilio del niño, tratán-
dose en la mayoría de los casos de algún familiar. El 
maltrato se sospecha en 2.5/10000 atendidos en Ur-
gencias, por lo que los casos identificados representan 
una pequeña proporción de los reales.
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Diseño y pilotaje en atención primaria de talleres de cuidados 
infantiles en el primer año de vida.

SESIÓN 2: NEUMOLOGÍA/PEDIATRÍA GENERAL

Fullana Montoro A, Rivas Arcia A, Olmos Vilata P, 
Santa-Pau Votha L, Sarrión Martínez C, Marco Peiró P.

Centro de Salud Salvador Pau, Valencia.

INTRODUCCIÓN
El ambiente y los estilos de vida son los pilares esen-
ciales de la salud de las personas. En la infancia los 
familiares tienen una gran influencia en la adecuación 
del ambiente en el que crece y se desarrolla el niño/a, 
así como en sus estilos de vida. Es por tanto esencial 
capacitar a los cuidadores, y especialmente a las ma-
dres y padres, en crear un entorno propicio para el 
desarrollo del niño/a y proporcionarle los cuidos más 
adecuados.
La educación para la salud se realiza de forma indi-
vidual en la consulta pediátrica, especialmente como 
parte del programa de Supervisión de la Salud Infan-
til. También los padres reciben información a través 
de los medios de comunicación, y cada vez más a tra-
vés de Internet y de redes informales. 
La creación de talleres de educación prenatal, de lac-
tancia materna y de masaje infantil en los centros 
de salud propicia que grupos de padres y madres de 
lactantes puedan compartir sus inquietudes sobre la 
crianza de sus bebés en el entorno sanitario con la 
asesoría de profesionales de la salud que habitual-
mente les prestan asistencia.
El objetivo de los talleres de cuidados infantiles es 
aumentar la capacitación a los padres y madres en el 
cuidado de sus bebés en el primer año de vida.

OBJETIVOS
Diseñar y realizar el pilotaje de un programa de edu-
cación para la salud grupal dirigido a madres y padres 
de lactantes menores de un año de edad.

MATERIAL Y MÉTODOS
Coordinación del equipo pediátrico con la matrona 
del centro de salud. Diseño del programa de talleres 
y materiales de apoyo a los mismos. Evaluación de la 

opinión de las madres asistentes a los talleres a través 
de un cuestionario autocumplimentado.

RESULTADOS
Se propuso a las madres y padres asistentes al taller 
de educación prenatal, lactancia materna y masaje 
infantil la realización de talleres participativos sobre 
cuidados infantiles por parte del equipo pediátrico 
en coordinación con la matrona del centro. Se propu-
sieron 9 temas (adecuación del hogar y prevención 
de accidentes, fiebre, sueño, alimentación, higiene y 
cuidado de la piel, salud bucodental, vacunaciones, 
primeros auxilios, desarrollo psicomotor). La dura-
ción de cada taller es de 1 hora, y su periodicidad 
es mensual. Se ha elaborado una presentación en 
power-point de cada uno de los talleres para homo-
geneizar su contenido en sucesivas ediciones, y se 
han elaborado hojas informativas para los padres y 
madres asistentes. Tras la realización del tercer taller 
se pasó un cuestionario que fue autocumplimenta-
do por las madres asistentes.  La mayor parte de las 
madres manifestaron un muy elevado grado de sa-
tisfacción y consideraron estos talleres de bastante o 
mucha utilidad. Todas ellas consideraron interesante 
y útil recibir material de apoyo (diapositivas, vídeos, 
hojas informativas).

CONCLUSIONES
La educación para la salud es un elemento clave en el 
cuidado de la salud infantil. Los talleres de educación 
para la salud en grupo organizados por la matrona son 
una plataforma para proporcionar educación para la 
salud a los padres y madres de una forma participati-
va.  Las madres asistentes a los talleres demostraron 
un alto grado de satisfacción y consideraron estos ta-
lleres altamente útiles. 
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Falso positivo a metanfetaminas en niño tratado con ranitidina .
SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Sifre Aranda M*, Lacomba Carratalá L*,
Melgar Pérez J*, Collar del Castillo JI*. 

*Servicio de Pediatría. Hospital Francisco de Borja. Gandía.

INTRODUCCIÓN
En los últimos años se observa un incremento progre-
sivo del consumo de drogas de abuso entre los jóvenes 
(alcohol, cannabis y anfetamínicos). Para identificar 
el tipo de droga consumida, la mayoría de los servi-
cios de urgencias disponen de un cribado multidroga 
en orina, que permite la realización de un análisis de 
sospecha. Presenta el inconveniente de dar falsos po-
sitivos debido a las interferencias que provocan diver-
sos fármacos de uso cotidiano. Presentamos el caso 
de un falso positivo a las anfetaminas por consumo 
de ranitidina. 

CASO CLÍNICO
Niño de 11 años que acude al servicio de urgencias 
por sospecha de crisis convulsiva. Estando previa-
mente sano, los padres refieren episodio de pérdida 
de conciencia con desviación de la mirada y movi-
mientos tónico-clónicos de aproximadamente 10-15 
minutos de duración que cede espontáneamente. No 
relajación de esfínteres. No vómitos. Niega consumo 
de tóxicos. 
Antecedentes personales: embarazo, parto y perinatal 
normal.  Ingreso a los 3 meses de vida por deshidra-
tación, a los 3 años por vómitos hemáticos. Asmático 
controlado. Diagnosticado de TDAH sin medicación. 
Antecedentes familiares sin interés para el proceso 
actual. 
Exploración física: Peso:53 Kg (p90-97) Talla:156,30 
cm (p97)  TA: 125/81 mmHg   Sat O2 96% Tª: 36º C  
axilar FC: 98 lpm    FR: 30 rpm
Al llegar a urgencias cuadro de desorientación con 
agitación que cede espontáneamente en aproximada-
mente diez minutos. Asocia exantema urticariforme 
generalizado y se administra Ranitidina 150 mg iv 
(protector gástrico), Urbason 60 mg iv y Actocortina 
400 mg iv. Resolución de ambos procesos sin inci-
dencias. Resto de exploración física por aparatos y 
sistemas dentro de la normalidad. 

Exploraciones complementarias.
Primer nivel (en servicio de urgencias): se realiza he-
mograma y bioquímica que son normales. Cribado 
multidroga cualitativo en orina positivo para metan-
fetaminas, resto negativo. 
Segundo nivel (ingreso en planta de pediatría): suero-
terapia y observación. Se realiza EEG que es normal 
y nueva determinación de tóxicos en orina a las 12 
horas con resultado negativo a metanfetamina. Tras 
24 horas de ingreso, evolución favorable sin más in-
cidencias. 

COMENTARIOS
La detección de un tóxico en el laboratorio puede te-
ner repercusiones clínicas, sociales e incluso legales. 
Las técnicas de detección de tóxicos en orina dispo-
nibles en tiempo real son técnicas de escasa o nula 
información sobre la gravedad de la ingesta, no di-
ferencia entre uso terapéutico o sobredosis, ni entre 
consumo reciente o antiguo y además existen múlti-
ples interacciones con otros fármacos, por lo que toda 
interpretación de los resultados debe ser cuidadosa y 
en correlación con la clínica del paciente. En nuestro 
paciente, dado el cuadro clínico autolimitado y ante 
segundo análisis negativo a las 12 horas ( vida media 
de eliminación de metanfetamina de 24-48 horas), se 
determinó como resultado falso positivo al conside-
rar la relación de ranitidina y metanfetamina (autores 
como Grinstead establecen que sólo se producen fal-
sos positivos cuando los resultados se obtienen dentro 
de las primeras 9 horas del consumo de 150-300 mg 
de ranitidina, siendo una interferencia del fármaco 
primario, cuando la concentración es de 100 mg/dl, 
con el valor discriminatorio de corte de la metanfeta-
mina de 1000 ng/ml). No obstante, en casos dudosos 
y si no existen antecedentes de consumo, es muy re-
comendable confirmar el resultado mediante técnicas 
de cromatografía en el laboratorio toxicológico de re-
ferencia. 
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Hoyuelo cutáneo lumbar como signo de alarma precoz de 
disrafismo espinal oculto.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

González Cortés MªV**, Morais Ramos Bochard CP**, Rincón López E*, 
Marín Reina P*, Llorens Salvador R***, Pérez Aytés A*. 
**Servicio de Pediatría, Hospital General de Castellón. 

*Servicio de Neonatología, Unidad de Dismorfología y Genética Reproductiva, 
Grupo de Investigación en Perinatología, Instituto de Investigación Sanitaria. 

***Servicio de Radiología.Hospital Universitario y Politécnico La Fe de Valencia.

INTRODUCCIÓN
El término “Disrafismo Espinal” se refiere a las anomalías 
congénitas consecuencia de un cierre incompleto del tubo 
neural, lo que actualmente se define con el término gené-
rico de “Defectos de cierre del Tubo Neural” (DTN). En-
globa desde malformaciones con el tejido neural expuesto 
(Espina bífida abierta) hasta otras más sutiles cubiertas por 
piel (Espina bífida cerrada u oculta). La visualización de 
hoyuelos cutáneos sacrocoxígeos es un hallazgo muy fre-
cuente en la exploración del recién nacido (RN) normal en 
la Maternidad, lo que lleva en ocasiones a la solicitud de 
múltiples exploraciones de neuroimagen innecesarias. Para 
diferenciar cuándo son precisos estudios más exhaustivos, 
presentamos dos casos clínicos de hoyuelos dérmicos en la 
línea media de la zona sacro-lumbar, que muestran los dos 
extremos del espectro fenotípico de este tipo de lesiones.

CASOS CLÍNICOS
Caso 1: Varón, de 1,5 meses, remitido desde Maternidad 
para valoración dismorfológica. Se trata de la 1ª gestación 
de un padre sano de 35 años y una madre celíaca de 35 
años, no consanguíneos. El embarazo fue controlado, sin 
incidencias y con Serología negativa. El parto fue eutócico 
y a término (EG 40 sem); Apgar 10/10 y peso al nacimien-
to (PN) de 2.900 g. 
A la exploración en la consulta, destaca: Peso 3.950 g 
(p25-50), Talla 53.5 cm (p 50) y PC 35.5 cm (p 25-50). 
Presenta buen estado de nutrición, coloración sonrosada 
de piel y mucosas y adecuada movilidad espontánea. En 
línea media de la espalda se aprecia un hoyuelo cutáneo, 
rodeado de un mínimo acúmulo de vello, situado en la 
zona lumbar, 1,5 cm. por encima del pliegue interglúteo. 
La movilidad y los reflejos osteotendinosos en extremida-
des inferiores son correctos. El resto de la exploración es 
normal. Ecografía lumbosacra: final del cono medular a 
nivel de L2 (situación normal, aunque en límite alto) y en 
el  área del hoyuelo cutáneo hay un trayecto fistuloso de 
5 mm. de longitud que se adentra hacia planos profundos. 
Resonancia Magnética (RM) lumbosacra con contraste: 
Sacro y Coxis correctamente desarrollados y adyacente a 
cono medular, en vertiente pósterolateral derecha del canal 

en L3-L4, existe una imagen nodular de 4 mm. de diáme-
tro, que puede corresponder a una tumoración de estirpe 
neural (Schwannoma o Neurinoma). Actualmente, nuestro 
paciente se encuentra asintomático y es controlado tam-
bién por Neurocirugía Infantil; estando programada una 
nueva RM cerebral, de tronco y lumbosacra, para valorar 
la posibilidad de intervención quirúrgica.
Caso 2: Varón, de 1 mes y 10 días, remitido desde Mater-
nidad para valoración dismorfológica. Se trata de la 2ª ges-
tación de un padre sano y una madre sana de 30 años, no 
consanguíneos (la 1ª gestación es una niña, que vive sana). 
El embarazo fue controlado, sin patologías y con Serología 
negativa. El parto fue eutócico y a término (EG 39 sem); 
Apgar 10/10 y un PN de 3.170 g. A la exploración clínica 
en la consulta, se objetiva una fosita sacrocoxígea, inclui-
da dentro del pliegue interglúteo y sin estigmas cutáneos. 
El resto de la exploración clínica por aparatos y sistemas 
es normal. Ecografía lumbosacra: Cono medular a nivel de 
L1-L2; resto sin hallazgos patológicos significativos. No 
precisó de más estudios posteriores y fue dado de alta.

COMENTARIOS
Los hoyuelos cutáneos localizados en la línea media de 
la región lumbosacra pueden ser marcadores clínicos de 
un Disrafismo Espinal subyacente, aunque no todos ellos 
representan el mismo riesgo. La exploración clínica debe 
ser suficiente para un diagnóstico y manejo correctos de 
estas lesiones. Se han postulado diversos criterios clínicos 
para establecer la indicación de estudios de imagen, como: 
existencia de más de un marcador cutáneo, asimetría de 
glúteos, tamaño del seno > 5 mm. y otros, aunque parece 
que el criterio más práctico y útil para el pediatra sigue 
siendo la situación de la lesión cutánea dentro de los lími-
tes del pliegue interglúteo. Cuando el hoyuelo quede por 
encima del pliegue interglúteo y/o en casos dudosos, se 
deberá realizar una ecografía lumbosacra como prueba de 
1ª línea y, según los hallazgos de la ecografía, se solicitará 
una RM lumbosacra con contraste. Reconocer estos mar-
cadores posibilita la detección precoz y, en algunos casos, 
una intervención neuroquirúrgica que evite el desarrollo 
de complicaciones y secuelas neurológicas graves.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:163

Comunicaciones orales

Descripción de un caso de Slit Ventricle Syndrome.
SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Paya Elorza I, Parra Agüera L, Gómez Gosálvez FA. 
*Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

INTRODUCCIÓN
El slit ventricle syndrome es una entidad poco fre-
cuente, cuya incidencia real es desconocida, oscilan-
do entre un 4,2-11,5% de los niños portadores de vál-
vulas de derivación de LCR. La etiología se debe a un 
drenaje excesivo crónico de LCR, el cual conlleva una 
reducción de la presión intraventricular y amplitud de 
pulso cerebral siendo el resultado final una menor ex-
pansión cerebral, menor tamaño ventricular así como 
una rigidez de las estructuras cerebrales. Clínicamen-
te se caracteriza por episodios agudos, autolimitados 
y recidivantes de hipertensión intracraneal (HITC) en 
niños portadores de derivación de LCR. El diagnós-
tico se realiza mediante TAC y monitorización de la 
presión intracraneal. El tratamiento consiste en au-
mentar la presión de salida del LCR o instaurar un 
mecanismo antisifón en la válvula. 

