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CASO CLINICO

B Nina de 2 anos y 9 meses con cuadro de 4 semanas de
evolucion consistente en episodio de dolor abdominal
Intermitente.

m Dolor localizado en epigastrio y fosa 1liaca derecha.
m Ilexiona el tronco y las extremidades.

m Palidez v en ocasiones sudoracion.

m [)5-20” de duracién, 4-5 veces al dia.

®m Sin relacion con las ingestas.

m Rechazo parcial del alimento

m Afebrnil. No presenta diarrea.



Tipo 1
Tipo 2

CASO CLINICO ..

Tipo 4

ANTECEDENTES PERSONALES Thos

m RNT AEG. -
m Uso puntual de broncodilatadores por cuadro de — **"
bronquitis aguda. Tipo 7 idas

m [strenimiento en tratamiento con laxantes osmoticos y
complementos de fibra, de forma uregular, con
deposiciones tipo 4 de escala de Bristol 1-2/dia.

m Calendano vacunal sistematico adecuado a la edad.

ANTECEDENTES FAMILIARES

m Padre: psoriasis e HTA. Madre: migranas y sindrome
de mtestino 1irritable.

m Abuela materna con crisis convulsivas en la infancia.



CASO CLINICO

'—» Comsejo Espaniol
@my == de Triage Prehospitalario

EXPLORACION FiSICA
TEP: normal.

FC: 120 Ipm FR: 20 rpm SatO2 99% T2 36,5° C
TA 106-42 mmHg

Sin hallazgos patologicos.



Diagnostico diterencial

= DOLOR ABDOMINAL

 Invaginacion intestinal

e Gastroenteritis aguda en prodromos

e Apendicitis

e Volvulo intestinal

* Adenitis mesentérica

- /~ e Estrenimiento
\nr o e Cehaquia
.y > . ’df

e Colico nefritico



Pruebas complementarias

m Combur test: normal.

m Ecografia abdominal:

Exploracion dificultosa por terposicion aérea.
Vascularizacion mesentérica normal. Sin  signos
ecograficos de 1mvagmmacion intestinal, no se
visualiza el apéndice vermicular. Minima cantidad
de liquido libre en fondo de saco de Douglas.



Reacude... 1

.}

—

m Persistencia v aumento de la frecuencia de los

episodios.
m Mismas caracteristicas.

®m Un episodio sucede mientras dormia, despertando
desorientada sin respuesta a estimulos verbales
durante 20 minutos aproximadamente.

m [.os padres predicen la aparicion del dolor porque
la nina emite sonidos raros .



Su pediatra le realiza...

B Hemograma y bioquimica:
e Formula a predominio de linfocitos
e Reactantes de fase aguda normales
* Hipercolesterolemia de 221 mg/dl

m Ac. Antu ghadina, Ac. Antt transglutamimasa
negatvos.

® Screening tirordeo normal.
® Antigeno de H. pylor1 en heces: negativo.

m Coprocultivo: positivo para rotavirus.



Diagnostico diferencial

 Invaginacion intestinal %

e Gastroenteritis aguda en prodromos
* Apendicitis ¥

e Volvulo intestinal %

* Adenitis mesentérica %
 Iistrenimiento

e Cellaquia %

o Colico nefritico %



Se mantiene en observacion:




DIAGNOSTICO

Cnsis convulsivas focales a estudio

Ingresa en la UCIP por episodios cada vez mas
frecuentes y de mayor duracion.



UCIP

m Persisten episodios hasta 30/dia:

m Voz ronca, rubefaccion facial, cianosis labial, mirada
perdida, apertura y cierre de boca, responde a estimulos
verbales de forma repetiiva, movimientos de ambas
extremidades superiores...

B Se administra tratamiento con midazolam 1v:
® Inicialmente en bolos (0,2 mg/kg x 2).

m Posteriormente en perfusion continua (0,5 mg/kg/min).



Pruebas complementarias

® EEG: no realiza ningiin episodio durante el

mismo.

B Video EEG: normal.
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Resonancia magnética



Anglo-T omogratia

Study Date:11/05/2012 Study Date:11/05/2012
Study Time:12:37:32 > Study Time:12:37:32
MRN: MRN:

C40 C40
WW140 WW140




Arteriogralia cerebral

15-05-2012




TRATAMIENTO

m Oxcarbazepina

s NEUROCIRUGIA:

Anatomia del Cerebro
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Médula espinal

® Craneotomia temporal derecha con electrocorticogratia

Intraoperatoria:

e Puntas en region temporal.

e Se abre valle silviano

* Se accede a hematoma intraparenquimatoso

 IX'n su interior se halla lesion vascular
macroscopicamente compatible con Angioma

CavErnoso.



Anatomia patologica

m Malformaciéon vascular arterio-venosa con
cambios reparativos, fenémenos hemorragicos
antiguos y calcificacion distrofica.




