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Historia clinica




ANTECEDENTES DEL NINO
Varon de 37 sem + 6 dias.
PEG, con un peso al nacer de 2,36 kg.

Las imagenes de rutina a las 20 semanas
de gestacion tuvieron resultados
normales.

Las exploraciones de crecimiento
posteriores mostraron polihidroamnios
con patron de crecimiento apropiado
para la edad gestacional.




ANTECEDENTES DE LA MADRE

Mujer gravida de 2, 32 anos en un matrimonio consanguineo de
tercer grado.

Antecedente de un aborto espontaneo a las 10 semanas de
gestacion en el embarazo anterior.

El embarazo actual fue de concepcidn espontanea.

El periodo prenatal transcurrié sin incidentes y con seguimientos
regulares.

La madre tomo suplementos de hierro y acido fdlico junto a
inmunizacion con toxoide tetanico.

No tiene antecedentes de fiebre, erupcion cutanea o exposicion
teratogénica durante el embarazo.

Sin deteccion de DG, HTA ni trastornos de la tiroides.




RTO:
- RN de 37 semanas y 6 dias

sarea de emergencia por una disminucion
movimientos fetales.

liguido amnidtico claro.

ynato no lloro inmediatamente despues
del nacimiento y requiri®é VPP durante 30
segundos.

Sus puntajes de Apgar fueron 7, 8 y 8 a los 1,
5y 10 minutos, respectivamente.

H15tOYia del casc

ANALISIS DE GASES ARTERIALES

Un exceso de base de -5,6 mmol/L.

Lactato 1,8 mmol/L.

Valores de gases arteriales en neonatos

Goldsmith, J. Karotkin, E. ventilacion asistida neonatal . Editorial medica (2005) p. 784-785



Presentacion y evolucion

espiratoria, el neonato fue

* Frecuencia Cardiaca
— Recién nacido 120 - 170
— Lactante menor 120 — 160

orma de canula

signos vitales al examen fisico fueron: ~ Lactante mayor 110~ 130
3 " — Nifos de 2 a4 anos 100 - 120
28 latidos/min. — Nifios de 6 a 8 afios 100 - 115

respiraciones/min. * Frecuencia respiratoria
. — Recien nacido 30 — 80

— Lactante menor 20 - 40

e oxigeno: 98%. — Lactante mayor 20 — 30
— Nifos de 2 a4 afios 20 - 30
0 mm Hg, PAM 42 mm Hg. ~ Nifios de 6 a 8 afios 20 — 25

En el examen antropomaorfico:

Peso de 2.360 g (percentil 5).

Talla 48 cm (percentil 30).

Perimetro cefalico 32,5 cm (percentil 20).

http://higiene-nutricion.blogspot.com/p/blog-
page_18.html



Presentacion y evolucion

acial con forma de las

de implantacién bajﬂertelorismo,
V4 . . . V4 "
Oon periorbitaria con cornea borrosa,

r alto (A).
e cutaneo redundante sobre la nuca.

Pliegue de simio y pie zambo bilateral (B)

Los testiculos no habian descendido.



Presentacion y evolucion

El examen neuroldgico:

Letargico con respuesta de excitacion y respuestas motoras
disminuidas.

reflejos tendinosos profundos estaban dificiles de

Llanto ehil, mala succion y reflejo de deglucion.

El recién nacido estaba gravemente hipotdnico con retraso
significativo de |la cabeza e hipotonia del hombro (C).

Se observo acumulacion de secreciones, con respuesta
minima a la luz y al sonido.

El examen abdominal:

Reveld un higado firme y palpable a 2 cm por debajo del
subcostal derecho, margen de superficie lisa y sin
esplenomegalia.



Presentacion y evolucion

olvio superficial y la dificultad respiratoria aumento
oxigeno cayendo por debajo del 90%.

N reci traves de una canula nasal de alto flujo con un
al de 6 L/min. ﬂ;,
on de respiracién mejoré mas tarde y se retiraron los soportes

atorios. El neonato fue trasladado con entrada de oxigeno de
e al lado de |la madre en una sala posnatal.

pias de apoyo fueron en forma de estimulacion oromotora,
fisioterapia y succion no nutritiva.