CASO CLÍNICO
Niña de 13 años portadora de válvula de derivación 
LCR con episodios de hipertensión intracraneal. AP: 
RNT/AEG (3500g). Desarrollo psicomotor y pon-
doestatural normal. Consulta a los 2 años de edad por 
hidrocefalia siendo diagnosticada de quiste subarac-
noideo temporal izquierdo, implantándose derivación 
cisto-peritoneal en su país de origen (Ecuador). AF: 
Madre: migraña y tío materno: epilepsia, resto sin in-
terés. EA: Consulta por reagudización de cefalea de 
2 meses de evolución y crisis comicial consistente en 
revulsión ocular, lateralización del cuello y contrac-
ción tónica generalizada, con relajación de esfínteres 
que cede en 2 minutos, reapareciendo nuevo episodio 
que precisa administración de diacepam rectal para 
su control. En la EF destaca una hipertensión arterial 
asociado a midriasis arreactiva, por lo que se realiza 
TAC urgente descartando efecto masa e hidrocefalia. 
Asimismo también se realiza radiografía del recorri-
do valvular, sin objetivar desconexión, fondo de ojo, 

informado como normal, punción lumbar con LCR 
claro a elevada presión (25-30cmH20) sin alteración 
BQ y EEG, destacando una actividad basal en vigilia 
normal. Tras el episodio queda con GSC 14, tenden-
cia al sueño, y leve rigidez nucal, resto normal. Du-
rante las primeras 24 horas de ingreso presenta nueva 
descompensación con regular estado general, cefalea, 
vómitos con mayor somnolencia motivo por el que se 
decide intervención quirúrgica urgente evidenciando 
presión elevada del LCR (35-40mmHg) realizando 
ligadura de la derivación de válvula cisto-peritoneal 
junto a colocación de drenaje ventricular externo. En 
un segundo tiempo se coloca de válvula de derivación 
ventriculoperitoneal. 

COMENTARIOS
Las complicaciones más frecuentes de las válvulas 
de derivación de LCR son la disfunción y la infec-
ción, siendo menos frecuentes las ocasionadas por 
una alteración en el drenaje, bien por exceso o de-
fecto. Dentro de las secundarias a un excesivo dre-
naje crónico encontramos el slit ventricle syndrome 
o síndrome de los ventrículos en hendidura, el cual 
se debe sospechar ante un cuadro agudo de hiper-
tensión intracraneal en un paciente portador de de-
rivación de LCR en el que en el TAC se evidencia 
un tamaño ventricular pequeño, como es el caso de 
nuestra paciente. Además en nuestro caso presenta 
2 de los FR de riesgo descritos en la literatura, que 
son la derivación de LCR de larga evolución y la 
implantación de ésta a edad precoz. El Gold estándar 
es la monitorización de PIC que pondrá de mani-
fiesto una presión de LCR elevada, permitiendo la 
diferenciación de esta entidad de la hipotensión de 
LCR secundaria a la bipedestación. El tratamiento 
depende de la presentación clínica, aunque presenta 
buena respuesta aumentando la presión de drenaje o 
colocando un dispositivo antisifón.  
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Factores de riesgo en el traumatismo craneoencefálico.
SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Marti Marti L, Castillo Rukoz C, Porcar Almela M, Napoletano M, 
Ballester Asensio E, Codoñer Franch P.

 Servicio de pediatría. Hospital Doctor Peset

INTRODUCCIÓN
El traumatismo craneoencefálico (TCE) constitu-
ye un motivo de consulta frecuente en Urgencias de 
Pediatría. Pese a que en su mayoría son irrelevantes, 
pueden suponer consecuencias graves constituyendo 
la primera causa de muerte en mayores de un año en 
países desarrollados. La indicación de las distintas 
pruebas de imagen es motivo de controversia, por el 
riesgo de lesiones intracraneales no diagnosticadas y, 
a su vez, gasto sanitario generado e irradiaciones in-
necesarias. Por este motivo planteamos una revisión 
de los factores de riesgo en TCE moderado-grave y 
criterios de realización de TAC en la Unidad de Ur-
gencias Pediátricas  de nuestro hospital.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudio descriptivo retrospectivo en los años 2010 y 
2011 incluyendo los pacientes atendidos en urgencias 
con diagnóstico de TCE moderado grave.  

RESULTADOS
Se recogieron un total de 1268 casos con diagnóstico 
de TCE, de los cuales 74 se clasificaron como mode-
rados-graves, estimando una incidencia de 5.8 %. Se 
solicitó TAC craneal en 69 casos (93.2 %), 7 de ellos 
con realización de radiografía previa, que en 4 casos 
fue patológica. En 5 pacientes, todos menores de 15 
meses, se detectó fractura craneal en la radiografía 
sin realización de TAC craneal previo al traslado. Se 
evidenció un total de 20 fracturas craneales (27 %), 4 
hematomas subdurales (5.4 %), 4 hematomas epidu-
rales (5.4 %) y 1 hemorragia subaracnoidea (1.3 %). 
En la distribución por sexo un 70% fueron varones; y 
según grupos de edad: 56% preescolares y escolares 
hasta 10 años, 28% menores de 2 años,  9% mayores 
de 10 años  y 7% lactantes menores de 6 meses. La 
edad menor a 2 años se relacionó con la fractura cra-
neal (p< 0.001). De los 74 TCE, las contusiones oc-
cipitales (28), parietales (26) y frontales (25) fueron 
las más frecuentes, con sólo 8 traumatismos referidos 

en región temporal. La contusión frontal mostró me-
nos probabilidad de fractura (p=0,008). Se relacionó 
el traumatismo parietal con la edad menor a dos años 
(p= 0,0008). Respecto a la sintomatología, la altera-
ción en comportamiento presente en un 47% de los 
casos fue otro de los considerados factores de riesgo 
de fractura (p=0,02). El resto de síntomas recogidos 
fueron: vómitos precoces (23%) y tardíos (11%), pér-
dida de conciencia menor a un minuto (11%), mayor 
a un minuto (8%), convulsiones (2,7%) y amnesia ( 
30% de los niños mayores de 5 años).
En la exploración física la puntuación de Glasgow al-
terada (11%) se relacionó con el hematoma epidural 
(p=0,009). Y la focalidad neurológica (12%) y he-
matoma craneal (68%) con la presencia de fractura 
(p=0,05 y p=0,01 respectivamente).
Del total de 74 pacientes con TCE moderado, 8 pa-
cientes (11 %) ingresaron en nuestro servicio, y 17 se 
derivaron al hospital de referencia por presentar frac-
tura craneal y/o lesión intraparenquimatosa. De los 17 
pacientes trasladados, únicamente ingresaron los ni-
ños con TCE  de menos de 24 horas de evolución y/o 
con focalidad neurológica. Uno de ellos precisó cra-
neotomía descompresiva por hematoma epidural con 
herniación subfalciana. Se realizaron TAC de control 
previo al alta en todos  los casos de lesión intraparen-
quimatosa.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
Según nuestro estudio la edad menor a dos años, pre-
sencia de hematoma, la focalidad neurológica, la alte-
ración en comportamiento, la contusión parietal y el 
Glasgow alterado son factores de riesgo de fractura 
craneal y/o lesiones intraparenquimatosas. La consi-
deración de estos factores de riesgo puede modificar 
los criterios de realización de TAC y así disminuir la 
irradiación y el consumo de recursos. Se deben remi-
tir a Neurocirugía los pacientes con fractura craneal 
reciente, focalidad neurológica o lesión intraparen-
quimatosa. 
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Meningismo y debilidad de miembros inferiores: clínica atípica 
de presentación en el síndrome de Guillain-Barré.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Vercher Grau A, Pascual Estruch L, Rico Moncho L, 
Ballbè Blasi M, Climent Forner E, Vargas Torcal F. 

Hospital General Universitario de Elche (Alicante). Servicio de Pediatría. 

INTRODUCCIÓN
Preescolar varón de 3 años con debilidad de miem-
bros inferiores y meningismo como clínica inicial de 
un síndrome de Guillain- Barré (SGB).

CASO CLÍNICO
Se trata de un preescolar varón de 3 años de edad 
que acude al Servicio de Urgencias de Pediatría por 
presentar dificultad progresiva para la bipedestación 
y deambulación de 9 días de evolución. Además, 
asocia los 6 días previos una intensa rigidez de nuca 
y espalda que impide la sedestación. Afebril en todo 
momento. No otra sintomatología asociada. Explo-
ración física: regular aspecto general, buen estado 
de hidratación, coloración y nutrición. Auscultación 
cardiopulmonar, abdomen y exploración otorrino-
laringológica: normal. Neurológico: consciente y 
orientado; posición espontánea: hiperextensión de 
cuello con flexión de muslos y piernas; intensa ri-
gidez de nuca, signos meníngeos positivos; fuerza 
y tono: en miembros superiores correcto, miembros 
inferiores en flexión de los mismos, con fuerza mus-
cular grado II; reflejos osteotendinosos presentes 
en miembros superiores, hiporreflexia marcada en 
miembros inferiores; pares craneales conservados, 
pupilas isocóricas y normorreactivas a la luz. Ex-
ploraciones complementarias: analítica sanguínea: 
normal; serología negativa para: virus Epstein-Ba-
rr, herpes, borrelia, salmonella, CMV, toxoplasma, 

mycoplasma pneumoniae; coprocultivo y virus en 
heces: negativo; bioquímica líquido cefalorraquídeo 
(LCR): hematíes 60 /μL, leucocitos 5 /μL, glucosa 50 
mg/dL, proteínas totales 95 mg/dL. ADA 3. Cultivo 
y virus de LCR: negativo. Electromiograma: compa-
tible con radiculo-neuropatía aguda preferentemente 
desmielinizante y predominantemente motora. Re-
sonancia magnética (RNM) encefálica: ligera dila-
tación de los ventrículos laterales sin evidencia de 
edema transependimario, RNM de columna comple-
ta: normal. Así, con la sospecha de un síndrome de 
Guillain-Barré, se inicia tratamiento con inmunog-
lobulina intravenosa durante 5 días con mejoría clí-
nica, desaparición de la rigidez de nuca y progresiva 
reanudación de la deambulación, presentando al alta 
solamente dificultad para el paso de la sedestación a 
la bipedestación.

COMENTARIOS
El SGB constituye la causa más frecuente de pará-
lisis flácida infantil. Es una polineuropatía inflama-
toria desmielinizante autoinmune caracterizada por 
debilidad simétrica ascendente y progresiva con hi-
perreflexia. Así, el diagnóstico de nuestro paciente se 
fundamentó en la clínica descrita, junto con la hiper-
proteinorraquia sin hipercelularidad en el LCR y los 
hallazgos en el estudio neurofisiológico. Como con-
clusión, destacar el meningismo como clínica atípica 
asociada al SGB. 



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:166

Comunicaciones orales

Hipertensión intracraneal benigna. Experiencia en 15 años.
SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Núñez Adsuara P, Salas García S, Rodríguez Ramos M, 
Navarro Paterna M, Tomás Vila M. 

Servicio de Neuropediatría. Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
El Pseudotumor Cerebri es una patología infrecuente 
en la infancia caracterizada por elevación de la presión 
intracraneal, en ausencia de masa, lesión o dilatación 
ventricular, líquido cefalorraquídeo de composición 
normal  y una exploración neurológica en la que pue-
den estar o no presentes trastornos de la motricidad 
ocular u otros signos menores. Nuestro objetivo es 
analizar las características epidemiológicas, clínicas 
y manejo de dicha patología.

MATERIAL Y MÉTODOS
Se realiza un estudio retrospectivo descriptivo me-
diante la revisión de las historias clínicas de pacientes 
con diagnóstico al alta de Hipertensión Intracraneal 
(HTIC) benigna extraídos de la base de datos de pa-
cientes pediátricos de nuestro hospital en un periodo 
de 15 años.

RESULTADOS
Se obtienen 29 casos con edades comprendidas entre 
4 meses y 14 años (65,5% son mujeres). Un 34,4% 
padecen obesidad y un 6,8% sobrepeso. 5 pacientes 
presentan infección del tracto respiratorio superior 
(17,2%), uno de los cuales sufre trombosis del seno 
venoso. La sintomatología más frecuente al diagnós-
tico  es la cefalea (86,2%), las alteraciones visuales 
(72,4%) y las náuseas/vómitos (44,8%). En cuanto a 
los signos clínicos, el 93,1% de los pacientes presenta 

edema de papila. El 51,7% muestra afectación del VI 
par craneal. En el 100% se realiza neuroimagen. Se 
efectúa punción lumbar en el 68,9% de los casos. La 
evolución es favorable en el 82,8% de los pacientes.