Evolucion...

Sin episodios convulsivos
desde la intervencion.

Sigue en tratamiento con
oxcarbazepina.

TC control con cambios
post-quirurgicos y pequena
hemorragia



Maltormaciones vasculares
cerebrales

CLASIFICACION:

1.  Malformaciones arteriovenosas

Clasica

Fistula arteriovenosa dural

Maltormacion de la vena de Galeno
Anomalia venosa del desarrollo
Maltormacion cavernosa
Telangiectasia capilar

Malformaciones mixtas

Ehm—— — o m—-0

Otras: Sinus pericranii, aneurismas,
Hemangioma leptomeningeo



Malformaciones arterio-venosas

Conexiones vasculares
anomalas cerebrales

De probable naturaleza
congénita

MAYV glomerulares son las
mas comunes.

Clasificacion de Spetzler-
Martin segiin tamano,
localizaci6n y drenaje venoso.

Pruebas de imagen: 1IRM, TC

Arteriogratia (Gold standard
para dx y seguimiento).



Hemangiomas cavernosos

Cavernomas o Anglomas cavernosos

Presencia de espacios sinusoidales recubiertos de
endotelio que contienen restos hematicos en diferentes
estadios.

No existe parénquima cerebral.

Rodeadas por una pseudocapsula de ghosis cargada de
hemosiderina.

80% supratentoriales

0,25-0,70% riesgo de hemorragia



Hemangioma cavernoso

m [fecto masa s1 .
complicacion hemorragica

m Areas internas de .
trombosis o hemorragia

®m Anglografia: usualmente
ocultas, por tlujo
sanguineo muy bajo
Tcy Angio Tc:

usualmente negativas.

m 1RM técnica de elegcion:
palomita de maiz




Anomalias del desarrollo venoso

m Listructuras venosas normales que drenan parénquima
cerebral normal, pero que discurren por un trayecto
anoémalo, por lo que pueden representar una variante
anatomica, se observan en el 3% de las necropsias

m Se localiza con mayor frecuencia en la sustancia blanca
profunda, adyacente al asta frontal y en el cerebelo.



Anomalias del desarrollo venoso

® Imagen tipica en
medusa 6 palmera

Puede asociarse a
malformaciones
cavernosas, corticales o a
defectos de la migracion
neuronal

Raramente ocasionan

hemorragias

T'c con contraste

1IRM




CONCLUSIONES

Una historia clinica detallada y la observacion directa de los
episodios convulsivos, es fundamental para orientar el
diagnostico hacia aquellas patologia con simtomatologia
mespecifica.

En pacientes pediatricos con crisis epilépticas focales, es
importante descartar patologia estructural como lesiones
ocupantes de espacio y entre ellas malformaciones vasculares.

La disponibilidad de pruebas de 1magen ha supuesto un
avance en el manejo y pronostico de dichos pacientes.

La cirugia resectiva sigue siendo la alternativa terapéutica mas
segura vy elicaz.
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SHOCK DESCOMPENSADO
POR COLECISTITIS AGUDA
EN UN LACTANTE
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CASO CLINICO. Motivo de consulta.

Lactante de 4 meses con irritabilidad, hipotonia y
palidez cutanea.

A




CASO CLINICO. Enfermedad actual.

m Remitida a urgencias des de su ABS por sospecha de
invaginacion intestinal.

m Irritabilidad y afectacion del estado general de 3 horas
de evolucion.

RealizO dos vomitos de contenido alimentario, seguidos de
hipotonia generalizada y palidez cutanea con cianosis
peribucal.

m Afebril. Ambiente epidémico negativo.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




CASO CLINICO. Exploracion fisica: TEP

m Aspecto general: afectada, hipoactiva pero reactiva a
estimulos, con signos de deshidratacién leve. Palidez
cutanea. Relleno capilar >2 segq.

Trabajo

Aspecto
eral respiratorio

Circulacion cutanea

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Exploracion fisica. Monitorizacion

m Constantes:
FC 165x’.

FR 48x’.

TA 92/62mmHg.
T2 axilar 36,5°C.
Sa02 98%.

Peso 4,120kg.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Exploracion fisica

m ACR: normal. Taquipnea y taquicardia.

m Abdomen: blando y depresible, doloroso a la

palpacion en hemiabdomen derecho. Hepatomegalia
de 2cm.

m Resto de exploracion fisica sin hallazgos.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Orientacion diagndstica inicial:
SHOCK
DESCOMPENSADO




Shock. Definicion

m Inadecuada perfusidon sanguinea tisular, con
reduccion del flujo, que si es persistente, ocasiona
un dano celular progresivo.

m Segun el estadio clinico, se clasifica en shock
compensado o descompensado.

m Puede producir la muerte si no se Impone un
tratamiento precoz y adecuado del propio sindrome
y su causa etioldgica.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




Shock. Valoracion inicial (I).

m A: Via aérea.

m B: Respiracion.

m C: Circulacion.

m D: Discapacidad.

m E: Exposicion.

co®

\
\
\
\
\

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Valoracion inicial (II).