SPresentacion y evolucion

ravés de un utensilio en forma de
"paladai") desde el dia 3.

mejora minima en el tono y el nivel de GV
iaduranteeldia7. ‘ ’ |
4 &

ta el dia 15 después del nacimiento una vez que la madre aprendid a

- il

El RN ¢ 6 convulsiones al mes de edad, que requirieron readmisién y comenzé
‘con medica inticonvulsiva.

» No alcanzd hitos del desarrollo en el seguimiento y murio a los 5,5 meses de edad por
enfermedad respiratoria.



GASOMETRIA ARTERIAL, DETECCION DE SEPSIS, MEDICION DE GLUCOSA SERICA, CALCIO,
ELECTROLITOS Y PARAMETROS DE FUNCION HEPATICA

La investigacion de laboratorio revel6 sangre La hormona estimulante de la tiroides fue de 1,45
arterial normal. mIU/mL el dia 3.

Gloébulos blancos totales: 4000/mL El nivel total de creatina fosfoquinasa fue de 158
Proteina C reactiva: 0,04 mg/dL U/L (2,6 mkat/L)

Glucosa sérica: 65 mg/d|

Calcio sérico total: 9,7 mg/dI

Sodio sérico: 141 mEq/L

Potasio sérico: 4,2 mEq/L
Bilirrubina total de 7,8 mg/dL
Aspartato aminotransferasa 24 U/L

Alanina aminotransferasa 34 U/L




Los titulos para toxoplasmosis,
rubéola, citomegalovirus y
sindrome del herpes simple
(TORCH) fueron también dentro
de los limites normales.

La espectrometria de masas en
tandem fue normal vy sin
alteraciones metabodlicas.




Fvaluacion

revel6 pseudoquistes bilaterales de matriz
ley lomegalia.
aluacion oftalmolodgic:

evelo iris hipopigmentado y fondo con
borrosa. ‘

b
ardiografia bidimensional indico un conducto arterioso
nte de 1 mm de cierre en el dia 2.

La ecografia abdominal reveld hepatomegalia leve con pelviectasia

leve bilateral en los rinones sin cambios quisticos.




SEyvaluacion

El estudio esquelético mostro una
estrechez de torax (A) con
calcificaciones puntuales en la

I ‘ articulacion de la rodilla (B).

fj La resonancia magnética nuclear
(RMN) y las pruebas genéticas
confirmaron el diagndstico.

bk ANTOGRAM

\



Diagnostico

ica cerebral
SUrco
ateralmente,
inormal er lobulos
y parietal con exter
ia, (Ay B).
e Silvano sin evidencia
ipoxica (Ay B).




Diagnostico

allazgos se hace diagnodstico presuntivo de un

Jlenciacion del exoma clinico mostré una variante homocigota
a, c.589C>T (p.Gly1S ken el exon 4 del gen PEX26 que
ndrome Zellweger.

ante era consistente con el presunto diagnostico del nifo.
oadres son portadores heterocigoticos de la misma variante

der a en el nifio.



iscusion

Los trastornos peroxisomales comprenden un amplio espectro de trastornos clinicos y
genéticamente heterogéneos.

Se clasifican en 2 subgrupos:

El sindrome de Zellweger es el mas grave, el menos grave es el Refsum infantil y la ALD
neonatal es de gravedad intermedia.



Resumen

1. Es un trastorno genético raro que se presenta bajo el
grupo de trastornos de la biogénesis peroxisomal.

2. Es un trastorno autosdmico recesivo caracterizado por
un defecto en la biogénesis del peroxisoma causado por
una mutacion en uno de los genes PEX.

3. Los genes PEX codifican proteinas llamadas peroxinas y
estan involucradas en la formacion de peroxisomas o
importacion de proteina peroxisomal.

4. Estas mutaciones en los genes PEX dan como resultado
una deficiencia de peroxisomas funcionales.



Resumen

La funcion peroxisomal defectuosa conduce a un
deterioro del metabolismo de los acidos grasos.

Acumulacién de acidos grasos de cadenas muy largas,
acidos fitanico y pristanico, intermedios de acidos biliares

C27 y acido pipecdlico en plasma.

Acumulacion de todos estos metabolitos




Resumen

caracteristicos a la resonancia magnética.

plasma Y orina como el acido pipecdlico no se detectaron.

Entre los trastornos
diferenciales
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https://es.slideshare.net/jhonnymc/interpretacion-de-gases-arteriales-en-neonatologia
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