DISCUSIÓN
En nuestra serie hemos encontrado una mayor fre-
cuencia de HTIC benigna entre el sexo femenino, sin 
ningún predominio por franja de edad. Como factor 
de riesgo destaca la obesidad. La clínica más frecuen-
te es la cefalea y las alteraciones visuales, seguidas de 
los vómitos y náuseas. En cuanto a la exploración fí-
sica, el papiledema es prácticamente constante y casi 
siempre bilateral. Es también frecuente el trastorno de 
la motricidad ocular por parálisis del VI par craneal. A 
todos los pacientes se les realiza prueba de neuroima-
gen y en la mayoría de los casos se realiza punción 
lumbar. La evolución habitualmente es  favorable (en 
algunos casos tras tratamiento).

CONCLUSIONES
El diagnóstico correcto de la HTIC benigna se basa 
en el reconocimiento de los síntomas característicos, 
la normalidad radiológica y la exclusión de otros 
diagnósticos. Es una causa significativa de morbili-
dad a corto y largo plazo, por lo que es fundamental 
el tratamiento y seguimiento multidisciplinar entre 
Neuropediatra y Oftalmólogo, especialmente para la 
prevención de la atrofia óptica. 
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Manejo de las malformaciones arteriovenosas intracraneales en 
la infancia.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Fernández Domínguez B*, Togo A*, SastreMorote AM*, 
Ortega Sánchez MC*, Morata Alba J**, Castello Pomares ML***

*Residentes de Pediatría y sus Áreas Específicas. **Pediatra Adjunta. 
***Sección Neurología Pediátrica. Servicio de Pediatría, Hospital Clínico Universitario Valencia

INTRODUCCIÓN
Actualmente no se conocen los datos epidemiológicos 
exactos acerca de las malformaciones arteriovenosas 
(MAV) intracraneales en la infancia, dado que la ma-
yoría de los casos son asintomáticos. Se estima que 
un 3-20% de todas las MAV intracraneales se presen-
tan durante la edad pediátrica. El riesgo de sangrado 
de este tipo de MAV es aproximadamente del 2-4% al 
año, con tasas de resangrado de hasta el 15-20%.

CASO CLÍNICO
Adolescente niña de 12 años que acude al Servicio de 
Urgencias por pérdida de conciencia, flaccidez gene-
ralizada y movimientos tónico-clónicos de los miem-
bros superiores. Antecedente de cefalea ocasional, 
más intensa los días previos.
Se realiza Tomografía Computarizada urgente obje-
tivando hematoma parenquimatoso cerebral agudo a 
nivel de ganglios basales izquierdos, con hemorragia 
intraventricular, hidrocefalia y efecto masa sobre el 
sistema ventricular y línea media, así como mínima 
herniación subfalciana (figura 1). Se amplía el estu-
dio con una arteriografía cerebral en la que se aprecia 
MAV situada en ganglios basales izquierdos (figura 

2). Considerando la localización de la MAV no es po-
sible plantear manejo neuroquirúrgico o endoscópico, 
por lo que se lleva a cabo procedimiento de ablación 
mediante radiocirugía.

COMENTARIOS
• Es importante considerar las MAV dentro del diagnós-
tico diferencial de cefaleas recurrentes en la infancia.
• Otras manifestaciones clínicas incluyen pérdida de 
conciencia (como consecuencia de un sangrado agu-
do), crisis convulsivas o déficits neurológicos focales, 
entre otros.
• Las posibilidades de abordaje terapéutico incluyen 
la actitud expectante (observación),  la microcirugía 
(que supone la mejor opción, con una escasa tasa de 
complicaciones y brinda protección inmediata frente 
a los posibles resangrados), la embolización endoscó-
pica y/o la radiocirugía. Estas alternativas pueden lle-
varse a cabo de forma aislada o combinarlas entre sí.
• Estos pacientes requieren un estrecho control tanto a 
nivel de Atención Primaria como en Consulta de Neu-
rocirugía y Neurología Pediátrica, así como rápido 
acceso a un centro hospitalario en caso de síntomas 
de resangrado.

Figura 1 Figura 2
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Estudios genéticos de susceptibilidad, comorbilidad y 
farmacogenética en los niños con TDAH.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Mulas F, Gandía R, Roca P, Ortiz P, Ros G, MairenaB.
Instituto Valenciano de Neurología Pediátrica (INVANEP), Valencia.

INTRODUCCIÓN Y OBJETIVOS
El TDAH (trastorno por déficit de atención e hiperac-
tividad) es el trastorno del neurodesarrollo mas fre-
cuente en el práctica neuropediátrica, afecta a un 5-7 
% de la población infantil, implicando negativamente 
al rendimiento académico y funcionamiento social. 
Tiene una elevada heredabilidad y el 80% de la etio-
logía es de base genética, aunque no se conocen aún 
todos los genes implicados, por lo que se presupone 
una predisposición multigénica asociada a factores 
ambientales. Se describe una muestra consecutiva 
de niños diagnosticados de TDAH, a los que se ha 
realizado un estudio genético mediante muestra de 
saliva para con el objetivo de valorar la presencia o 
ausencia de ciertos polimorfismos implicados en la 
susceptibilidad a padecer el trastorno, en la respuesta 
al tratamiento farmacológico y en la predisposición a 
padecer trastornos por abuso de sustancias.

MATERIAL Y MÉTODOS
Estudiamos una muestra inicial consecutiva de 41 
pacientes, niños y niñas, atendidos en el INVANEP, 
mediante estudio de ADN en muestra de saliva con el 
kit “Neurofarmagen-TDAH”. Este análisis genético 
estudia 5 genes: DAT1, que codifica el transportador 
de dopamina (implicado en la susceptibilidad y en la 
respuesta farmacogenética), ADRA2A, que codifica 
para el receptor alfa-adrenérgico (farmacogenética), 
COMT, implicado en la degradación de las cateco-
laminas (farmacogenética y comorbilidad), CYP2D6, 
que codifica una de las subunidades del citocromo 
P450 (farmacogenética) y OPRM1, que codifica para 
el receptor de opioides mu-1 (comorbilidad). Se mar-
có con una S los genes responsables de la susceptibi-

lidad, con una F los implicados en la farmacogenética 
y con una C los implicados en la comorbilidad.

RESULTADOS
La edad media fue de 10.18 años, siendo el 80.5 % 
varones. Se diagnosticaron de subtipo combinado el 
58.5 %, siendo la comorbilidad más frecuente las difi-
cultades de aprendizaje. El CI medio de la muestra fue 
de 95.83. Todos tuvieron alterada la atención sosteni-
da, mientras que el 76.92 % del subtipo combinado y 
el 37.5 % del subtipo inatento tenían además la aten-
ción selectiva alterada. Por orden de frecuencia, las 
siguientes variaciones genéticas de riesgo estuvieron 
presentes: OPRM1-C (92.7 %), COMT-F (90.2 %), 
ADRA2A-F (85.4 %), DAT1-S (52.5 %), DAT1-F 
(51.2 %), CYP2D6-F (26.8 %) y COMT-C (19.5 %). 
A través de la experiencia adquirida con los resulta-
dos de posteriores estudios se analizan ejemplos de 
aplicación clínica práctica. 

CONCLUSIONES
Cada día se conocen mejor los factores genéticos im-
plicados en la susceptibilidad a padecer el trastorno, 
así como en la respuesta a los tratamientos farmacoló-
gicos, fundamentalmente metilfenidato y atomoxetina 
en nuestro medio, y el riesgo para padecer trastornos 
por abuso de sustancias. Este trabajo representa una 
primera toma de contacto con los estudios genéticos 
en TDAH en una muestra clínica. Es posible que en 
el futuro no muy lejano se pueda ampliar las posibi-
lidades del estudio genético en el TDAH y podamos 
individualizar mejor los tratamientos farmacológicos 
así como predecir determinadas comorbilidades en 
estos pacientes.
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Potenciales evocados cognitivos p300 y memoria de trabajo 
en el TDAH.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Roca P, Mulas F, Ortiz P, Gandía R, Mattos L.
Instituto Valenciano de Neurología Pediátrica (INVANEP)

INTRODUCCIÓN
El diagnóstico del Trastorno por Déficit de atención 
e Hiperactividad (TDAH) es clínico, pero los niños 
con TDAH muestran alteraciones neurofisiológicas 
que no presentan sus iguales sin el trastorno como se 
evidencia con el potencial evocado cognitivo P300 
como respuesta cerebral, en una tarea de discrimina-
ción auditiva o visual, que aparece en torno a los 300 
milisegundos tras la presentación del estímulo diana. 
La amplitud de este componente P300 se ha relacio-
nado con los procesos de anticipación, inhibición, 
memoria de trabajo y atención selectiva, en la clasi-
ficación de los estímulos presentados en una tarea de 
discriminación (Donchin et al., 1994; Smeyers, 1999; 
Castellanos, 1997; Idiazábal, 2002; Doenhert et al., 
2012; Roca et al., 2012). Por otro lado, los síntomas 
del TDAH se han relacionado consistentemente con 
las alteraciones del funcionamiento ejecutivo (Cas-
tellanos, 2002; Sergeant et al., 2003). Y a su vez, la 
amplitud del potencial cognitivo P300 ha sido rela-
cionada en diversos estudios con algunas funciones 
ejecutivas, entre ellas la memoria de trabajo (Donchin 
et al., 1994; Roca et al., 2012). 

OBJETIVO
El objetivo de este estudio fue analizar, en una mues-
tra de escolares con TDAH-combinado, la relación 
entre los potenciales evocados cognitivos P300 y las 
alteraciones en memoria de trabajo (MT), medida a 
través del índice de Memoria de Trabajo del WISC-

IV y el índice de Memoria de Trabajo de  la escala 
BRIEF, una medida de funcionamiento ejecutivo en 
el hogar.

PACIENTES Y MÉTODOS
En total se recogió información de 38 niños con 
TDAH-subtipo Combinado (25 chicos y 13 chicas), 
con edades comprendidas entre los 6 y los 12 años 
(media=8,55, SD=1,79). Se realizó un registro y aná-
lisis de potenciales evocados cognitivos P300 en mo-
dalidad auditiva en CZ. Se realizó una valoración in-
dividualizada con WISC-IV,  y los padres rellenaron 
una escala de comportamiento ejecutivo en el hogar 
(BRIEF). 

RESULTADOS
Los resultados muestran una relación estadísticamen-
te significativa entre los valores de amplitud del com-
ponente P300 y dos medidas distintas de Memoria de 
Trabajo (r=.45 para el índice MT del WISC-IV, y r=-
.44 para el índice MT del BRIEF). 

CONCLUSIÓN
Los hallazgos encontrados apoyan la relación entre 
la amplitud del potencial evocado cognitivo (PEC) 
P300 medido en Cz, y el funcionamiento ejecutivo en 
términos de memoria de trabajo en niños con TDAH, 
lo que permite disponer de una información añadida 
para su mejor seguimiento evolutivo. Se enfatiza la 
conveniencia de implementar estos estudios.
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Diarrea crónica y pérdida de peso en niño de 20 meses. 
Ganglioneuroblastoma secretor de VIP.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

González Toro M*, Pancho Flores C*, Del Cañizo Moreira M*, 
López Iniesta S*, Moscardó Guilleme C*, Esquembre Menor C*.                                                                                                                        

*Sección de Oncología Infantil. Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario de Alicante.

INTRODUCCIÓN
Los tumores secretores de VIP son muy raros en la 
infancia, siendo los más frecuentes los tumores del 
sistema nervioso simpático (ganglioneuroma y gan-
glioneuroblastoma). La secreción paraneoplásica de 
VIP en estos casos se debe a un mayor grado de di-
ferenciación tumoral. Se presentan principalmente en 
niños menores de 2 años y suelen tener un comporta-
miento benigno. Presentamos el caso de un paciente 
de 20 meses con diarrea crónica secundaria a un gan-
glioneuroblastoma secretor de VIP. 

CASO CLÍNICO
Niño de 20 meses de edad que presenta diarrea secre-
tora profusa de 8 meses de evolución, en seguimiento 
por Digestivo Infantil. Asocia distensión abdominal 
y pérdida de peso desde el inicio del cuadro. Ante-
cedentes: embarazo gemelar, sano hasta el momento. 
Ingresa por deshidratación. Peso 8 kg (p<<3), Talla 
76,5 cm (p<3). Se constata hipopotasemia sintomáti-
ca de 2,7 mEq/L, siendo el resto de la analítica normal 
salvo LDH 724U/L. La radiografía de abdomen mues-
tra dilatación de colon y revela calcificaciones a nivel 
del sacro. Ante la sospecha de tumor neuroblástico se 
solicitan niveles séricos de VIP que resultan eleva-
dos (99,6pmol/L), así como los de catecolaminas y 
enolasa neuronal específica. La resonancia magnética  
nuclear muestra una masa de 5 x 5 cm presacra que 

penetra por agujeros de conjunción S1 y S2 derechos. 
El estudio de extensión con gammagrafía con 123-
I-MIBG es negativo para metástasis a distancia. La 
resección completa del tumor es curativa, con pos-
terior normalización de los niveles séricos de VIP y 
resolución de la clínica. El estudio anatomopatológi-
co confirmó la presencia de estroma Schwniano con 
áreas bien delimitadas de estroma fibrilar y células 
neuroblásticas diferenciadas, compatible con tumor 
neuroblástico de grupo histológico favorable, con 
afectación de un gánglio linfático locorregional. En 
la actualidad, nuestro paciente tiene 5 años de edad y 
está libre de enfermedad. 