VIA AEREA

!

Mantener via aérea permeable con maniobras
manuales (frente-menton o traccion mandibular).

Aspirar secreciones.

Desobstruir si existe obstruccion.

Si paciente inconsciente: canula de Guedel.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Valoracion inicial (IIl).

RESPIRACION

m Valorar frecuencia respiratoria.
Alta: fiebre, ansiedad o dolor.
Muy rapida (>60x"): insuficiencia respiratoria.
Baja (<20x’ en <6a o0 <12x’' en <15a): fracaso respiratorio.

m Auscultacion.
m Monitorizar con pulsioximetria.
m Oxigenoterapia.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Valoracion inicial (IV).

CIRCULACION

Frecuencia cardiaca.

Caracteristicas del pulso.

Temperatura cutanea y tiempo de llenado capilar.
Presion arterial.

Acceso vascular.
Reposicion de la volemia con liquidos o hemoderivados.
Administracion de farmacos.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Valoracion inicial (V).

VALORACION NEUROLOGICA

m Valorar funcion cerebral:
escala AVPU (Alerta, Verbal, Dolor, No respuesta).
Escala del coma de Glasgow pediatrico.

m Valorar funcion de tronco: reaccion, tamano y simetria
pupilar.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Valoracion inicial (VI).

EXPOSICION

m Desvestir completamente al paciente.

m Mantener el ambiente calido.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Clasificacion y etiologia (I).

s HIPOVOLEMICO.

s CARDIOGENICO.

m DISTRIBUTIVO.

m SEPTICO.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Clasificacion y etiologia (II).

s HIPOVOLEMICO. |°Hemorragia externa/interna.
Perdidas plasmaticas.

«Deshidratacion, GEA graves.

s CARDIOGENICO.

m DISTRIBUTIVO.

m SEPTICO.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Clasificacion y etiologia (III).

s HIPOVOLEMICO.

= CARDIOGENICO. |*Arritmias.
*Miocardiopatias.

«Cardiopatias congeénitas.
*Trastornos obstructivos.

m DISTRIBUTIVO.

m SEPTICO.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Shock. Clasificacion y etiologia.

s HIPOVOLEMICO.

s CARDIOGENICO.

m DISTRIBUTIVO.

m SEPTICO.

«Anafilaxia.
*Neurogenico.

_esion meédula espinal.
~armacos vasodilatadores.

Reacciones vagales intensas.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




Shock. Clasificacion y etiologia (IV).

s HIPOVOLEMICO.

s CARDIOGENICO.

m DISTRIBUTIVO.

m SEPTICO.

Asocia:

*Hipovolemia.

Disfuncion cardiaca.
Componentes distributivos.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Evolucion.

m TEP: Shock descompensado.

m Valoracion inicial:
A: Se mantuvo via aérea permeable.
B: Se monitorizo pulsioximetria y oxigenoterapia.

C: Se canalizo via, se administré SSF 10 mi/Kg y
analgesia.

D: Glasgow 15 en todo momento.

m Paciente estabilizado.

Completar anamnesis.
PRUEBAS COMPLEMENTARIAS.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Antecedentes.

m 22 gestacion bien controlada. Parto por cesarea a
las 37SG. Peso: 2490g. Screening neonatal
normal.

m No alergias medicamentosas conocidas.
m Inmunizaciones al dia.
m No antecedentes patoldgicos de interés.

m Alimentacion: lactancia materna exclusiva.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Pruebas complementarias (I).

m TIRA REACTIVA DE ORINA: normal.

s ANALITICA DE SANGRE. &

= RADIOGRAFIA DE TORAX Y ABDOMEN. &

= ECOGRAFIA DE ABDOMEN. &

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Pruebas complementarias (II).

ANALITICA DE SANGRE.
m Biogquimica:

Glucosa 125mg/dL, creatinina 0,18mg/dL, urea 10mg/dL, sodio
139mmol/L, potasio 3,99mmol/L, calcio 10,7mmol/L, amilasa 20U/L,
GOT 69U/L, GPT 55U/L, PCR 8mg/dL, PCT 0,01ng/mL.

m Gasometria venosa:

pH 7,33; PCO2 39mm/Hg; PO2 50mm/Hg; bicarbonato 20,6mmol/L;
EB -4,9mmol/L.

m Hemograma. .
12890 leucocitos (33%N; 59%L; 5,9%M), Hb 11g/dL, Hto 31,6%.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Pruebas complementarias (III).

RADIOGRAFIA DE TORAX Y ABDOMEN,

G ;
b S 3 T

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Pruebas complementarias (IV).

ECOGRAFIA DE ABDOMEN.

