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ANTECEDENTES:

Heredofamiliares: Consanguinidad: La madre es prima hermana de la madre del padre del paciente. El padre
presenté a los 7 afios un evento de “locura” (sic) caracterizado por empezar a correr por 5 min sin rumbo fijo.
Presenté 2 eventos posteriores similares, no se menciona edad y siempre se relacionaron a periodos
prolongados de vigilia. Tres hermanos: uno de ellos, de 3 afios al momento de primera consulta con diagnéstico
de Ataxia-telangiectasia.

Personales no patolégicos: Madre de 23 afios, G1, PO, AO; lloré y respird al nacer, desconoce Apgar; resto sin
importancia. Peso al nacer: 2850g, talla desconocida. Desarrollo psicomotor: sostén cefalico 3 meses, sonrisa
social 2 meses, sostén de tronco 4 meses, sedestacion 6 meses; marcha 12 meses. Lenguaje: monosilabos 12
meses, lenguaje entendible a los 30 meses. Acude a escuela con educacion especial.

Personales patoldgicos: Exantematicos, quirdrgicos, traumaticos, transfusionales y alérgicos negados.

PADECIMIENTO ACTUAL:

Inicié a los 15 meses de edad al notarse caidas frecuentes al caminar, asi como desviacion de la cabeza hacia el
lado derecho; refieren también incoordinacion al tomar un vaso con agua, ya que derramaba parte del contenido.
Notaron eritema conjuntival a los 40 meses, muy leve sin alguna otra sintomatologia ocular. Acudié con médico
particular quien envié a Rehabilitacion habiendo mejoria de la incoordinacion antes mencionada con ésta.
Acudié al INP en donde se encontro inicialmente Peso: 17.6 kg (<P3), Talla: 104 cm (<P3), PC: 48 cm (-2 DE),
FC 100x’, FR 28x’, t: 36.8° C. Conjuntivas con “marafia” hipervascular; higado palpable 1 cm por debajo del
reborde costal, 6 cm por percusion total; tono muscular disminuido en miembros inferiores. Conciente, orientada
en lugar y persona, pares craneales normales, fondo de ojo normal; fuerza y tono muscular normal, base de
sustentacion amplia, ataxia para la marcha, no Romberg; reflejos osteotendinosos presentes y de buena
intensidad, no Babinsky.

Evolucion: Laboratorios inmunolégicos iniciales normales (2000), Se dio factor de transferencia desde el afo
2000, 1 U ¢/ 15 dias, presentando mejoria durante los primeros afios de tratamiento (reduciéndose numero de
eventos de IVAS al afio). Por neurologia se dio Vitamina E. En control por Oncologia por riesgo de desarrollar
neoplasias asociadas a la enfermedad de base, (Alfa Feto Proteina del 2000 con 313.8 y en 2002 en 128 ng/mL
respectivamente). Ultrasonido abdominal en 2003 y 2004 normales. En 2007 presenté dermatosis diseminada a
tronco y extremidades superiores e inferiores, region axilar bilateral y regién inguinal caracterizada por maculas
hiperpigmentadas algunas confluentes, una papulopustulosa en tronco y en axilas placas liquenificadas; se
diagnéstico dermatitis pustulosa subcorneal con foliculitis aguda, eosinofilia leve, compatible con Sindrome de
Ofuiji; las lesiones se inactivaron. Durante 2006 y 2007 incrementé la frecuencia de las infecciones de vias aéreas
superiores, presentando practicamente en cada consulta datos de las mismas que en la mayoria ameritaron
antibidtico. En mayo del 2007 presenta episodio de sinusitis manejado con Cefuroxime. A lo largo de los afios



presentd deterioro neuroldgico progresivo, con incremento gradual de la ataxia, nistagmus, deterioro de
funciones cerebelosas.

PREHOSPITALIZACION Y URGENCIAS. (09/07/07)

Femenino de 14 anos que acudid por presentar 48 hrs de evoluciéon de tos productiva con secrecién amarillenta,
no disneizante, no cianozante ni emetizante; astenia, adinamia, febricula, y epistaxis que cedia con compresion;
facultativo prescribié penicilina, ambroxol, metamizol con mejoria de la sintomatologia; sin embargo a las 14 hrs
presenta epistaxis nuevamente, en esta ocasion intensa que no cedié a maniobras, por lo cual decide traerla a
INP.

EF: FC 124X’ FR 24x TA87/47 T 36.5°C Sa02s/02 83%, con O294% Peso: 29 kg. Talla: ---

Se le encontré6 con palidez de tegumentos, epistaxis anterior profusa, amigdalas hipertréficas, taquicardica,
campos pulmonares con estertores crepitantes en base izquierda; abdomen con manchas hipercromicas;
extremidades hipotroficas con pulsos periféricos filiformes, llenado capilar 3 “. Diagndstico: Bronconeumonia y
Choque hipovolémico. Rx térax: infiltrado y condensacion basal izquierda; BH: Hb 10.3, Hto 32.5, leucocitos
9100, N 29%, L 64%, M 7%, plaquetas 255mil. Se inici6 carga de SF 0.9%, paquete globular a 20 ml/kg.
Infectologia sugirié dicloxacilina/ceftriaxona por inmunodeficiencia primaria con compromiso de inmunidad
celular y humoral, requiriendo cubrir S. aureus y neumococo. Inmunologia solicitd citometria de flujo, 19G, IgA,
IgM y subclases de IgG (1,2,3,4); sugiere descartar ERGE e indicé administracién de FT 1U ¢/24 hrs x 5 dias y
posteriormente valorar uso de Gammaglobulina. Se transfiere a Infectologia.