COMENTARIOS
El ganglioneuroblastoma con secreción paraneoplási-
ca de VIP es muy poco frecuente (<1% de los tumores 
neuroblásticos) y habitualmente existe un retraso en 
el diagnóstico. La clínica de presentación suele ser 
insidiosa, con diarrea secretora, pérdida de peso y 
alteraciones hidroelectrolíticas con hipocaliemia. El 
diagnóstico diferencial incluye todas las formas de 
diarrea, sobre todo crónicas secretoras. El diagnósti-
co se basa en la sospecha clínica y la demostración de 
niveles séricos de VIP elevados junto con las pruebas 
de imagen. En nuestro paciente, como en la mayoría 
de los casos publicados, la cirugía fue curativa sin ne-
cesidad de tratamiento adyuvante.
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Malabsorción de fructosa como causa de dolor abdominal 
recidivante.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Fernández Domínguez B*, Castaño Vicente C*, Coronado Ferrer S*, 
Khodayar Pardo P**, Montalt Navarro A***, Martínez Costa C**.

*Residentes de 2º año de Pediatría. **Sección de Gastroenterología y Nutrición Pediátrica.     
*** Nutricionista. Servicio de Pediatría. Hospital Clínico Universitario de Valencia.

INTRODUCCIÓN
La fructosa es un monosacárido que se absorbe a nivel 
de la mucosa intestinal. Es transportada al exterior del 
enterocito a través de un canal específico denominado 
GLUT 5, siendo transportada al hígado, donde es me-
tabolizado por las enzimas fructoquinasa y fructosa 
1-6 difosfo aldolasa. En la intolerancia a la fructosa, 
es necesario diferenciar entre los defectos enzimáticos 
(hereditarios), y la malabsorción propiamente dicha, 
que corresponde a un defecto a nivel intestinal.
Presentamos el caso de una niña diagnosticada de in-
tolerancia malabsortiva a la fructosa, cuyo síntoma 
principal es el dolor abdominal recurrente (DAR).

CASO CLÍNICO
Niña de 8 años de edad que es remitida a consulta de 
Gastroenterología y Nutrición Pediátrica para valora-
ción por DAR de 2 años de evolución.
Como antecedentes personales destaca alternancia de 
diarrea y estreñimiento. A los 5 años de edad es diag-
nosticada de intolerancia a la lactosa, con resolución 
espontánea del cuadro.
Refiere episodios diarios de dolor abdominal difuso, 
no irradiado, de tipo cólico, intermitente y de intensi-
dad variable. Cede de forma espontánea, sin relación 
con la ingesta o la expulsión de gases o heces. En oca-
siones la despierta por la noche. Asocia deposiciones 
de consistencia blanda, sin presencia de moco ni san-
gre, y alterna con episodios de estreñimiento.
Consume alimentación variada con buena tolerancia, 
aunque destaca abundante ingesta de azúcares indus-
triales. Desarrollo pondoestatural adecuado para edad 
(somatometría: peso 27 kg (z-score 0,18), talla: 126,3 
cm (z -0,43), índice de masa corporal 16,9 (z 0,56)).
Pruebas complementarias solicitadas:
• Ecografía doppler abdominorrenal: normal salvo 
adenopatías aisladas de pequeño tamaño en fosa ilía-
ca derecha.
• Detección de calprotectina fecal: 26 mg/kg heces 

(normal).
• Estudio parasitológico de heces y test Graham: ne-
gativo.
• Test hidrógeno espirado tras ingesta de lactosa: ne-
gativo.
• Test hidrógeno espirado tras ingesta de fructosa: po-
sitivo.
A la espera de los resultados de las pruebas comple-
mentarias se retiran de la dieta los azúcares simples, 
presentando mejoría del dolor abdominal y del hábi-
to intestinal. Posteriormente, tras la confirmación del 
diagnóstico de intolerancia a la fructosa, se dan pau-
tas de retirada de alimentos con contenido de fructosa 
con normalización clínica.

COMENTARIOS
• Es importante considerar los trastornos de la absor-
ción de hidratos de carbono como posible causa de 
DAR en niños.
• Habitualmente suele presentarse como dolor abdo-
minal, en ocasiones acompañado de periodos alter-
nantes de diarrea y estreñimiento. Al tratarse de un 
monosacárido, puede asociar meteorismo y eritema 
perianal.
• El diagnóstico se establece con el resultado positivo 
de un test de hidrógeno espirado tras ingerir 1 g/kg 
(máximo 20 g) de fructosa.
• Hasta la confirmación del diagnóstico definitivo, es 
recomendable retirar los azúcares simples de la dieta, 
comprobándose, en la mayoría de los casos, una me-
joría clínica importante.
• El tratamiento consiste eliminar la fructosa de la die-
ta. El paciente debe recibir consejo dietético exhaus-
tivo, facilitándole por escrito un listado de alimentos 
prohibidos y permitidos, así como dietas y forma de 
elaboración de ciertos alimentos.
• La mayoría de los casos tienen un buen pronósti-
co, quedando asintomáticos tras la instauración de las 
medidas dietéticas
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Desnutrición ligada a la enfermedad: intervención nutricional en 
una niña con fibrosis quística.

SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Tormos Muñoz MA*, Amor Llorente M*, Sastre Morote AM*, 
Lozano Pérez R*, Martínez Costa C**

* Pediatría. **Profesora Titular Pediatría Universidad de Valencia. Sección de Gastroenterología 
y Nutrición Pediátrica Hospital Clínico Universitario de Valencia. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Los pacientes con fibrosis quística (FQ) se encuen-
tran en una situación de riesgo de desnutrición por 
la insuficiencia pancreática exocrina, la enfermedad 
pulmonar crónica y la anorexia que acompaña a las 
reagudizaciones. Estos factores conllevan un aumen-
to de las necesidades, un trastorno de la digestión-ab-
sorción y de la utilización de nutrientes, un aumento 
de las pérdidas y una disminución de la ingesta. Todo 
ello influye negativamente en la masa muscular y en 
la inmunidad, empeorando la función pulmonar y su 
calidad de vida. A la desnutrición ligada a la enferme-
dad se añaden las circunstancias biológicas propias de 
la edad como los periodos de crecimiento acelerado y 
las frecuentes exacerbaciones respiratorias, que pue-
den acentuar el deterioro nutricional.

CASO CLÍNICO
Niña de 4 años afecta de fibrosis quística (hetero-
cigosis mutación F508 del), diagnosticada al reali-
zar estudio por el antecedente de FQ de su hermana. 
Controlada en consultas externas del HCUV. Diag-
nosticada de desnutrición crónica grave (z-peso/
edad -3, z-talla/edad -3,23, z-peso/talla -1,5, z-IMC 
-1,25), insuficiencia pancreática exocrina controla-
da con tratamiento sustitutivo y enfermedad pulmo-
nar moderada-grave en la actualidad con infección 
bronquial crónica por S. aureus. En la revisión tri-
mestral en consultas externas de Gastroenterología y 
Nutrición, se observa una escasa ganancia ponderal 
con respecto al control previo, y un empeoramien-
to coincidiendo con una exacerbación respiratoria. 
Se decide ingreso para intervención nutricional por 
desnutrición calórico-proteica crónica y tratamien-
to antibiótico iv por neumonía. Previo al ingreso, se 

habían establecido  medidas dietéticas y se había ini-
ciado nutrición enteral oral con una fórmula hiperca-
lórica. En los últimos controles se habían objetivado 
retraso en la edad ósea de 1 año y 6 meses, déficit de 
elastasa fecal y alteración del test de Van de Kamer 
con un coeficiente de absorción de grasas menor del 
93%. Al ingreso se realiza una valoración clínica y 
antropométrica, dietética y bioquímica. Ante los re-
sultados de la valoración nutricional se decide ini-
ciar nutrición enteral invasiva con débito continuo 
nocturno de 8 horas por sonda nasogástrica con una 
fórmula completa, oligomérica normoproteica, con 
proteínas hidrolizadas, MCT y fibra soluble exento 
de lactosa (1Kcal/ml), y dieta variada para su edad 
hipercalórica (130-150% de las recomendaciones de 
la DRI para la edad, grasas 30-45% de las Kcal dia-
rias). Durante el ingreso tiene una adecuada toleran-
cia a la intervención nutricional establecida, siendo 
el comportamiento clínico normal. A los 15 días de 
ingreso se objetiva un aumento ponderal de 900 g (z-
talla/edad -3). Ante la buena evolución se decide alta 
hospitalaria y se pauta una dieta variada para la edad 
hipercalórica, suplementada con fórmula completa 
polimérica normoproteica en polvo. 

COMENTARIOS
Los pacientes con FQ precisan controles del estado de 
nutrición periódicos para no demorar la intervención 
nutricional necesaria. La monitorización del estado 
nutricional permite la actuación precoz y efectiva. Sin 
soporte nutricional muchos pacientes con FQ no pare-
cen cubrir sus requerimientos. La enfermedad puede 
agravar una desnutrición calórico-proteica ya existen-
te o desencadenarla, precisando de una intervención 
nutricional temprana. 
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Estridor laringeo en lactante, ¿en qué pensar?
SESIÓN 2: NEUROLOGÍA/GASTROENTEROLOGÍA/NUTRICIÓN

Jiménez Candel MI, Pérez García B, Rey Simón R, 
Pedrón Marzal G, San Román Muñoz M.

Servicio Pediatría Hospital Lluís Alcanyís. Xátiva ( Valencia )

INTRODUCCIÓN
Se presenta caso clínico de convulsión afebril en lac-
tante con historia previa de estridor laríngeo por hipo-
calcemia. Secundaria a raquitismo carencial.  Debemos 
prestar atención a esta patología dado el aumento de su 
incidencia en los últimos años, causada entre otras cosas, 
por los cambios sociodemográficos. Sin olvidar, otorgar 
importancia a los antecedentes del paciente.

CASO CLÍNICO
Lactante varón de 3 meses de edad, piel oscura, que 
consulta en servicio de urgencias por convulsión afe-
bril, referida como movimientos tónico-clónicos de 
miembros inferiores, hipertonía de miembros supe-
riores y “quejido respiratorio “, sin ningún proceso 
intercurrente. Los familiares refieren episodio previo 
similar en país de origen (Argelia) con ecografía ce-
rebral normal y EEG con foco punta-onda, por lo que 
habían iniciado tratamiento con ácido valproico, sus-
pendido por iniciativa materna. 
Entre los antecedentes, se trata de parto a las 35+6 
SG, con lactancia materna exclusiva; estridor laríngeo 
desde las primeras semanas de vida, con episodios 
ocasionales de temblor cefálico y clonías del cuello 
desde los 2 meses.
Constantes normales .Se detecta el estridor referido con 
el llanto, resto de exploración por aparatos normal. 
El primer día de ingreso se realiza radiografía de vía 
aérea sin hallazgos patológicos. A las 48 horas de in-

greso, presenta nuevo episodio de movimientos tóni-
co-clónicos de las cuatro extremidades, mioclonías 
palpebrales, estridor laríngeo, y sialorrea, de menos 
de 30 segundos, que cede espontáneamente. En ana-
lítica se objetiva Calcio 3’7 mg /dl. Se solicita  EEG, 
ecografía cerebral y renal, ECG, estudio orina 24 ho-
ras, y metabolismo fosfocálcico, siendo todos ellos 
normales, excepto éste último, donde se detectan ni-
veles disminuidos de Vitamina D 25-OH. El estudio 
radiológico de serie ósea muestra los típicos signos de 
alteración en la mineralización.
Con diagnóstico de convulsión secundaria a hipo-
calcemia por raquitismo nutricional, se inicia trata-
miento con calcio y vitamina D, normalizándose los 
niveles de estos parámetros y los signos radiológicos 
en 3 semanas. 

COMENTARIOS
Dado el aumento de la incidencia de niños con facto-
res de riesgo de Raquitismo carencial como cambios 
sociodemográficos, disminución de la exposición so-
lar, lactancia materna exclusiva, piel oscura, etc.
Debemos insistir en la profilaxis con vitamina D en 
dichos niños, como se muestra en las últimas revisio-
nes publicadas. 
Asimismo, hay que tener presente las manifestacio-
nes clínicas menos frecuentes de esta patología, como 
puede ser el estridor laríngeo, que pueden ayudar a 
orientar el diagnóstico final. 
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Reacciones adversas a amoxicilna y 
amoxicilina-ácido clavulánico en la edad pediátrica.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Albors Fernández AM, Martorell Aragonés A, García Blanes CP, 
Félix Toledo R, Cerdá Mir JC, De las Marinas Álvarez MD

Unidad de Alergología. Hospital General Universitario. Valencia   

INTRODUCCIÓN
Los antibióticos betalactámicos y entre estos, la amoxici-
lina y amoxicilina-clavulánico, son la causa principal de 
consulta por sospecha de reacción adversa a fármacos en 
las consultas de los Servicios de Alergia Pediátrica. En el 
estudio epidemiológico ALERGOLOGICA 2005 realiza-
do en España el 7,5 % de los 917 niños incluidos menores 
de 15 años consultaron por sospecha de reacción adversa a 
fármacos pero solo en el 12 % (8 de los 69 niños con sos-
pecha de reaccion adversa) se confirmo el diagnóstico de 
alergia y en el 50 % de ellos la amoxicilina fue el fármaco 
responsable. El objetivo del presente trabajo es estudiar la 
prevalencia de la confirmación del diagnóstico de alergia a 
amoxicilina y/o amoxicilina-clavulánico(A/AC) en niños 
menores de 15 años que consultan por sospecha de reac-
ción adversa a estos fármacos. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Pacientes menores de 15 años que consultaron en la Unidad 
de Alergología de un Hospital terciario en el periodo com-
prendido entre septiembre del 2004 y marzo del 2012 por 
sospecha de reacción adversa a A/AC. Estudio diagnostico: 
1º Anamnesis detallada. 2º Estudio alergológico mediante 
pruebas cutáneas con los fármacos sospechosos. 3º Prueba 
de exposición oral controlada en los casos con pruebas cutá-
neas negativas. En las reacciones no inmediatas la prueba de 
exposición se completo con la administración domiciliaria 
durante 5 días. En las reacciones tipo enfermedad del suero 
(RTES) se completaron las pruebas cutáneas con bencilpe-
nicilina sódica, bencilpeniciloil octa-L-lisina, bencilpeni-
loato sódico y en los casos con pruebas negativas solo se 
realizó prueba de exposición con penicilina con el fin de 
valorar la tolerancia de betalactámicos alternativos.