26eps  Bom,

—Vesicula biliar distendida, con paredes engrosadas (3mm) y edematosas,
con multiples litiasis en su interior. Via biliar intra y extrahepatica normal.

—Higado de tamafo normal y ecoestructura homogénea.

—Bazo, rinones y resto normal.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Orientacién diagnostica.

s HIROVOLEMICO.

s CARDIOGEN

«Anafilaxia.
*Neurogénico.

« DISTRIBUTIVO. genico |
Lesidn médula espinal.
Farmacos vasodilatadores.

Reaccion@syagales intensas
m SEPANCO. (DOLOR).

H B Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




CASO CLINICO. Evolucién (I).

Hospital de 3r nivel:
m No colecistectomia.

m Tratamiento medico:
Antibioterapia endovenosa (ceftriaxona y gentamicina).

Mantenimiento: Ac. Ursodesoxicolico (8mg/kg/dia).

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




LITIASIS
BILIAR

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Litiasis biliar. Definicion y epidemiologia.

m Presencia de calculos en algun lugar de la via biliar
gue puede ocasionar problemas obstructivos.

m Poco frecuente en pediatria.

m Numero de diagnosticos en aumento por:
Mayor numero de ecografias realizadas.

Mayor supervivencia de enfermedades raras asociadas a la
formacion de calculos.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Litiasis biliar. Factores predisponentes.

Enfermedades hemoliticas.

Nutricion parenteral total.

Prematuridad.

Enfermedad de Crohn con afectacion ileal.
Sindrome de Down.

Fibrosis quistica.

Obesidad, hipercolesterolemia.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



Litiasis biliar. Clinica y tratamiento.

FORMAS CLINICAS.
m Asintomatica.
m Inespecificos: Dolor abdominal, dispepsia.

m Complicaciones:
Colecistitis: dolor en hipocondrio derecho, fiebre e ictericia.

Pancreatitis.

TRATAMIENTO.
m Meédico: vesicula funcionante con calculos pequenos.
m Quirurgico: clinica y vesicula no funcionante.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




Comentarios.

m Importancia del TEP para obtener una primera impresion

sobre el estado funcional del nino.

m El tratamiento inicial del shock, independientemente de la

causa, es ABCDE (via aérea permeable, ventilacion
pulmonar, y fluidoterapia para la recuperacion del sistema
cardiovascular).

En casos de shock por dolor, es Iimportante Ia
administracion de analgesia para la recuperacion del
paciente.

La ultrasonografia es una técnica muy util en urgencias para
identificar multiples causas de dolor abdominal.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut
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ATENCION

Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut



CASO CLINICO. Evolucién (ID).

Controles en CCEE de Digestologia Pediatrica.
No nuevos episodios de colecistitis.
Buena ganancia ponderal.
Analitica sanguinea: NORMAL.

Ecografias de control: vesicula con paredes no
distendidas, pero multiples litiasis en su interior.

Tratamiento: ac. Ursodesoxicolico a 15-20mg/kg/dia.
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Hospital Universitari Arnau de Vilanova - Institut Catala de la Salut




Shock. Valoracion inicial (VII).

«Apertura de via aérea

Comprobar via aérea «S1 inconsciente; Canula de Guedel

Control Cervical *Aspiracion de secracciones
«Collarin cervical

Frecuencia respiratoria |«
Inspeccion de torax |

| Oxigeno |

{ RCPb. |

Pulso ) “Buscar hemorragias
Relleno capilar Ly cohibir hemorragias
Color y temperatura de la piel | [no importanies.

: Busca hemorra_g_ias

Escala de coma de Glasgow (GCS)
- Apertura ocular

- Respuesta verbal

- Respuesta motora

Exploracion pupilar

Exposicion de zonas Cubrir y prevenir
afectadas hipotermia

a - Institut Catala de la Salut



el c“rimsal U'e m aﬂ Pedro Arango Sancho (MIR 1)

s : \ Dr. Victor Garcia Nieto

: Dra. Maria Isabel Luis Yanes
« o Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria (Santa Cruz de

Tenerife)



CASO CLINICO

Lactante varon de 4 meses y 23 dias con fiebre (hasta 38,2°C),
catarro de vias altas y tos de una semana de evolucion

Ultimas 72h: Vémitos incoercibles

Intolerancia oral absoluta
Pérdida ponderal (400 gr)

Antecedentes personales:
Sospecha de estenosis pieloureteral izquierda (en 7° mes de gestacion)

Curva ponderal deficiente con regurgitaciones de repeticion (leche sin lactosa)

Antecedentes familiares:
Madre epiléptica en tratamiento con carbamacepina y clonacepam (gestacion)




EXPLORACION FISICA

Peso 4850 gr (P<<3), Talla 63,5 cm(P25), PC 40 cm (P<3), T236°C, FC
112 Ipm. FR 40 rpm. TA 100/70 mmHg. Sat tc02 100%

MEG. Letargico con escasa respuesta a estimulos, hipotonia y llanto
quejumbroso

Fontanela anterior ligeramente deprimida, mirada perdida con
ausencia de lagrimas y ojos hundidos, mucosa oral seca con secreciones
pastosas orofaringeas

Deficiente estado de nutricion con pliegue cutaneo abdominal

Palidez, pulsos femorales débiles y relleno capilar enlentecido



EN URGENCIAS SE PENSO EN...

