Caso clinico

Alberto Vélez van Meerbeke *

Producto del segundo embarazo de
una mujer de 25 afios de edad con ante-
cedente de un parto normal y un recién
nacido sano; después de una gestacion
que cursé con control prenatal adecuado,
sin ninguna complicacién, y de un parto a
las cuarenta semanas a través de una
cesdrea debido a una presentacion de pel-
vis, se obtiene un recién nacido de sexo
femenino. El test de Apgar fue de 8/10 al
minuto y 10/10 a los cinco minutos y el
test de Ballard correspondié a 38 sema-
nas. La nifia tuvo un peso de 3.700 gra-
mos, una talla de 51 centimetros y un
perimetro cefdlico de 36 centimetros.

Al ingreso en la Unidad de Recién
Nacidos se observé en el examen fisico:
fascies dismorfica con braquicefalia,
hirsutismo, implantacién baja de cuero ca-
belludo, hipertelorismo, rotaciéon poste-
rior de los pabellones auriculares, puente
nasal amplio y paladar ojival (figuras 1y
2). Por otra parte, en las extremidades se
apreciaron contracturas, camptodactilia y
desviacion en valgo del miembro inferior

izquierdo (figuras 3 y 4).
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Estudio de caso

En el examen neuroldgico se encontrd
motilidad disminuida e hipertonia generali-
zada. Los reflejos de succion, busqueda y
prension estaban ausentes; mientras que el
reflejo de Moro estaba disminuido, y sdlo se
apreciaba una contraccion débil de los
deltoides. La paciente presenta dificultad res-
piratoria progresiva a expensas de tiraje
intercostal y quejido inconstante asociado con
acidosis respiratoria, por lo que se realiza
intubacion endotraqueal. Se observa, ademds,
un gran componente hipersecretor con
abundantes secreciones mucopurulentas a
través del tubo endotraqueal, por lo que se
inicia tratamiento antibiético. Este evolucio-
na lentamente hacia la mejoria, lo cual per-
mite la extubacion al sexto dia de vida. Sin
embargo, tal evolucion es torpida y persis-
ten las secreciones seropurulentas y las
desaturaciones frecuentes. Se realizan unos

rayos X de torax y exdmenes de sangre, que
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fueron compatibles con neumonia hospita-
laria, por tal razén se inicia nuevamente la
antibioticoterapia, con mejoria parcial de la
sintomatologfa.

Posteriormente, se encontraron episo-
dios de bradicardia, cianosis e hipertonia
generalizada, asociados con nistagmus ho-
rizontal, los cuales fueron considerados
como crisis convulsivas. Un electroencefa-
lograma mostré un trazado lento con algu-
nos brotes de aspecto paroxistico dentro de

la gama alfa localizados en las regiones

centrotemporales del hemisferio derecho.
Se inicia manejo con fenobarbital.

La paciente es valorada por genética,
que realiza un cariotipo cuyo resultado
fue 46XX. Tiempo después presenta un
deterioro progresivo del estado general,
con aumento de la dificultad respiratoria
y mal manejo de secreciones, episodios de
apnea y desaturaciones frecuentes. La
paciente fallece a los 57 dias de vida. No
se puede realizar autopsia, por no ser

autorizada por los padres.
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