RESULTADOS
En el periodo comprendido entre septiembre del 2004 y 
marzo del 2012, acudieron para primera visita a la unidad 
de alergia 7.250 pacientes menores de 15 años, de los cua-
les 1.017 (14%) fueron remitidos por sospecha de alergia 
a medicamentos y 656 (9%) con sospecha de reacción ad-
versa a A/AC. 79 (12 %) de los 656 pacientes con sospe-
cha de reacción adversa fueron diagnosticados de alergia 

a A/AC: Reacciones inmediatas: 3 (0,4 %) con clínica de 
urticaria y/o angioedema. Reacciones tardías: 76 (11,6 %) 
con clínica de RTES: 72; reacciones maculo-papulosas: 3; 
angioedema: 1. Las pruebas cutáneas con A/AC resultaron 
positivas en 3 (0,4%) pacientes: 2 respuestas tardías y 1 
respuesta inmediata. La mayoría de los pacientes, 71 de 72 
(98,6 %) con reacción tipo enfermedad del suero asociada 
al tratamiento con A/AC toleraron la penicilina.

DISCUSIÓN
La amoxicilina es la causa más frecuente de alergia a fár-
macos en niños. La sospecha de alergia a fármacos es una 
consulta frecuente pero según los estudios publicados solo 
en el 10-15 % de los casos se confirma el diagnostico de 
alergia basado en las pruebas cutáneas y de exposición. 
Resultados similares a los observados en nuestro estudio 
en los que se confirma la alergia a A/AC en el 12 % de los 
pacientes lo que resalta la importancia del estudio alergo-
lógico para evitar restricciones innecesarias en el empleo 
de A/AC y de otros antibióticos beta-lactámicos ante la po-
sibilidad de reacción cruzada.

CONCLUSIONES
1.-La sospecha de reacción adversa a amoxicilina/amoxici-
lina-clavulánico es motivo frecuente de consulta en nues-
tra Unidad de Alergología pero solo se confirma alergia en 
el 12 % de los casos.
2.-La alergia a amoxicilina/amoxicilina-clavulánico de 
tipo inmediato mediada por IgE es rara en los pacientes 
atendidos en nuestra Unidad.
3.-La reacción tardía por amoxicilina/amoxicilina-clavu-
lánico más frecuente es la reacción tipo enfermedad del 
suero 
4.-La mayoría de los pacientes con reacción tipo enfer-
medad del suero asociada al tratamiento con amoxicilina/
amoxicilina-clavulánico toleraron la penicilina
5.-Los pacientes con sospecha de reacción adversa a 
amoxiclina/amoxicilina-clavulánico deben remitirse para 
estudio alergológico sin demora, a cualquier edad, para 
evitar restricciones innecesarias de antibióticos beta-lactá-
micos que son fármacos de primera línea en el tratamiento 
de la patología infecciosa en la edad pediátrica.
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Prueba de provocación oral. Consideraciones y resultados.
SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Ruiz Miralles R*, García-Avilés B*, 
Pastor Ferrándiz L*, Mestre Ricote JL*, Juste Ruíz M*.

*Hospital Universitario de San Juan de Alicante. Unidad de Alergia Infantil

INTRODUCCION
La prueba de provocación con un alérgeno consiste en po-
ner de manifiesto la sintomatología clínica referida por el 
paciente, tras la exposición al mismo. En el caso de alergia 
a alimentos o a medicamentos, se emplea la provocación 
oral para corroborar o no la repercusión clínica del alérge-
no testado. En niños es frecuente que la alergia alimentaria 
evolucione a la tolerancia natural con el tiempo, por lo que 
el diagnóstico debe reconsiderarse periódicamente.
Los alimentos más frecuentemente implicados dependen 
del orden de introducción y de su consumo. En nuestro 
medio la leche de vaca (LV) y el huevo, seguidos de los 
pescados y las frutas son los principales causantes.

MATERIAL Y METODOS
Hemos realizado una revisión retrospectiva de las prue-
bas de provocación oral (PPO) realizadas en la unidad de 
Alergia Infantil del Hospital Universitario de San Juan 
de Alicante, desde enero del 2010 a marzo del 2012, para 
demostrar la tolerancia natural al alimento o al medica-
mento. Para ello hemos revisado la historia de 127 pa-
cientes a los que se les ha realizado 143 provocaciones. 
Los datos analizados han sido la edad a la que se les ha 
realizado la provocación, el alimento o medicamento con 
el que se realiza la prueba, el resultado de la PPO y los 
valores de IgE específica previos al momento de la pro-
vocación.

RESULTADOS
De un total de 127 pacientes, 73 son varones (57%) y 54 
mujeres (43%) con una edad media de 3.49 años (0,5-
14,6). Se realizaron un total de 143 provocaciones, de las 
cuales 70 fueron a leche de vaca (50%), 49 a huevo (33%), 
15 a amoxicilina (10%), 4 a pescado (2,7%), 3 a ibupro-
feno (2%) 1 a cacahuete y 1 a formula hidrolizada; siendo 
negativas 121 y positivas 22 (9 LV, 10 huevo, 1 cacahuete, 
1 fórmula hidrolizada, 1 pescado). 
La tolerancia completa al alimento o medicamento se 
comprobó en 61 a LV, 39 a huevo, 15 a antibióticos, 3 a 
ibuprofeno y 3 a pescado.

Entre los tolerantes a LV, la edad media fue de 2,5 años, 
y el valor medio de IgE específica a leche de vaca fue de 
3.7kU/L. Entre  los tolerantes a huevo la edad media fue 
de 3,3 años, así como la media de IgE específica a clara de 
huevo fue de 2,02kU/L. Los tolerantes a pescado tenían 
una IgE especifica media de 2.75kU/L
Los tolerantes a amoxicilina e ibuprofeno, tenían todos 
una IgE específica inferior a 0,35kU/L y/o pruebas cutá-
neas negativas. 

DISCUSION
La evolución natural de la alergia alimentaria infantil es a la 
tolerancia al alimento implicado. La historia clínica es esencial 
sobre todo en los casos de supuesta sensibilización a fármacos. 
La prueba de provocación oral con el alérgeno sospechoso es 
el gold standard del diagnóstico. Comprobamos como refleja 
la literatura la más precoz aparición de la tolerancia a leche 
que a huevo u otros alimentos. La eliminación de la dieta de 
un alimento esencial, debe estar fuertemente basada por la re-
percusión nutricional y sociopsicológica para el niño y su fa-
milia. Por ello resaltamos la repetición periódica de la PPO y 
en casos positivos, la desensibilización al alimento implicado 
cuando éste forme parte esencial de la dieta infantil.

CONCLUSIONES
1. La tolerancia natural al huevo en nuestros pacientes se 
consigue a edades más tardías respecto a la leche de vaca, 
coincidiendo con lo indicado en la literatura
2. Los pacientes que adquieren la tolerancia a leche de 
vaca, la consiguen con valores medios de IgE específi-
ca  superiores que para los del huevo, y además a edades 
más tempranas, por lo que en estos niños, es necesaria una 
reevaluación periódica y de manera precoz, con PPO con-
troladas, para evitar cuanto antes, dietas restrictivas que 
puedan afectar al estado nutricional futuro de nuestros pa-
cientes alérgicos
3. Las alergias medicamentosas en niños son muy raras, y 
cada vez más se tiende a realizar PPO sin precisar pruebas 
de laboratorio costosas y lentas, si por la historia clínica el 
cuadro no es sugestivo de etiología alérgica. 
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Alergia mediada por Ig E frente a cereales con gluten 
en la infancia.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

García Blanes CP, Martorell Aragonés A, Albors Fernández AM,  
Felix Toledo R, Cerdá Mir JC, De las Marinas Alvarez MD

Unidad de Alergología. Hospital General Universitario. Valencia.

INTRODUCCION
En el estudio epidemiológico Alergológica-2005 rea-
lizado en España, la alergia alimentaria constituye 
la tercera patología diagnosticada en la infancia en 
los servicios de alergología con una prevalencia del 
14.5%, tras los diagnóstico de rinitis/conjuntivitis 
(44.7%) y asma (40.5%). La alergia a cereales parece 
ser poco frecuente en nuestro medio. En un estudio 
realizado en la Comunidad de Madrid se observo una 
prevalencia del  1.1% de  alergia a cereales en una 
muestra de 355 niños con diagnóstico de alergia ali-
mentaria. El objetivo del presente trabajo es estudiar 
la prevalencia de alergia a cereales entre los niños 
menores de 15 años que consultan con sospecha de 
alergia alimentaria.

MATERIAL Y METODOS
Estudio descriptivo retrospectivo en una muestra de 
población pediátrica que consultó el servicio de aler-
gología de un Hospital terciario en un periodo de 
tiempo comprendido entre septiembre 2004 y marzo 
2012. Se recogen los casos de alergia alimentaria, se-
leccionando los posibles alérgicos a cereales. Se defi-
ne alergia a cereales con gluten mediado por Ig E en 
base a historia clínica sugestiva, prueba cutánea e Ig 
E sérica específica positivas, completando en casos 
dudosos con prueba de exposición oral controlada.

RESULTADOS
De una muestra de 7250 pacientes menores de 15 años, 
el 16% acuden por una posible alergia alimentaria. De 
los 1160 pacientes que consultaron con sospecha de 
alergia alimentaria solamente en 8 pacientes (0,7%) 
se refería sospecha de reacción adversa a cereales con 
gluten y se confirmó el diagnóstico de alergia IgE-
mediada en 3  (0,25 %):

Lactante de 9 meses con clínica cutánea de urticaria 
generalizada y angioedema tras primera ingesta de 
cereales con gluten. Antecedentes personales de der-
matitis atópica y alimentación con lactancia materna 
hasta los 2 meses. Prueba cutánea con resultado po-
sitivo frente a trigo, avena, cebada y centeno. La Ig 
E específica frente a trigo de 36.9 KU/L y avena 3.9 
KU/L. Antecedente de exacerbación de la dermatitis 
por contacto con crema de avena previo a la exposi-
ción oral. 
Lactante de 10 meses con clínica de vómitos tras pri-
mera ingesta de cereales con gluten. Alimentación 
con lactancia artificial. Prueba cutánea con resulta-
do positivo frente a trigo y negativo frente a avena, 
cebada y centeno. La Ig E sérica específica frente a 
trigo de 1.36 KU/L. Se completa estudio con prueba 
de exposición oral con avena con resultado positivo 
apareciendo urticaria generalizada y vómitos. A los 5 
años de edad se logra buena tolerancia tras exposición 
controlada con cereales con gluten.
Lactante de 7 meses con clínica cutánea de urticaria 
generalizada tras primera ingesta de cereales con glu-
ten. Antecedentes personales de dermatitis atópica y 
alimentación con lactancia materna exclusiva hasta 
los 6 meses. Prueba cutánea con resultado positivo 
frente a trigo, avena, cebada y centeno. La Ig E espe-
cífica frente a trigo 3.43 KU/L. 

CONCLUSIONES
La alergia a cereales con  gluten tiene una baja pre-
valencia entre los pacientes menores de 15 años  que 
consultan por sospecha de alergia alimentaria en 
nuestra Unidad de Alergia.
En  nuestros pacientes las manifestaciones clínicas de  
alergia a cereales con gluten se iniciaron en el periodo 
de lactante tras la primera toma del alimento.
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Seudoanerisma de ventrículo derecho como complicación de ci-
rugia tipo Norwood en paciente con corazón univentricular.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Moriano Gutiérrez A, Guixeres Esteve T, Mulard CM, 
Serrano F, Insa Albert B, Carrasco Moreno JI. 