¢ DESHIDRATACION SEVERA?

: SEPSIS?

¢(INTOXICACION
MEDICAMENTOSA?




Pruebas Complementarias

SANGRE ORINA

Hemograma: Normal

B pPHI,5
Coagulacién: Normal _
Densidad 1015
Bioguimica sérica:
Sangre ++++
Glucosa 155 mg/dL (control normal
e ( 4 Resto normal

Na 137 mEq/1

K 1,6 mEq/] (control 2,2 mEq/1)
RAYOS

Cl112 mEq/l

Osmolaridad 273 mOsm/Kg (control normal) Térax: Normal

Ca 10,1 mg/dL Abdomen: [leo funcional
pH 7,33

HCO3 17 mm/l1 (control 18 mm/l) L C R

EBS 10,3 mm/1

Barbituricos y benzodiacepinas: Normales Bioquimica: Normal




slguiente paso?

UMIP

Deshidratacion PLANTA DE

Severa ~ (Reposicion HOSPITALIZACION
hidroelectrolitica y

correcion homeostatica)




Deshidratacion

¢, Pensamos en mas causas?



_ Sin déficit de K*

o R
W \ A B
) e e

Insulina
Sd.de Bartter Sd. de Cushing > D Agoni’sta_s B
Sd.de Gitelman AAldosteronismo 1° Anion GAP Anion GAP adrenérgicos...
FQ AAldosteronismo 2° ELEVADO NORMAL
Aldosteronismo

remediable con GC
HTA renovascular
Sd. de Liddle

Sd. Exceso aparente
mineralocorticoides
Ingesta de regaliz




ANION GAP

“‘Representa la diferencia entre los aniones (Proteinas, sulfatos, fosfatos, piruvato,
lactato...) y cationes (K*, Ca*™*, Mg**) plasmaticos que normalmente no se miden”

VN: 8-16 mEq/L

0O Pérdida CO;H- extracelular (Renal ¢ digestiva)

Valores >16 mEQ/L
0 Elevada produccion acidos (Cetoacidosis, Ac. lactica, IR...)



e

Normocloremia

|

|

4 N

J |
ACIDOSIS
TUBULAR

*Diarrea, ureterosigmoidostomia, pérdidas pancreéticas o biliares, tratamiento con colestiramina
** Acidosis lactica, cetoacidosis diabética, cetoacidosis de la inanicion, toxicidad por etilenglicol, metanol o salicilatos




DEHYDRATION AND ACIDOSIS WITH CALCIFICATION AT
RENAL TUBULES

ALLAN M. BurLeEr, M.D., JaMmEs L. WILSON, M.D.,
AND SiDNEY FARBER, M.D.
BosToxN, MASsS.

J Pediatr 1936: 8:489-499

MEQ. PER L.
DAY

Na

148

135

140

4 lactantes (2 semanas- 11 meses)

- Deshidratacién
- Cl- 121y 134 mEqg/I




ACIDOSIS TUBULAR RENAL

O Defecto en la reabsorcion tubular de bicarbonato (CO;H") y/o
excrecion urinaria de ion hidrogeno (H*)

O Acidosis metabolica hiperclorémica

O Funcion glomerular normal o levemente afectada

O  TIpos:

JCOmo salimos de dudas?



CON FUROSEMIDA

1 mg/kg via oral

Volumen pH

Basal 8%° h 40 ml 7,83
h

930 h 50 ml 7,96

1030 h 150 mi 7,79

MG 180 ml 7,65

1230 h 350 ml 7,39

CON HCO; / ACETAZOLAMIDA
(pCO, URINARIA MAXIMA)

iiLA PRUEBA MAS SENCILLA Y UTIL EN NINOS!

pH PCO, HCO,

7,8 50,3 mmHg 96,9 mEq/I

8 59,7 mmHg 185 mEq/!I

Anormal <70 Vvalidasi >80
mmHg mEq/I




ACIDOSIS TUBULAR RENAL
DISTAL (TIPO1)

Enfermedad Algunos casos
primaria | transitorios
hereditaria (Sindrome de

permanente o)

Incapacidad de
secretar H* por

las

CELULAS a
INTERCALADAS

del tubulo colector




Célula a- intercalada

Na,HPO, AE1

H* ATPasa @ Cl

@@ L2 is 3HCO.-
% H+ — i 3
| \./9 E%

H,PO,- H,CO

%{” Sangre
Lumen CO,™~ H,0

NH; \
NH, Glutamina

NH,*

HPO,= Na*




Mutations in the chloride-bicarbonate exchanger gene AE1 cause
AUTOSOMICA DOMINANTE autosomal dominant but not autosomal recessive distal renal

