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En ocasiones, hay un unico sintoma que motiva la consulta de las
familias y que puede parecer banal; sin embargo tras él hay una
enfermedad, una alteracion o un sindrome con mucha mayor
trascendencia de la prevista.
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Presentamos 3 casos clinicos, cuyos motivos de consulta fueron los
siguientes:




“El nino se tropieza por las noches con las esquinas”

Motivo de consulta:

Por la noche el niino se tropieza con las esquinas del pasillo. Por el dia no se lo
aprecian.

Tiene 5 anos y sin antecedentes personales de interés.

Exploracidn fisica:

Déficit de Agudeza Visual bilateral: 0,3

Cover-Uncover y Hirschberg: Normal

Movilidad Ocular Externa: Normal
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| Alteraciones del epitelio

pigmentario retina
periférica
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Impresion diagndstica:
Alteracion de conos y bastones, pero debido a la edad del niflo y a las pruebas
electrofisiolégicas poco concluyentes se pide estudio genético.

Estudio genético: Identificacion en hemicigosis de variante probablemente
patogénica c.1622 del (p.Asn541Thrfs13) en el gen RPGR situado en el brazo corto

del cromosoma X (Xp21.1) y confirma la sospecha de retinosis pigmentaria no
sindromica.

Tiene patron de transmision hereditaria recesiva ligada a cromosoma X

T

Madre y hermano pequefio pendientes de resultado de estudio genético
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DIAGNOSTICO
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

* RETINOPATIA TRAUMATICA
* RETINOPATIA INFLAMATORIA

* RETINOPATIA PARANEOPLASICA

* RETINOPATIA TOXICAS POR FARMACOQOS
(fenotiazinas y cloroquina)
* NEURORRETINITIS SUBAGUDA

UNILATERAL DIFUSA (raro)

lomograna de coherencia optica (OCl).
- .




ALTERNATIVAS
(NO EVIDENCIADAS)

TRATAMIENTO T Avmvivaa

« ACIDO

e NO TIENE CURA | DOCOSAHEXAENOICO
_— (DHA)
e TTO SINTOMATICO

* TX CELULA MADRE
RETINIANA/
PROTESIS ELECTRICA DE
RETINA




CASO 2
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“La nina tiene flato cuando corre”

Motivo de consulta: nina de 11 afos con dolor de intensidad moderada en
hipocondrio derecho que aparece con el ejercicio. Hace poco habia
emp Antecedentes familiares: padre con alergia al poleny

circu miocardiopatia hipertréfica (su tio también).

Ante or

el qu Antecedentes personales: asma, soplo cardiaco inocente, disfonia
nddulos cuerdas vocales, pie plano y enfermedades banales tipicas

Datc de la infancia. No tiene el gen de la hipertrofia miocardica del

pesc padre.

lactancia materna.
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Exploracion fisica:
Pruebas co

Abdomen blando y depresible, sin masas ni megalias, no
Ecoabdom  doloroso. Sin hematomas ni hernias.
Caderas normales y no dolorosas.
Interconsul - Asimetria en pliegues del tronco y extremidades
inferiores.

- Posteroan Pufiopercusidon negativa. Maniobra de Valsalva no
- Lateral: cii provoca dolor. 0S0S Yy
cutaneo-abdominales normales. Retlejo cutaneo plantar: flexor bilateral.

Impresidn diagndstica: alteracidon de la estatica vertebral por dismetria de
miembros inferiores.
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También consulta en fisioterapia y la paciente
presenta:

Dismetria de miembros inferiores.

En bipedestacion, la rodilla derecha presenta

un flexo de 108°.

En decubito supino, la longitud de la pierna

derecha es 2cm mayor que la

izquierda, posible causa que la tibia derecha

tenga una longitud superior a la izquierda.

La espina iliaca anterosuperior derecha esta

anteriorizada y mas baja respecto a la

izquierda. Esto indica que el musculo iliaco .
derecho se encuentra en rotacion anterior. |
Cuando realiza una extension voluntaria de la

rodilla, la dismetria pélvica se hace mucho

mas evidente.




* A nivel del tronco, en posicidn neutra, el hemitdrax derecho y la clavicula
derecha se encuentran anteriorizados.

Tratamiento: sesiones de fisioterapia y plantilla compensadora en miembro inferior izquierdo.

Tiempo después, se encuentra asintomatica y vuelve a hacer deporte.
* A a3 palpacion, diatragma hipertonico bilateral, gran tension muscular y

fascial cervicotoracica.
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“Este bebé saca mucho la lengua”

Duda er '~ ~~=neelene
Datos ohstétricos/narto:

Pruebas complementarias:

i ST Antecedentes familiares:
RIX - Hipercolesterolemia en rama paterna: abuela, padre y bisabuelo (IAM a los 40 aios).
- - Prima con una cardiopatia congénita que precisé tratamiento quirurgico.

J0.

Buena evolucion y exploracion fisica. Alta y cita para revision con su pediatra a los 7 dias de vida.







Revision 2 meses:

Mas evidente la macroglosia
Macrosomia
Facies tosca

Hernia umbilical de pequeno tamano




2 MESES
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Impresion diagndstica:

Sindrome de Wiedemann Beckwith

)/ .
Interconsulta a Genética '
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Caracteristicas principales del Sindrome de Wiedemann Beckwith:

-

-
PN

- Pliegues en Iobulos de las orejas

- Hipoglucemia

- Mayor tasa de crecimiento de tumores: Wilms (nefroblastoma)
y hepatoblastomas

- Paladar hendido

- Nevus flammeus facial




El Sindrome de Wiedemann Beckwith se produce por un desequilibrio en |la
expresion del imprintig genético en la regidon p15 del cromosoma 11 (11p15)
donde se encuentran adyacentes los genes KCNOQT1 y H19 (que no codifican




Peso:

2 semanas: P3

1 mes: P25

2 meses: P50 T T
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Talla: se mantiene en P<3.




CONCLUSIONES:

A lo largo de toda nuestra vida profesional debemos entrenar el
ojo clinico .

Es aconsejable dedicar tiempo a la anamnesis y exploracidn, a
pesar de sobrecarga de las consultas de pediatria de atencion

primaria, porque lo aparente, a veces, es sdélo una parte de la
realidad.