Sección de Cardiología Pediátrica. Hospital Universitario y Politécnico La Fé. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Un seudoaneurisma cardíaco es una lesión extremada-
mente rara y potencialmente mortal si no se corrige. 
En niños suele estar descrita en relación a la cirugía 
del tracto de salida ventricular derecho. Es una lesión 
que progresivamente va aumentando de tamaño y al 
no estar contenida por tejido miocárdico, conlleva 
un alto  riesgo de rotura y también de compresiones 
mediastínicas, tromboembolismo, infecciones, sínco-
pes… Una de las principales causas de su formación 
es el uso de parches u homoinjertos para reconstruir el 
tracto de salida, originándose el seudoaneurisma por 
la dehiscencia de las suturas utilizadas en su fijación. 
Al ser una rotura cardiaca normalmente lenta y con-
tenida, los enfermos suelen estar asintomáticos y sólo 
aparece clínica cuando el seudoaneurisma está ya 
muy evolucionado. La resonancia magnética (RMN) 
cardiaca junto con la ecocardiografía ha demostrado 
ser un excelente método diagnóstico. 
La cirugía tipo Norwood es un procedimiento quirúr-
gico paliativo que se realiza en la etapa inicial de al-
gunas cardiopatías congénitas donde funcionalmente 
existe un corazón univentricular. Es una técnica qui-
rúrgica de alta mortalidad. Recientemente se ha mo-
dificado y en lugar de la fístula sistémico-pulmonar 
que incluía la técnica original, se utiliza un conducto 
de politetrafluoroetileno que conecta directamente el 
ventrículo derecho con la arteria pulmonar (variante 
de Sano), así parece que se han logrado mejorías he-
modinámicas en el postoperatorio inmediato. No obs-
tante está modificación tiene el inconveniente de que 
asocia más riesgo de desarrollar seudoaneurismas en 
la zona de la ventriculotomía.

CASO CLÍNICO
Niña de 7 años que con 15 días de vida se realiza pa-
liación tipo Norwood con variante de Sano y atrio-
septectomía amplia por cardiopatía compleja tipo co-
razón univentricular. A los 2 años de vida precisa de 
sustitución del Sano por otro de mayor tamaño y a 

los 4 años de una fístula sistémico-pulmonar izquier-
da tipo Blalock-Tausing. A los 7 años empeoramien-
to clínico con aumento del grado de hipoxia por lo 
que se realiza una RMN cardiaca (Figura 1). Allí se 
aprecia un gran pseudoaneurisma retroesternal con 
marcada hipoplasia de arterias pulmonares. Se realiza 
ecocardiografía que objetiva una solución de conti-
nuidad entre la zona original de la ventriculotomía y 
el extremo proximal del Sano, siendo dicho defecto 
la apertura al exterior de una neocavidad pericardia-
ca (pseudoaneurisma) contenida por pericardio y ad-
herencias retroesternales. Se programa cirugía para 
resección del pseudoaneurisma gigante que es muy 
dificultosa por el gran tamaño del mismo. Se realiza 
sin pinzar la aorta, con el corazón fibrilando, sin is-
quemia miocárdica. Evolución sin complicaciones.

COMENTARIOS
- La formación de seudoaneurismas es una complica-
ción rara pero posible en pacientes sometidos a ciru-
gía paliativa tipo Norwood modificado.
- Los síntomas aparecen cuando el seudoaneurisma 
es ya de gran tamaño y suelen estar en relación con la 
compresión de estructuras mediastínicas adyacentes.
- Su reparación es quirúrgica, urgente y compleja.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:178

Comunicaciones orales

Importancia del diagnóstico precoz de una endocarditis 
bacteriana en paciente de riesgo.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Moriano Gutiérrez A, Escribano Gómez L, Giner Crespo M, 
Fernández Tudela B, Carrasco Moreno JI. 

Hospital Universitario y Politécnico La Fé. Valencia

INTRODUCCIÓN
Es muy importante conocer e identificar aquellos 
pacientes que son de riesgo para desarrollar una en-
docarditis infecciosa y tratar todo evento infeccioso 
sospecho de tener un origen bacteriano en dichos pa-
cientes, vigilando que el tratamiento antibiótico utili-
zado cubra a los gérmenes que habitualmente ocasio-
nan endocarditis.
 
CASO CLÍNICO
Niño varón de 3 años con insuficiencia renal crónica 
en estadio 2 por riñón multiquístico izquierdo y ne-
fropatía derecha secundaria a duplicidad pielo-urete-
ral con reflujo vesicoureteral grado II-III  asociado. 
Múltiples cuadros de pielonefritis e infección de ori-
na. Presenta a su vez una cardiopatía congénita tipo 
canal atrioventricular de tipo transicional con comu-
nicación interventricular muscular, comunicación 
interauricular tipo ostium primum y displasia valvu-
lar mitral con insuficiencia mitral ligera-moderada. 
Lleva tratamiento con bicarbonato, etalpha, hidropo-
livit y glutaferro. Hacía 3 meses que se había sus-
pendido el tratamiento antibiótico profiláctico para 
la infección de orina, dado que el último episodio 
infeccioso de origen urinario había sido hacía más 
de un año. Inicia cuadro febril asociado a tos seca, en 
la analítica se objetiva una leucocitosis marcada con 
neutrofilia, aumento de los parámetros infecciosos, 
anemia, trombopenia y creatinina elevada de 1,5mg/
dl. Previa del paciente de 0,9mg/dl. Se realiza test 
rápido de estreptococo que resulta negativo y se toma 
sedimento de orina y urinocultivo. Sedimento pato-
lógico con leucocitos, nitritos, hematíes y proteínas 
en la orina. Ante la sospecha de una pielonefritis 
aguda se ingresa al paciente, se toma un hemocul-
tivo y se inicia tratamiento antibiótico con Amoxi-
cilina-Clavulánico. Al día siguiente persiste febril, 
mantiene la anemia, esplenomegalia, proteinuria y 
microhematuria. Todo ello parece corresponder con 
la existencia de un fenómeno de tipo inmunológico 

secundario al proceso infeccioso con anemia hemo-
lítica y glomerulonefritis aguda. En el hemocultivo 
y urinocultivo crece un enterococo faecalis, se uti-
liza doble terapia antibiótica siguiendo las guías eu-
ropeas. A su vez por el antecedente de cardiopatía 
congénita y la mala evolución del cuadro infeccioso, 
también se solicita ecocardiografía con el objetivo de 
valorar la situación cardiológica del paciente. Es en 
dicha exploración se identifican verrugas, diagnosti-
cándose de endocarditis bacteriana asociada a pielo-
nefritis aguda. Se mantiene el tratamiento durante 4 
semanas, pero se complica el proceso con un cuadro 
sospechoso de embolismo a pulmón izquierdo dada 
la desaparición de la parte móvil de la vegetación y 
la extensa condensación del lóbulo inferior izquier-
do. Se decide actitud expectante, manteniendo el tra-
tamiento antibiótico otras 4 semanas más. Mejoría 
clínica del paciente que permite el alta hospitalaria 
con tratamiento antibiótico oral, al que era sensible 
el germen. Se programa en unos meses intervención 
quirúrgica para reparación de cardiopatía estructural.

COMENTARIOS
• La endocarditis bacteriana es una complicación que 
puede existir en todo cuadro infeccioso sobretodo si 
se trata de un paciente de riesgo.
• Se deben de utilizar los criterios de Duke para valo-
rar el riesgo de endocarditis bacteriana.
• Se deben iniciar tratamiento antibiótico empírico en 
toda endocarditis clara o posible. Las guías recientes 
aconsejan el tratamiento inicial con Amoxicilina-Cla-
vulánico más Gentamicina cuando todavía no se ha 
aislado germen.
• En niños el germen más frecuente es el Staphylo-
coco Aureus, seguido del Streptococo Viridans y del 
Enterococo. El tipo de tratamiento y la duración del 
mismo difieren en función del germen y el tipo de vál-
vula o material sobre el que asienta la endocarditis. Se 
suelen utilizar 2 antibióticos dado que los gérmenes 
suelen ser multirresistentes.



Bol Soc Val Pediatr.2012;32:179

Comunicaciones orales

Tortuosidad arterial múltiple: diagnóstico diferencial.
SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Giner Crespo M, Escribano Gómez L, Insa Albert B, 
Fernández Tudela B, Sáez Palacios JM, Carrasco Moreno JI. 

* Servicio de Cardiología Pediátrica. Hospital Universitario y Politécnico La Fe (Valencia).

INTRODUCCIÓN
La tortuosidad arterial múltiple es un trastorno del 
tejido conectivo caracterizado por tortuosidad, elon-
gación, estenosis y formación de aneurismas en las 
arterias largas y de mediano calibre. Su diagnóstico 
requiere arteriografía o estudio angiográfico por reso-
nancia magnética (RMN) o tomografía computariza-
da. El diagnóstico diferencial debe incluir síndromes 
como Loeys-Dietz, Ehlers-Danlos (IV), Marfan y el 
síndrome de tortuosidad arterial múltiple. Su pronósti-
co puede ser grave, siendo la principal causa de muer-
te la insuficiencia cardiaca secundaria a hipertensión 
arterial sistémica o hipertensión arterial pulmonar, así 
como rotura de aneurismas. 

CASOS CLÍNICOS
CASO 1: Niña de 17 días de vida remitida a nues-
tro centro por sospecha estenosis pulmonar. En la 
exploración destacan rasgos dismórficos con facies 
peculiar, blefarofimosis sin microftalmia, narinas 
antevertidas y mejillas anchas caídas.  Los pulsos 
son simétricos de buena amplitud, y en la auscul-
tación presenta soplo sistólico 2/6 en borde ester-
nal izquierdo (BEI), tras valoración  cardiológica se 
remite a nuestro centro. El estudio ecocardiográfico  
evidencia ramas pulmonares tortuosas no obstruc-
tivas con arco aórtico elongado sin obstrucción ni 
dilatación. A los 14 meses el ECG manifiesta cre-
cimiento ventricular derecho, observando en estu-
dio ecocardiográfico estenosis periféricas de ramas 
pulmonares con presión suprasistémica en ventrícu-
lo derecho, por lo que se programa cateterismo car-
díaco para valoración de intervencionismo, no sus-
ceptible por árbol pulmonar hipoplásico. El estudio 
genético no es concluyente, realizando biopsia de 
piel, demuestra cutis laxa sugestivo de enfermedad 
de Ehlers-Danlos (IV). A los 2 años de vida fallece 
en domicilio. 

CASO 2: Niño de 10 años remitido a nuestro centro 
por dilatación de raíz aórtica y antecedente paterno de 
disección aórtica. La exploración clínica es normal, 
no presenta rasgos dismórficos, excepto un ligero hi-
pertelorismo y úvula bifida. El estudio ecocardiográ-
fico evidencia ligera dilatación de aorta sinusal, pero 
ante la sospecha de Loeys-Dietz se completa estudio 
con RMN vascular cerebral, torácica y abdominal, 
que identifica ligera dilatación de aorta sinusal, elon-
gación y tortuosidad de carótidas internas sin aneu-
rismas. Actualmente permanece asintomático, con 
controles clínicos y de imagen anuales. El estudio ge-
nético no confirma Loeys-Dietz. 

CASO 3: Niño de 4 años remitido a nuestro centro 
por anomalía del arco aórtico y estenosis en arteria 
pulmonar izquierda (API). A la exploración clínica 
se evidencian rasgos dismórficos, con cara alargada 
y mejillas anchas caídas, hipertelorismo y hendiduras 
palpebrales muy pequeñas. Los pulsos son simétricos 
de buena amplitud y en la auscultación presenta soplo 
sistólico eyectivo 2/6 en BEI. La ecocardiografía ma-
nifiesta un arco aórtico izquierdo distorsionado, con 
aorta descendente torácica izquierda que tras cruzar 
diafragma discurre a la derecha paralela a vena cava 
inferior, ramas pulmonares de aspecto tortuoso con 
estenosis en arteria pulmonar izquierda sin gradiente 
significativo. Se realiza angio-RMN, cuyos hallazgos 
sugieren tortuosidad arterial múltiple. Actualmente el 
paciente se encuentra pendiente de estudio genético y 
de completar estudio vascular.

COMENTARIOS
Dado el mal pronóstico de los pacientes con tortuo-
sidad arterial múltiple, es importante ante hallazgos 
compatibles realizar un estudio clínico y radiológico 
completo, así como una aproximación diagnóstica ge-
nética. 
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Angioplastia con balón, alternativa eficaz en la coartación aórti-
ca severa neonatal.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Escribano Gómez LM, Giner Crespo M, Guixeres Esteve MT, 
Moriano Gutiérrez A, Insa Albert B, Aroca Peinado A, Carrasco Moreno JI.

Sección de Cardiología Infantil. Hospital Universitario y Politécnico La Fé. Valencia.

INTRODUCCIÓN
La CoAo severasintomáticaes más frecuente en la épo-
ca neonatal, momento en el que no existencolaterales y 
el cierrefisiológico del ductus suponeimportante sobre-
carga para el ventrículo izquierdo, pudiendo provocar su 
disfunción,insuficiencia cardiaca congestiva o shock, lo 
cual precisa tratamiento agresivo e inmediato.
La angioplastia percutánea con balón como tratamiento de 
la CoAo en la edad neonatal es controvertido, porquese 
relaciona con elevada tasa de restenosis y reintervenciones 
posteriores y mayor riesgo de aneurismas. Aunque tema 
en discusión, se considera que el tratamiento de elección 
de la CoAo severa neonatal es la cirugía. Sin embargo, hay 
factores de riesgo, como la prematuridad y el bajo peso, 
que aumentan la morbi-mortalidad de la intervención.La 
angioplastia con balón se propone entonces como alterna-
tiva paliativa para estabilizar clínicamente al paciente, per-
mitiendo postponer el momento de la cirugía definitiva.
Determinadas morfologías de arco aórtico, en asociación 
a hipoplasia de aorta transversa, implican mayor riesgo de 
obstrucción residual a nivel del arco y requieren técnicas 
quirúrgicas con mayor movilización aórtica (anastomosis 
extendida o ‘avance aórtico’ con anastomosis terminolate-
ral de aorta descendente a aorta ascendente).
Presentamos el primer caso en que se efectúa, en nuestro 
centro, angioplastia aórtica neonatal y cirugía de avance 
aórtico.