S L C 4 A 1 tubular acidosis

F. E. KAReT?, F. J. GAINzAP, A. Z. GYORYS, R. J. UNwiNY, O. WrRoNGY, M. J. A. TANNER®, A. NavIr!, H. ALpay?

F. SANTOSE, S. A. HULTON", A. BAKKALOGLUL, S. OzZENL, M. J. CUNNINGHAM!, A. DI PIETROX, W. G. WALKER!,
AND R. P. LirTON® ™

Na,HPO,
H* ATPasa
HPO,= Na* >
<€
\
H,PO,-
Sangre
Lumen
H
NH, \ -0 0
NH, Glutamina
NH,*

Proc Natl Acad Sci USA Celula a- intercalada

1998; 95:6337-6342



AUTOSOMICA RECESIVA Mutacion gen ATP6V1B1 (Cromosoma 2)

gen ATP6VO0AA4: Sin sordera/ tardia
gen ATP6V1B1: Sordera Precoz

(codon 384)
Variante renal leve

Na,HPO, AE1

H* ATPasa

H+ -
\ \./> o=

H2PO4' H2C03_

<$<” Sangre
Lumen CO,™- H,0

NH, \ 2
NH

NH,*

0 =
HPO,= Na* 9

3 Glutamina

«a- intercalada



CASO CLINICO

Pruebas AUDITIVAS

= Hipoacusia Neurosensorial Bilateral (OD Severa)
0 Planos a altas intensidades en ambos oidos
0O Ol con restos auditivos en 750 y 1000 Hz a 75 dB

iIMPLANTE COCLEAR!



Consecuencias de la ATRd

Na,HPO,

K> Na* ORINA
pH1I,5
Densidad 1015
Jangre ++++
Hipercalciuria LIBSLRIN 52 gy Hipopotasemia
Hipocitraturia Citrato 7 mg/24h Hipercloremia

Ca 31,5 mg/é4h
Cit/Cr: 129 mg/g (> 400)
Ca/Cr:0,6Imglg (<05

Nefrocalcinosis

Tubulo

— = ; : Sangre
Colapso, arritmias, dificultad respiratoria,

letargia o coma



DEFECTO DE
CONCENTRACION URINARIA

EN LAACIDOSIS TUBULAR

Estenosis

Pieloureteral

PDownregulation of AQP1, -2, and -
3 after ureteral obstruction is

associated with a long-term urine- AmJ PhyS|0| Renal Phy5|0|
concentrating defect 2001’ 281F163—F171

< & Li%Z, wei Wang®, Tac-Hwan Kwon>,
Levent Isikay!, Jian Guo Wen!, David Marples?®, Jens
Christian Djurhuus?, Anectte Stockwell?, Mark A.
KnepperS, Seren Ni 3, and Jorg Freki 1.2

AMINOCYSTEINE-D-ARGININE VASOPRESSIN TEST IN THE
A\LUATION AND POSTOPERATIVE FOLLOWUP OF OBSTRUCTED t :
KIDNEYS IN INFANCY AND CHILDHOOD J Urol 1982; 128:981-983
MARTTI KEKOMAKI,* MIKKO REUNANEN Axp PANU VILKKI
From the Department of Pediatric Surgery, Turku University Central Hospital, Turku, Finland

'Dérdida Salina

Hipopotasemia

Acuoporinas

ripercalciuria Nefrocai-inosis

¢Como lo medimos?



osmolalidad

EFFECT OF A SYNTHETIC ANALOGUE OF
VASOPRESSIN IN ANIMALS AND IN PATIENTS
WITH DIABETES INSIPIDUS

1. VAVRA A. MAcHOVA
M.D., C.Sc. Prague ~ M.D. Prague
OF THE RESEARCH INSTITUTE FOR PHARMACY AND BIOCHEMISTRY,
PRAGUE; CZECHOSLOVAKIA
V. HOLECEK
M.D., C.Sc. Prague
DOZENTs; THIRD CLINIC OF INTERNAL MEDICINE,
CHARLES UNIVERSITY, PRAGUE

J. H. CorT
M.D. Yale, Ph.D. Cantab., D.Sc. Prague

PROFESSOR OF PHARMACOLOGY AND THERAPEUTICS,
UNIVERSITY OF MANITOBA, WINNIPEG, CANADA®

M. ZAORAL F. Sorm
B.Sc., C.Sc. Prague D.Sc. Prague
RESEARCH CHEMIST DIRECTOR

INSTITUTE OF ORGANIC CHEMISTRY AND BIOCHEMISTRY,
ACADEMY OF SCIENCES, PRAGUE

The Lancet 1968; 1:948-952
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Age in years

