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Caso Clinico

Nombre paciente: AAS

Sexo: Femenino

Edad gestacional al nacer: 39 sem GEG
Peso de nacimiento: 4110 gr

Talla nacimiento: 50.5cm

CC:38cm

Tipo de parto : cesarea electiva feto grande

Lugar de nacimiento: HPM



Antecedentes
perinatales:

Maternos

Edad Materna :29 anos
Formula obstétrica: G3P1A1
Enfermedades durante el embarazo: (-)

Examenes prenatales relevantes: SGB (-)
Grupo A (+)

Medicamentos: (-)
Consumo de toxicos: (-)
Complicaciones del embarazo: (-)

Infecciones intrauterinas sospechadas o
confirmadas: (-)

Antecedentes familiares: (-)



Nacimiento y Adaptacion neonatal

e Tipo de parto: Cesarea

* Liquido amniotico: claro
* APGAR: 8-9
 Reanimacion: (-)

 Clampaje de cordodn: tardio



Motivo de ingreso

Evoluciona durante su estadia en URNI
tembloroso, por lo que se solicita HGT
que resulta 19 mg/dl

Se indica bolo de SG 10% 2 mU/kg.

VV dificultosa, intentos multiples, se
logra 1 VVP para paso de bolo.

Se decide hospitalizar en UCIn para
cateterismo umbilical.



Evolucion

clinica inicial

Activo, alerta, tembloroso.
Piel rosada

Cabeza: macrocefalia, con
deformacion plastica,
fontanela anteriory

Corddn umbilical normal (2
arteriasy 1 vena)

Ano permeable y bien
posicionado

Genitales femeninos maduros

posteriores de tamano normal sanos

a nivel. Microretrognatia.

Narinas permeables, paladar
sin fisuras.

Cuello simétrico, movil

Térax normoexpansivo ,
Claviculas lisas

Rr2t ss
Mp (+) sra

Abdomen blando, depresible,
indoloro. No se palpan
visceromegalias. Rha (+)

Ortalani (-)

Extremidades simétricas,
moviles.

Tono adecuado
Predominio postura flexora

Reflejo moro (+) prehensién
plantar (+) prehension palmar
(+) busqueda (+) succion (+)



Diagnosticos principales

Recién nacido
de término 39
sem Grande
para edad
gestacional.

Hipoglicemia
neonatal

Sindrome

Macrocefalia : ..
dismorfico




Tratamiento realizado

\/ Régimen cero

G SG 10% bolo 2 ml/kg (8 ml) ev por 1 vez

} Fleboclisis SG 10% 60 ml/kg/dia CG 4.5 mg/kg/min control de HGT cada 8 horas.
0  Cateterismo umbilical (CUV)

Examenes: hemograma, bioquimico, gases, PCR. Ecografia cerebral. Radiografia de térax de control post cateterismo.

o =

Interconsultas: genética.



Examenes complementarios de ingreso

Control HGT : 62 mg/dl

Ecografia cerebral: sin hallazgos
.

PArAMSITe. 1/03
Glucosq mg/db 53
urea (mg/do 15.0
gregtining (mg/du 039
gilirrubing total ang/db 37
PH 7349
PCO2 (MMHQ) 379
PO2 (MMHQ) 83.9
EXCeso de base (meg/L -47




Evolucion
posterior

Evoluciona al dia siguiente con distensién abdominal y
residuos gastricos lacteos aumentados.

Evaluacion por cirugia: Radiografia de abdomen con
distensiéon abdominal alta, aire hasta el recto, sin aire libre en
peritoneo ni sighos de neumatosis en pared intestinal.
Sugieren control con ecografia intestinal por sospecha de
duplicacion intestinal y mantener en régimen cero.




Evolucion posterior

Al dia siguiente eliminacion de tapon
meconial.

Al control radiografico: con menos dilatacion de
asas que radiografia previas, no observo
neumatosis, NI neumoperitoneo.

Ecocardiograma: sin hallazgos

En control de laboratorio destaca:
* PT43% por lo que se indica.
* Hipocalcemia: gluconato de calcio 100 mg/kg

* Hipomagnesemia con conducta expectante
* TORCH (-)

Evaluacion inicial genética no impresiona
sindrome especifico con hallazgos actuales,

sugiere re consultar con mayores antecedentes.
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Evaluacién por neurologia:

* Ecografia encefalica normal

* implantacion de pabellones auriculares limite, pit preauricular
derecho, microretrognatia, pectum excavatum.

Se sugiere estudio con resonancia magnética.

Evolucion
posterior




Diagnosticos principales

* Recién nacido de termino 39 sem Grande para edad gestacional.
* Hipoglicemia neonatal

* Macrocefalia

* Sindrome dismaorfico



Diagnosticos principales

* Recien nacido de termlnq DiGeorge (hipoCa, HipoCg) = no tiene
Grande para edad gestacional. anomalias cardiacas

¢ Hlpogllcemla neonatal Fibrosis quistica (ileo meconial, hipoMg,

«M fali hipoCa, hipoglicicemia) = no tiene clinica
acrocelalla de otras secreciones espesas.

. QF . , g

Slnd rome dismorfico Sindrome Beckwith Wiedemann (GEG,

e Tanon meconial resuelto hipoglicemia neonatal, hepatomegalia,
. . macroglosia)

* Hipocalcemia ’

* Hipomagnesemia

* Obs enfermedad metabodlica




Evolucion posterior

* Porresolucion de alteraciones metabodlicas se
decide continuar manejo en UTL.

» 2 dias después evoluciona con desaturacion
bradicardiay cianosis que responde lentamente
a estimulo, recuperando a los 4 minutos.