CASO CLÍNICO
Recién nacido pretérmino de 34 semanas, gemelo donante 
en embarazo afecto de transfusión feto-fetal, que nace por 
cesárea con APGAR 7/9y peso de 1340 gramos.Ingresado 
en Neonatología por la prematuridad, con evolucióninicial 
favorable, alos 12días de vida, presenta distrés respirato-
rio e imposibilidad de completar tomas por succión. En el 
contexto de bronquiolitis VRS positiva,empeora a los 16 
díascon aumento del distrés y desaturación hasta 80%, por 
lo que se traslada a UCI Neonataly se inicia ventilación 
con CPAP.
En la exploración física se detecta soplo sistólico I-II/VIen 
borde esternal izquierdo y pulsos axilares saltones y femo-

rales filiformes. La radiografía de tórax muestra cardiome-
galia global moderada y se realiza ecocardiografía hallan-
do CoAo severa con hipoplasia de aorta transversa e istmo 
aórtico(paso de 2mm y gradiente de 55mmHg), dilatación 
de cavidades izquierdas y depresión moderada-severa de 
la contractilidad (FEVI: 32%). 
El paciente presenta un peso de 1575 gramos en el mo-
mento del diagnóstico cardiológico, desestimándose la co-
rrección quirúrgica. El manejo médico incluíaionotropos y 
diuréticos, alcanzando mejoría parcial de la función ven-
tricular (FEVI: 45-50%). Las prostaglandinas intraveno-
sasfracasaron en el intento de reapertura del ductus.
Se decide angioplastia percutánea paliativa de la CoAo, 
que se realiza a los 27 días de vida con peso de 1,8 Kg. Se 
consigueligeradilatación de la zona coartada,conreducción 
de gradiente  transcoartación (de 50 a 20mmHg) y mejoría 
de la función ventricular izquierda.
Permanece hospitalizado, clínicamente estable, con curva 
ponderal adecuada, en espera de cirugía reparadora. Al mes 
y medio de vida, con peso de 3,2Kg, se realizaintervención 
bajo circulación extracorpórea (CEC)mediante técnica de 
avance aórtico.
En ecocardiografíaspostoperatorias, y al alta, hay buen flu-
jo a través de la zona de anastomosis y pulsatilidad normal 
en aorta abdominal, con función ventricular normal.
Como complicaciones postquirúrgicas, secundarias a la 
hipotermia cerebral selectiva durante la cirugía,presentó 
escara occipito-temporal izquierda y parálisis facial peri-
férica homolateral.

COMENTARIOS
En pacientes de bajo peso y mala situación clínica por de-
terioro de la función ventricular a pesar de optimización 
del tratamiento médico, la angioplastia con balón es efi-
cazcomo técnica paliativa, que permite demorar el trata-
miento definitivo. 
La cirugía de ‘avance aórtico’ es,para algunos autores,la 
técnica de elección en la reparación de la CoAo con hi-
poplasia del arco aórtico. Obtiene buenos resultados in-
mediatos, pero implica necesidad de CEC y clamplaje de 
vasos supraórticos con morbilidad secundaria.
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Hipertensión arterial pulmonar idiopática en pediatría, a propó-
sito de un caso y revisión de la literatura.
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INTRODUCCIÓN
La Hipertensión Pulmonar Idiopática es una enfermedad 
poco frecuente (1-2 casos por año y millón de habitantes), 
progresiva y grave, con una elevada mortalidad. Se carac-
teriza por un incremento en la resistencia vascular pulmo-
nar que se produce por distintos mecanismos: vasocons-
tricción, remodelación proliferativa de la pared del vaso, 
inflamación y trombosis, que a su vez son consecuencia de 
una disfunción endotelial que produce un desequilibrio en 
los agentes vasoactivos con predominio de los vasocons-
trictores. El síntoma más frecuente es la disnea de esfuer-
zo, también pueden presentar dolor torácico con el esfuer-
zo y síncopes.  En la exploración física destaca un segundo 
ruido (2R) fuerte, soplo de insuficiencia tricúspide y /o 
pulmonar y signos de insuficiencia cardíaca derecha en ca-
sos avanzados. En la radiografía (RX) de tórax se puede 
objetivar un aumento del tronco de la arteria pulmonar con 
disminución de la vascularización pulmonar periférica y 
cardiomegalia por hipertrofia del ventrículo derecho (VD). 
El ECG puede mostrar crecimiento de ventrículo y aurí-
cula derechos y desviación a la derecha del eje del QRS. 
La ecocardiografía doppler es fundamental para detectar 
la hipertensión pulmonar (HTP) y evaluar su severidad y 
repercusión sobre la función del VD, además de descartar 
anomalías cardíacas que puedan ser la causa de la misma. 
El cateterismo es el “patrón oro” que confirma el diagnós-
tico y además permite evaluar la respuesta del paciente a 
vasodilatadores, lo que marcará sus opciones terapéuticas y 
pronóstico. El tratamiento se basa en el empleo de medidas 
de soporte (diuréticos y digoxina si existe fallo derecho, y 
oxígeno suplementario en los pacientes con hipoxemia), 
anticoagulantes y vasodilatadores pulmonares. Entre estos 
últimos se encuentran los bloqueadores de los canales de 
calcio (diltiazem, nifedipino) en los respondedores al test 
vasodilatador, análogos de la prostaciclina (iloprost, tre-
prostinil, epoprostenol), antagonistas de los receptores de 
la endotelina (bosentán), inhibidores de la fosfodiesterasa 
tipo 5 (sildenafilo) y óxido nítrico. 

CASO CLÍNICO
Niña de 6 años que consulta por haber presentado un sín-
cope mientras caminaba,  además refiere cansancio con 
pequeños esfuerzos y ocasionalmente dolor precordial. 
Exploración física normal salvo soplo sistólico 2/6 en 

borde esternal izquierdo con 2 ruido reforzado. RX tó-
rax: prominencia del tronco pulmonar con tamaño car-
diaco y vascularización pulmonar normal. ECG: Bloqueo 
AV de primer grado, eje QRS +130º, bloqueo incompleto 
de rama derecha y crecimiento de VD. Ecocardiogra-
fía: cavidades derechas dilatadas, tronco pulmonar y ra-
mas pulmonares dilatadas, insuficiencia tricúspide leve 
con gradiente ventrículo derecho-aurícula derecha de 
100 mmHg e insuficiencia pulmonar leve con gradien-
te máximo en diástole precoz de 60 mmHg, sin otros 
hallazgos de patología cardiaca. Pro-BNP elevado. Se 
realizó cateterismo cardiaco que confirmó hipertensión 
arterial pulmonar severa con test vasodilatador negativo.  
El TACAR torácico y la gammagrafía pulmonar de ven-
tilación-perfusión descartaron patología parenquimatosa 
pulmonar o de origen embólico respectivamente. Pruebas 
de función respiratoria normales con DLCO disminuida. 
Se descartaron otras posibles causas de HTP: hormonas 
tiroideas normales; pruebas de coagulación y estudio de 
trombofilia normales; ANA, ANCA, anti RNP, anti scl-
70 y anticentrómero negativos; serologías VIH, VHB y 
VHC negativas. El estudio genético de HTP identificó 
la mutación p.Arg491Gln en el gen BMPR2 que se aso-
cia con la Hipertensión Pulmonar Idiopática. Se inició 
tratamiento con acenocumarol y bosentan presentando 
mejoría clínica pero no de parámetros ecocardiográficos 
por lo que se asoció sildenafilo. Por progresión de su en-
fermedad con recurrencia de la sintomatología se añadió 
iloporost inhalado que recientemente se ha sustituido por 
treprostinil subcutáneo. En el momento actual el trata-
miento es bien tolerando y la paciente ha presentado una 
ligera mejoría clínica, aunque permanece en clase funcio-
nal III de la NYHA.

COMENTARIOS
Los síntomas iniciales de esta patología son inespecíficos 
por lo que puede pasar desapercibida en estadios precoces 
y los enfermos son referidos en situación avanzada.
Es importante sospecharla desde Atención Primaria por 
la clínica y los hallazgos característicos en la exploración 
física, RX tórax y ECG y remitirla de forma preferente a 
un hospital con experiencia para un tratamiento apropiado 
antes de que la disfunción ventricular derecha se haya de-
sarrollado de manera  irreversible
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Enfermedad celiaca e invaginacion intestinal: 
una asociacion poco frecuente.
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INTRODUCCIÓN 
La enfermedad celíaca (EC) es una enteropatía cau-
sada por la ingesta de gluten en la dieta y que en la 
edad pediátrica se suele presentar clínicamente por un 
síndrome malabsortivo, con fallo de medro, diarrea y 
distensión abdominal. En la literatura se ha descrito, 
sobretodo en adultos, la asociación de enfermedad ce-
líaca con la presencia de invaginación intestinal, clá-
sicamente atribuido a una alteración en la peristalsis. 
Presentamos dos pacientes pediátricos que debutaron 
con clínica de invaginación intestinal y se diagnosti-
caron de EC. 

CASOS CLÍNICOS
Paciente varón de 12 meses de edad, sin anteceden-
tes de interés, que ingresa por diarrea, febrícula y 
decaimiento intenso. Se realiza ecografía abdominal 
compatible con invaginación intestinal y se realiza 
laparotomía, con hallazgos de suboclusión intestinal 
y rotación incompleta de intestino grueso. Durante el 
ingreso, y por clínica previa de estancamiento pon-
deral de 2 meses de evolución se realiza estudio para 
EC. 
Paciente mujer de 18 meses de edad que ingresa por 
tercer episodio de invaginación ileo-cólica, en un pe-
riodo de 4 meses. Los dos episodios previos confirma-
dos ecográficamente se resolvieron espontáneamente. 
Se realiza laparoscopia objetivando 3 invaginaciones 
ileoileales sin lesión subyacente aparente. Durante el 
ingreso se objetiva un estancamiento ponderal a partir 
de los 12 meses de vida y se inicia estudio para EC. 
En los 2 casos, los anticuerpos antitransglutaminasa 

fueron positivos a títulos elevados, ambos tenían an-
ticuerpos anti-endomisio positivos y HLA de riesgo 
para EC. Se realizó biopsia intestinal que fue com-
patible con la enfermedad, objetivándose atrofia ve-
llositaria (lesión Marsh 3b) en ambos. Se inició dieta 
exenta de gluten y ambos han evolucionado favora-
blemente sin volver a presentar clínica de invagina-
ción ni dolor abdominal, con aumento pondoestatural 
y  negativizándose los marcadores progresivamente. 

COMENTARIOS
La invaginación intestinal en la edad pediátrica suele 
ser de causa idiopática o asociada a infecciones vi-
rales. En un pequeño porcentaje de pacientes puede 
haber una causa subyacente: Divertículo de Mec-
kel, pólipos,  duplicaciones intestinales o púrpura de 
Schönlein-Henoch. La EC también puede ser causa de 
invaginación, aunque esta asociación es ampliamente 
conocida en adultos, en niños no es tan frecuente. Se 
cree que es debido a la dismotilidad producida por 
la alteración en los plexos mioentéricos intestinales, 
lo cual se soluciona cuando se elimina la causa (el 
gluten). Los casos descritos en la literatura, se pre-
sentan como invaginaciones intestinales recurrentes 
que se resuelven espontáneamente, como en nuestro 
segundo caso. A pesar de que en nuestra población 
pediátrica,  la EC se suele presentar de forma clási-
ca con síntomas digestivos como diarrea, distensión 
abdominal y pérdida de peso es importante pensar en 
EC en casos de invaginación intestinal, sobretodo si 
es recurrente. Tras la exclusión del gluten de la dieta, 
los pacientes no vuelven a presentar sintomatología. 
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Resección intestinal masiva secundaria a enfermedad de 
Hirschsprung extensa.

SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Coronado Ferrer S.*, Fernández Domínguez B.*, Castaño Vicente C.*, Estañ Capell J**, 
Montal Navarro A***, Benlloch C****, López Sáiz A****, Martínez Costa C***.

*Residentes de Pediatría. Secciones de **Neonatología,***Gastroenterología y 
Nutrición Pediátrica y de ****Cirugía Pediátrica. Hospital Clínico Universitario de Valencia.

INTRODUCCIÓN
La obstrucción intestinal congénita es una de las 
emergencias quirúrgicas más frecuentes en la época 
neonatal. Ante esta situación, una de las causas a des-
cartar es la Enfermedad de Hirschsprung (EH), la cual 
consiste en una alteración de la motilidad causada por 
la ausencia congénita de células ganglionares, de los 
plexos intramurales mientéricos de Auerbach y sub-
mucoso de Meissner de la pared intestinal. 
Objetivo: Presentar un caso de obstrucción intestinal 
congénita por vólvulo secundario a malrotación y 
aganglionismo extenso (EH) presentando durante su 
evolución múltiples complicaciones que condujeron a 
la resección total intestinal total.