Mayores de un afio. Nephron 1981; 29:151-154




Volumen urinario

(ml por 100 ml de GFR)

pH Calcemia Ca/Cr  Cit/Cr Test [Ur] Volumen

u %0
4 meses 38 9,9-10,3 mgrat  0,1-0,34 187,4y 701 424y 523 1,54- 4,35 %
mg/mg mg/g mOsm/Kg
1 ano 3 10,2-10,3 - 0,04- 107,61y 2.323 605,574y 700 1,12-3,47 %
10,4y 10,6 1,25 ma/g mOsm/Kg
mg/dI mg/mg
Pcr x Pvol = Ucr x Uvol i
800 4 %:hu
Pcrx 100 = Ucr x Uvol &
0@ o
Uvol = Pcr x 100/Ucr U g

-10 0 10 20 30

VOLUMEN

Garcia Nieto et al. Acta Paediatr 2008; 97:96-99



Tratamiento

Caso:
(3mEg/Kg/dia v.0./8 horas)

Normaliza Crecimiento
Funcién Glomerular normal
Corrige Hipercalciuria

O jiiCORREGIR SIEMPRE ANTES EL K*HI (vigilar
pCO,)
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LESTE LIANTO ...
NO ME GUSTA

/""/.-..\"‘\ Pérez Guerrero, Juan Jesus; Flores Gonzalez, José Carlos; Palma
Servicio Andaluz de Salud s L, 4 s
Zambrana, Encarnacion; Hernandez Gonzalez, Arturo

Hospital Mar Cadiz

nem o e CONSEJERIA DE SALUD




INTRODUCCION

- Disponemos de herramientas numerosas para valorar un nifio...

Escala observacional de Yale.

Normal Afectacion moderada Afectacion grave
(1 punto) (3 puntos) (R muntnch
Eﬂ”daff del Tanio Faierie . Quejido o sollozo  Tabla |I. Pulmonary score para la valoracion clinica de la crisis de asma*
caccion Sttt s e e e Pt oo T
Estadoviy| PUNtUACiON =1 afio <1 afio Sibilancias Uso de musculos
accesorios
Calot Respuesta apertura ocular| Espontanea Espu_ntanea (esternocleidomastoideo)
s & 4 A la orden verbal Al grito No No
3 Al dolor Al dolor Final espiracion
Respuesta 2 Ninguna Ninguna (estetoscopio) Incremento leve
Tre— 1 Toda la espiracién
jenibilt | Respuesta Motriz Obedece ordenes Espontanea : (estetoscopio) _ Aumentado
i . - nspiracion y espiracion
il 6 Localiza el dolor Localiza el dolor P it - .
M 5 Def | dol Def | dol sin estetoscopio Actividad mdxima
€ Efrjsa atdolor € E:TSE al dolor cleidomastoideo, que es el tnico misculo que se ha comre-
4 Flexion anormal Flexién anormal
3 Extension anormal Extension anormal  |yimo 0, méximo 9).
2 MNinguna MNinguna ¥nastoideo estd aumentada, puntuar el apartado sibilan-
1

Respuesta verbal

= kI L fa R

Se orienta — conversa
Conversa confusa
Falabras inadecuada
Sonidos raros
Minguna

Balbucea

Llora — consolable
Llora persistente
Grufie o se queja
Ninguna
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INTRODUCCION

- EDAD PEDIATRICA... sobre todo LACTANTES i
> iMUCHO

CUIDADO!

—— |nespecificidad de los sintomas!!!!

“Este nino no me
gusta...”




CASO CLINICO

Lactante de 2 meses, con clinica:
- VOmitos.

- Rechazo del alimento.

- Llanto inconsolable.

AP: A término. PRN: 2600 g. Perinatal sin incidencias




CASO CLINICO

A su llegada a urgencias... anamnesis y exploracion!!:

- Llanto incesante que se acompana de piel reticulada durante el mismo.
Buena perfusion periférica y pulsos palpables.

- No petequias.
- FC: 150 Ipm (con llanto)
- Tension arterial: valores normales para su edad.

- Resto (digestivo, neurologico, respiratorio y ORL): normal salvo
fontanela a tension (aunque acomparnada de llanto).



CASO CLINICO

MEDIDAS INICIALES:

1) Canalizacion via venosa periferica y extraccion
de sangre para hemograma, bioguimica,
coagulacion, gasometria y hemocultivo.

‘ 2) Expansion de volumen con SSF 20ml/kg.