* Presenta 2 nuevos episodios de similares
caracteristicas por lo que se traslada
nuevamente a UCIn.

* Inicia CPAP ¢ 18/6 FR 35 FiO2 21%
* |C: Otorrinolaringologia

e Se solicita TANDEM MASS y examenes
metabodlicos

Glucosa 96 mg/dL
urea 27 mg/dL
Nitrogeno ureico | 13mg/dL
creatining 047 mg/dL
colesterol total mmg/do
gilirrubina total 19.65 Mg,/dL
Fosfatasa 352 U/L
dlcalina
GOT 54 U/L
proteinas fotales | 419 g/dL
albumina 32q/dL
Globulinas 10 g/dL
indice n/G 31
calcio 86 Mg/dL
Fosforo 551mg/du
Magnesio 191 mg/dL
sodio 145 mmol /L
potasio 5.03 mmol/L
cloro 16.4 mmol/L
proteina 0.36 mg/dL
rReqctiva
Acido lactico 109 mg/dL
amonio 38 umol /L
PH 7224
PCO2 56.2 MMHJ
PO2 103.9 MMHQg
Bicarbonato 227 mmol/L
coz total 19.3 mmol/L
Excesode base | -61mmol/L
sat. oxigeno 962%
™ 163 S
INR 141
profrombina 516 %
TTPA 3345
Hemoglobina 191 g/dL
Hematocrito 544 %

| Leycacitos 104 x10°/mm?




Se intenta des-ciclar pero

Bilirr

reinicia episodios de apneas. ubin

a

Al examen fisico evoluciona con ?I)TEZI/

hepatomegalia , macroglosia, L)
Ictericia persistente con ol
elevacion de BD. a

direc

Nueva ecografia abdominal:
hepatomegalia leve sin otros

EVO |.LI C|é n hallazgos
posterior
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Diagnosticos principales

* Recién nacido de téermino Grande
para edad gestacional.

* Hipoglicemia neonatal

* Macrocefalia

e Sindrome dismoarfico
 Tapdn meconial resuelto

* Hipocalcemia

* Hipomaghesemia

* Obs enfermedad metabodlica

Bradicardias, apneas, hepatomegalia, macroglosia,
alteracion de las pruebas hepaticas, y manifestaciones
anteriores



Evolucion

Posterior

Mantenciodn
en alteracion
de pruebas
de
coagulacion
PT 58%

fosfatasas
alcalinas
260, GGt 236
, BT 14y BD
1.48

TSH 37 T4L
1.13

Parametro Resultado
Glucosa 89 mg/dL
Urea 3.0 mg/dL
Nitrégeno ureico 1.4 mg/dL
Creatinina 0.38 mg/dL
Colesterol total 114 mg/dL
Bilirrubina total 16.46 mg/dL
Bilirrubina directa 1.48 mg/dL
Bilirrubina indirecta 14.98 mg/dL
Fosfatasa alcalina 260 U/L
GOT 36 UI/L
GPT 16 UI/L
GGT 236.4 UL/L
Proteinas totales 3.89 g/dL
Albtiimina 3.1g/dL
Globulinas 0.8 g/dL
Indice A/G 3.9
Calcio 8.4 mg/dL
Fésforo 5.55 mg/dL
Sodio 140 mmol/L
Potasio 4.94 mmol/L
Cloro 108.5 mmol /L
pH 7.382
PCO2 39.8 mmHg
P02 96.1 mmHg
Bicarbonato 23.1 mmol/L
CO2 total 18.8 mmol/L
Exceso de base -1.7 mmol/L
| Saturacion de oxigeno 97.2%
TSH 37.6 ull/mL
T4 Libre 1.13 ng/dL




Evolucion
posterior

OTORRINOLARINGOLOGIA

e Laringomalacia leve con edema de aritenoides, que no
explicarian apneas

e Se indica levotiroxina 15 mg/kg/dia.
e Ecografiatiroidea: aumento de vascularizacion

e Cintigramatiroideo: aumento de captacion tiroidea,
intensidad moderada a marcada, altamente sugerente
de dishormonogénesis

GASTROENTEROLOGIA:

e Hallazgos podrian verse en contexto de alteracion de
TSH



Evolucion Posterior

Desde inicio de levotiroxina:

* Suspension de CPAP en 24 horas, sin nuevos
episodios de apneasy logrando saturaciones
objetivo con oxigeno ambiental.

ENDOCRINOLOGIA:.

* Controles TSH posteriores con ajuste segun
indicacion de especialista.

NEUROLOGIA:

* Evoluciona con 3 episodios de desaturacion
asociado a rigidez, que impresiono como
convulsién tonicay se inicia fenobarbital.

* EEG: ocasional actividad epileptiforme interictal

* RNM: hemorragia subaguda del plexo coroideo
derecho.

* Cariograma: normal

* TANDEM MASS: TSH alterada 22, muestra previa
inicio de levotiroxina

HEMATOLOGIA:

* Evaluacion por especialidad

* Origen multifactorial de PT baja (periodo RN,
alteracion de funcion hepatica transitoria, déficit
de vit K), descarta alteracidon congénita de la
coagulacion




Diagnosticos

Hipocalcemia resuelta

Hipomagnesemia resuelta

principales

Hemorragia de plexo coroideo

¢ Sd convulsivo 2ario.

Hipotiroidismo congénito en tratamiento




Al alta...

* Controles en policlinico
* Endocrinologia: se ajusta dosis por (tsh 4). Actualmente sin sintomas.
* Neonatologia: “ BEG, activa, risuena” Peso 5.110.
* Neurologia: pendiente control, se mantiene con fenobarbital.
* Fisiatria: pendiente
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