CASO CLÍNICO
Recién nacida niña procedente de la gestación geme-
lar de una madre sana de 31 años, obtenida por FIV 
sin donación de gametos, con cariotipo normal, que 
ingresa por prematuridad (35 semanas+6 días). Desde 
el nacimiento presenta intolerancia a cualquier tipo de 
alimentación, vómitos biliosos, distensión abdominal 
y ausencia de evacuación de meconio. Ante la clínica 
de obstrucción intestinal se realizan radiografía y eco-
grafía abdominal en las que se evidencia dilatación 
de asas de intestino delgado sin signos sugestivos de 
perforación. Se realiza enema opaco con gastrografín 
evidenciándose malrotación intestinal por lo que se 
practica laparotomía donde se confirma malrotación y 
se procede a liberación de bridas con colo-colopexia 
izquierda. 
Tras la intervención mantiene cuadro suboclusivo. Se 
practica nuevo enema opaco en el que se objetiva un 
colon hipoplásico sugestivo de EH. Se realiza mano-
metría ano-rectal que es positiva (ausencia del reflejo 
inhibitorio anal, compatible con una neuropatía del 
plexo mientérico). Se realiza nueva cirugía dejando 
colostomía e ileostomía de descarga en cañón de es-
copeta. Se obtiene fragmento intestinal agangliónico 
muy escaso no siendo representativo para diagnóstico 
definitivo. 

Después de un breve periodo de estabilidad clínica 
reaparecen de nuevo cuadros de pseudobstrucción in-
testinal, complicados con episodios de sepsis y peri-
tonitis biliar, por lo que la paciente es sometida a va-
rias cirugías sin conseguir recuperación clínica. Ante 
estado de estado de gravedad extrema con isquemia 
intestinal masiva se procede a la resección intestinal 
total, dejando duodenostomía y se inicia nutrición pa-
renteral total. En el estudio de anatomía patológica se 
obtienen fragmentos de íleon y colon agangliónicos 
diagnósticos de EH extensa.
La evolución posterior es satisfactoria y actualmente 
la paciente se encuentra en su domicio con nutrición 
parenteral total en lista de espera para trasplante in-
testinal y hepático. Su hermana gemela ha padecido 
la misma enfermedad de forma menos grave encon-
trándose con una yeyunostomía distal y alimentación 
oral con muy buen desarrollo. En ambas hermanas se 
ha realizado estudio genético detectándose mutación 
p.Trp917GLY del gen RET, hasta ahora desconocida. 

CONCLUSIONES
Se debe sospechar obstrucción intestinal congénita 
baja ante un recién nacido con vómitos biliosos, dis-
tensión abdominal y retraso/ausencia de la evacuación 
del meconio. En anomalías congénitas se debe plantear 
la asociación de aganglionismo en casos de mala evolu-
ción postquirúrgica. El diagnóstico de EH incluye ene-
ma opaco, manometría ano-rectal y confirmación histo-
lógica al demostrar la ausencia de células ganglionares, 
pero en niños solo se realiza de forma perioperatoria.
En la predisposición genética de la EH se han des-
crito hasta el momento 9 genes involucrados, siendo 
las mutaciones del gen RET las más importantes, de-
tectándose hasta en un 50% de los casos familiares y 
relacionándose con la enfermedad de segmento largo. 
El tratamiento de la EH es la resección del segmento 
agangliónico y su pronóstico dependerá de la longitud 
del fragmento resecado, En las resecciones masivas 
la dependencia de la nutrición parenteral de por vida 
hace necesario el trasplante intestinal.
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Síndrome del bazo errante: a propósito de 2 casos.
SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Villalba Pérez M.D*, Pereira Resquín O.G*, Lafuente Santodomingo I*, 
Juan Ribelles A* Brugada Montaner M**, Pérez Tamarit M.D***

* Médico Residente de Pediatría.** Servicio Neonatología.*** Servicio Pediatría Infecciosa. 
Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia.

INTRODUCCIÓN
Se denomina bazo errante o nómada a una entidad, 
poco frecuente en la edad pediátrica, donde existe una 
movilidad excesiva del órgano secundaria a una anor-
malidad de los ligamentos esplénicos. La ausencia 
o hiperlaxitud de los mismos congénita o adquirida 
determina una libertad de movimiento del bazo en la 
cavidad abdominal.

CASOS CLÍNICOS
. Paciente de 2 años remitido a Urgencias para valora-
ción por síndrome febril y esplenomegalia. Como an-
tecedentes de interés: cardiopatía congénita sin reper-
cusión clínica y cirugía de hernia inguinal izquierda. 
A la exploración se aprecia orofaringe congestiva con 
exudado pultáceo en amígdalas así como masa abdo-
minal móvil localizada en flanco izquierdo. Se reali-
za test rápido de estreptococo que resulta positivo y 
ecografía urgente donde se visualiza esplenomegalia 
homogénea localizada en fosa iliaca izquierda que 
desplaza riñón. Normalidad analítica y serológica. 
La sospecha clínica inicial es de faringoamigdalitis 
estreptocócica en paciente con hiperlaxitud de liga-
mentos esplénicos por lo que se instaura tratamiento 
antibiótico con amoxicilina y se remite al paciente a 
Consultas Externas de Cirugía Pediátrica para com-
pletar estudio. 
. Neonato a término, adecuado a la edad gestacional. 
Hijo de una madre primigesta, tras embarazo controla-
do con ecografías informadas como normales. Ingresa 
en UCI neonatal al nacimiento por distrés respiratorio 
con empeoramiento progresivo. Radiografía de tórax 
compatible con hernia diafragmática izquierda por 
lo que se interviene con cierre del defecto. Durante 
el postoperatorio presenta intolerancia digestiva con 
vómitos biliosos. En ecografía abdominal se locali-
za bazo en posición anómala desplazando la cámara 
gástrica hacia arriba y colapsando la salida del antro 

gástrico. Se completa estudio con TIS apreciándose 
pseudovolvulacion órgano-axial secundaria a altera-
ción del ligamento gastro-esplénico, sin evidencia de 
obstrucción por lo que se reintroduce progresivamen-
te nutrición enteral con éxito. Valorado por Cirugía 
Pediátrica durante su ingreso se decide actitud expec-
tante.

COMENTARIOS
La mayoría de los casos de bazo errante descritos en la 
bibliografía se dan en mujeres en edad fértil y se cree 
que los cambios hormonales y la multiparidad son la 
causa de la hiperlaxitud de los elementos de fijación 
del bazo, siendo por tanto una entidad adquirida. Esta 
teoría no explicaría el síndrome de bazo errante en 
pacientes pediátricos.
La clínica asociada es variable desde masa abdominal 
asintomática a cuadros de dolor abdominal recurren-
te, obstrucción intestinal/urinaria, hidronefrosis, pan-
creatitis, infección/sepsis o hemorragia digestiva alta. 
A pesar de ello la forma de aparición más frecuente 
que es a su vez la complicación más importante es el 
cuadro de abdomen agudo secundario a necrosis es-
plénica por torsión del pedículo vascular. Por lo tanto 
se debe sospechar un bazo nómada en todo niño con 
cuadro de dolor abdominal localizado en flanco iz-
quierdo donde se palpe una masa móvil.
El diagnóstico se puede realizar con ecografía-doppler 
abdominal y exige un alto grado de sospecha. 
El tratamiento es quirúrgico programado mediante es-
plenopexia y tiene como finalidad la preservación del 
bazo, la fijación del mismo para evitar su torsión y la 
protección frente a cualquier traumatismo. La ciru-
gía previene las múltiples complicaciones que pueden 
derivar y que aparecen hasta en el 65% de los casos 
no tratados de modo que la sospecha diagnóstica de 
esta patología infrecuente permite el correcto manejo 
de los pacientes afectos.
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Incontinentia pigmenti detectada en un neonato.
SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Ruiz Miralles R*, Nso Roca A*, Pastor Ferrándiz L.*
* Servicio de Pediatría. Hospital Universitario San Juan. Alicante.

INTRODUCCIÓN
La Incontinentia Pigmenti es una enfermedad rara 
que asocia unas manifestaciones extracutáneas que 
pueden afectar a la calidad de vida de los pacientes 
afectados. Se hereda de forma dominante ligada al 
cromosoma X y es característica su afectación cutá-
nea en forma de manchas lineales siguiendo las líneas 
de Blaschko, que se pueden confundir con otras en-
fermedades, provocando un retraso en el diagnóstico.
Presentamos un caso de Incontinentia Pigmenti de 
diagnóstico neonatal.

CASO CLÍNICO
Niña de 13 días de vida, sin antecedentes personales 
ni familiares de interés, que acude a urgencias por una 
erupción cutánea de 11 días de evolución, sin mejoría 
a pesar de tratamiento con Mupirocina tópica. La pa-
ciente no presenta fiebre ni otros síntomas. En la ex-
ploración física se observan lesiones vesiculoampo-
llosas, algunas con costra melicérica, de distribución 
lineal localizadas en ambos miembros superiores, 
siendo el resto de exploración normal. En la analítica 
de sangre se evidencia 12.300 leucocitos /mmc (22,7% 
neutrófilos, 56,2% linfocitos, 12,4% monocitos, 8,5% 
eosinófilos); hemoglobina 16 g /dl; hematocrito 45%; 
450.000 plaquetas /mmc; PCR 0,04 mg/dl; el resto 
del estudio bioquímico es normal. Ante la sospecha 
inicial de infección local, se ingresa a la paciente 
para observación y se asocia amoxicilina-clavulánico 

IV. Durante la estancia, no se objetiva mejoría de las 
lesiones,  apareciendo otras de tipo lineal pigmenta-
das, de color marrón-grisáceo localizadas en nalgas y 
miembros inferiores. Se sospecha Incontinentia Pig-
menti, por lo que se retira el tratamiento antibiótico y 
se completa el estudio oftalmológico y neurológico, 
que resultan normales. Actualmente la paciente tiene 
7 meses de vida, presenta cierto retraso psicomotor e 
hipotonía axial y está pendiente de confirmación por 
estudio genético.

COMENTARIOS
La Incontinentia Pigmenti es una enfermedad que 
afecta principalmente a los tejidos derivados de la 
cresta neural. Es poco frecuente en la población, y en 
más del 80% de los casos está producida por una mu-
tación a nivel del gen NEMO, en el locus Xq.28. Fe-
notípicamente se traduce como una afectación cutá-
nea que se desarrolla en 4 fases, y en manifestaciones  
extracutáneas, de tipo dentario, de anejos cutáneos, 
neurológicas y tumorales, entre otras. El diagnóstico 
es principalmente clínico, siendo fundamental una alta 
sospecha y un adecuado seguimiento para evaluar la 
aparición de estas fases cutáneas. Ante el diagnostico 
clínico, éste debe ser confirmado mediante técnicas 
de genética molecular. El pronóstico de esta enferme-
dad recae sobre todo en aquellas manifestaciones ex-
tracutáneas irreversibles que influyen en el desarrollo 
psicomotor del paciente. 
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Carcinoma basocelular aislado en la edad pediatrica.
SESIÓN 2: ALEGIA/CARDIOLOGÍA/CIRUGÍA/DERMATOLOGÍA

Cervera Albenca, A*, Segura Navas, L*, Febrer Bosch,I.**, 
Zaragoza Ninet, V**,Morais Ramos Bochard CP*, Agut Agut,M*.

*Hospital General de Castellón. Servicio de Pediatría
**Hospital General Universitario de Valencia. Servicio de Dermatología.

INTRODUCCIÓN
El carcinoma basocelular es el cáncer cutáneo nome-
lanoma más frecuente. Es poco común encontrarlo en 
la edad pediátrica, y la gran mayoría van asociados a 
diversos síndromes tales como Xeroderma pigmento-
so, Síndrome de Nevus basocelular, Síndrome de Ba-
zex, Albinismo, Vitíligo y Nevus sebáceo. Raramente 
se han descrito casos de nueva aparición no asociados 
a los defectos genéticos descritos, evidenciándose 
cierta relación con la exposición solar y la inactiva-
ción del gen P53 (cromosoma 9q22).

CASO CLÍNICO
Varón de 9 años de edad consulta por aparición de una 
lesión de base eritematosa, pápulo-nodular, localiza-
da en abdomen de 6 meses de evolución, con creci-
miento progresivo. 
Fototipo II-III, raza caucásica.
No antecedentes personales ni familiares de interés
Al examen macroscópico se evidencia una lesión bri-
llante, de bordes sobreelevados e irregulares de 1 x 
1cm de diámetro, con coloración heterogénea y pre-
sencia de telangiectasias muy sugestivo de carcinoma 
basocelular superficial.
Al examen microscópico se observa carcinoma sólido 
constituido por células basófilas basaloides agrupadas 

en nidos tumorales con empalizada periférica, necro-
sis y gran número de mitosis. 
Evolución: Se realiza extirpación y cierre directo sin 
técnica de Mohs. Se comprobó a posteriori que los 
márgenes fueron negativos y se comunicó el caso al 
Comité Nacional de Tumores Infantiles
El paciente sigue controles anuales hasta edad adulta 
con medidas de fotoprotección máxima. 
CONCLUSIONES
Se realizó una revisión bibliográfica de todos los casos 
de BCC, con un total de 108 casos descritos hasta el 
2008, observándose en la mayoría de ellos una alta ex-
posición a radiación ultravioleta siendo la localización 
más frecuente la cabeza seguida de tronco y cuello.
En los últimos años se ha observado un aumento de 
la incidencia del BCC íntimamente relacionado a un 
aumento de la exposición solar, lo que obliga a plan-
tarse esta enfermedad como diagnostico diferencial 
inicial en las lesiones de piel (siendo el Tricoepitelio-
ma o Hamartoma folicular los más fecuentes),  para 
una detección precoz  y tratamiento adecuado dado la 
agresividad de este tipo de tumor.
Incidir en el hecho de que se te trata de un caso de 
carcinoma basocelular aislado, no sindrómico, siendo 
el fototipo del paciente el común en la población va-
lenciana (II-III).
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