3) Administracion de una dosis de Cefotaxima iv.
4) Monitorizacion

Normal salvo hemoglobina 9,3 g/dl




CASO CLINICO

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DEL LLANTO PERSISTENTE

Infecciosa: ;f/s ./leb/e

Cardiacas: insuficiencia cardiaca, Wrdﬁs
Piel/hueso: c,el'aTﬁs, fractdra, Ityadﬁn de/maf'tls
Respiratorio: broaquiolitis, ne onlaver(
Toxico-metabolico: deshidratacion, met,abtﬂf)patla cons,l.l—nﬁde drogas
Otras: estrangul/mlento de un dedo, rnal{(ato
ORL: mugtet, otifis
Digestivas: cplico del lactante, invaginacion intestinal, EHP, APLV.
Neurolbdgicas;/ encefalitis, epilepsia, hemorragia subaracnoidea, HIV




CASO CLINICO

Persister
episodio:

NoO mu

Puntuacion >1 afio <1 afo
Respuesta apertura ocular| Espontanea Espontanea
A la orden verbal Al grito
Al dolor Al dolor
Ninguna Ninguna
1
Respuesta Motnz Obedece drdenes Espontanea

©

a4
3
2
1

Localiza el dolor
Defensa al dolor
Flexién anormal
Extension anormal
Ninguna

Localiza el dolor
Defensa al dolor
Flexidn anormal
Extension anormal
Ninguna

Respuesta verbal
5

Se onenta — conversa
Conversa confusa
Palabras inadecuada
Sonidos raros
Ninguna

Balbucea

Llora — consolable
Llora persistente
Grune o se queja
Ninguna

uuidiite e lidii)

larse con

onsciencia se
nubilacion, y
la a tension

Hemodinamica y respiratoriamente permanece

estable.



CASO CLINICO

Se decide, por tanto realizacion de puncion lumbar, saliendo un
liquido xantocrémico que no se aclara, y que presenta la siguiente
citoquimica:

- Hematies +++

- Leucocitos 160 (75% N)
- Proteinas 396 mg/dl

- Glucosa 63,1 mg/dl

e

1) Ictericia (por aumento

de bilirrubina)
2) HSA/HIV
3) Proteinorraquia



CASO CLINICO TAC CRANEAL:

——> Hemorragia tetraventricular con signos de sangrado activo




CASO CLINICO

INGRESO EN Para estabilizacion neurologica
UCIP del paciente

Anamnesis dirigida: dudoso déficit de proteina S por parte de la
madre (incluso habia seguido tratamiento con heparina durante el
embarazo)




EVOLUCION

Mejoria neurologica inicial.

5 dias después: disminucion del nivel de consciencia + irritabilidad...

Yozt Aragon Jimenez, Angel RNA 5-9-RS/PED Ml 1.2 NEONATOLOGIA HOSP.PTADEL N 222" Aragon Jimenez, Angel RNA 5-9-RS/PED Ml 1.2 NEONATOLOGIA HOSP.PTADEL N

%) @
ié) 727835 12.2cm / 19Hz Tis 0.1 21.01.2013 10:31:19 (é}?) 727835 12.2cm / 19Hz Tis 0.1 21.01.2013 10:33:08

\—> Interconsulta con neurocirugia: derivacion ventricular externa.



EVOLUCION

3 dias mas tarde: crisis comicial que precisa tratamiento anticonvulsivo.

RMN: hemorragia + hidrocefalia posthemorragica ventricular. No trombo.

2 semanas después: alta por evolucion favorable
con drenaje ventriculo-peritoneal




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL ACV

- Cardiopatias: ecografia cardiaca normal.
- Anemia drepanocitica: estudio hematologico normal.
- Arteriopatia no inflamatoria: ANCAs, Ac Anticardiolipina negativos.

- Anormalidades de la coagulacion y estados protromboticos: factor V
Leyden, proteina S...: negativo.

- Infeccioso: hemocultivo y serologias negativas.
- Traumatismo craneal, maltrato infantil, drogas: no indicios.

- Trombosis cerebral venosa: eco-doppler de vasos craneales sin signos de
trombosis en ambos lados.

- ACV hemorragico: angio-RMN: no MAV.



DIAGNOSTICO ETIOLOGICO

Estudio de la actividad enzimética de la
cadena respiratoria mitocondrial:
-Déficit del Complejo I: 6,85 (alarma si <10)
- Déficit del Complejo Il + 11I: 1,16
(alarma si <3,5).

* Tratamiento actual: Riboflavina, L-Arginina y Carnitina + drenaje VP.



R EE—_————
COMENTARIOS

Creemos necesario hacer énfasis en que una situacion tan comun (llanto mh
rechazo de tomas) puede enmascarar una patologia tan grave como el accidente
cerebrovascular.

La experiencia del Pediatra de urgencias fue clave para proseguir con el estudio
del nifio, en tanto que al principio el llanto era su Unica clinica.

Por todo ello, dicha experiencia es una herramienta muy Gtil para discernir si el
Ilanto esconde una patologia grave.

Actualmente, hay un aumento en la incidencia de enfermedades metabdlicas,
posiblemente por una mejoria en los metodos diagndsticos y por mayores
conocimientos de la diversidad de este grupo de patologias. /

NN
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