INFECTOLOGIA. (11- 16/07/07)

FC 132x, FR 35x’, TA 103/63 mm/Hg, t: 37.3° C, Peso 29.2 (<P3) Talla: --

Diagnésticos: Ataxia telangiectasia, Retraso psicomotor, Foliculitis, Neumonia lobar; con mejoria clinica respecto
a su ingreso. A la EF estertores crepitantes basales bilaterales.

Por riesgo de trastornos linfoproliferativos se interconsulté a Oncologia quien encontré6 multiples ganglios en
cuello, desde 0.5 a 0.8 cm renitentes, indoloros, moviles en cadena cervical anterior, angulo maxilar inferior
izquierdo, retroauricular, cervicales posteriores. Valorado por Gastronutricion quien consideré indispensable
iniciar tratamiento antirreflujo (cisaprida y ranitidina) mientras se confirmaba diagnéstico de ERGE y/o AMD que
estuviesen ocasionando microaspiraciones. Se solicit6 Gamagrama de vaciamiento gastrico y SEGD.

Con poca interaccion con el medio, no hablaba ni obedecia 6rdenes.

INFECTOLOGIA. (18/07/07)

FC 120x’, FR 28x’, TA 120/70 mm/Hg, t: 36°C , Peso: 29.2 Kg

Presentd vomito postprandial en dos ocasiones, pico febril en una ocasién, malas condiciones del estado
general, coluria e ictericia generalizada; abdomen con hepatomegalia 3-3-3 cm por debajo del reborde costal,
higado duro y doloroso. Se cambié antibidtico por Cefepime 150 mgkgdia (ciprofloxacino en caso de no haber el
primero). Inmunologia sugirié inicio de factor de transferencia por mala evolucion.

LAB: ES: Na 128, K 4.55, ClI 101, CrS 0.5, Ca 8.7. TP 15s, 78%; TPT 54s, Fib 225, Dimero D menos de 700. BT
7.2,BD 5.5 BI 11.7, DHL 1562, AST 234, ALT 118, GGT 644, Col 217, TGC 651, PT 4.2, FA 118. EGO proteinas
+75, leucocitos 100.

Se sospechd hepatitis de tipo viral. Antecedente hace 2 afios de hermana con hepatitis B, ya remitida. Se
palpaban adenomegalias retroauriculares de 0.5 cm dolorosas, submaxilares; dos ganglios de 1.5 cm dolorosos
de consistencia ahulada.

INFECTOLOGIA. (19/07/07)

FC:151x’, FR: 20x’, TA: 130/70 mm/Hg, t: 37.8 °C

Datos de choque séptico que requirio intubacién orotraqueal y apoyo con aminas (dobutamina) y pentaalmidén;
acidosis metabdlica descompensada, lactato 83; se coloco catéter venoso central subclavio derecho; sonda
nasogastrica con posos de café. Se tomaron muestras para virales (HbsAg), Ag core VHB, serologia para
parvovirus IgM e 1gG, virales CMV, VEB. 2 o 3 Adenomegalias cervicales de cada lado, anterior media y posterior
de 5x3 cm aprox. lado izq. y der 2.5 x 3, con deformidad de la cara; higado de 11 cm por percusién total. Rx
lateral cuello comprobd via aérea conservada. Se indic6 Gammaglobulina 1 mgkgdo, sucralfato 40 mgkgd vy
soluciones 2000 / 50 (1/2 HCO3)/ 40 + Albumina 5%. Transfusion de PFC, C plaqueta ri6. Se tomé AMO y
ferritina y dimero D.

BH: Hb 13, Hto 41, leucocitos 12700, S 66%, L 27%, M 4%, NT 8400, LT 3400, plag 105mil, bandas 3%. PCR
13.1

INMUNOLOGIA. Por los datos de afeccién hepatica y diagndstico de base consideramos necesario descartar
hepatitis fulminante VS Sx. hemofagocitico; se envia toma de ferritina, pruebas de coagulacion, fibrinégeno, DD,
colesterol, Trigliceridos.



HEMATOLOGIA. (20/07/07)

Las condiciones clinicas del paciente se deterioraron progresivamente, con epistaxis abundante, sangrado de
tubo digestivo incoercible; aumento de volumen progresivo en region cervical a nivel de ganglios inicialmente de
5 cm; el dia de hoy se palpé la zona con aumento de volumen generalizado, duro, de 5-7 cm, conglomerado que
confiere al cuello aspecto de “toro”. EF: narinas con epistaxis abundante, halitosis intensa, precordio
hiperdinamico, hepatomegalia 4-4-4 cm. FSP: SR aspecto normal, serie blanca con cambios prominente de
infeccion, granulositos con granulaciones téxicas abundantes, vacuolizaciéon y con cuerpo de Déhle, linfocitos
atipicos y monocitos vacuolados; serie plaquetaria disminuida por apreciacion. AMO que reporta: SR normal, SB
siguiente diferencial: premielocitos: 4, mielocitos:4, juveniles 3, bandas 14, S 22, Eosinofilos 11, L 13, blastos
19%, células de reticulo con hemofagocitosis de linfocitos, normoblastos 4; las células inmaduras son grandes
con citoplasma azul, nucleo con vacuolizaciéon intensa y es por ello que consideramos que la paciente se
encuentra cursando con proceso linfoproliferativo, probable linfoma de Burkitt, por antecedente de A-T y
evolucién rapida de los crecimientos ganglionares. Esta entidad mas la sepsis favorece desarrollo de sindrome
hemofagocitico. Es pertinente iniciar manejo con gammaglobulina y esteroide a fin de modificar la evolucién de la
hipercitocinemia; reiteramos la necesidad urgente de realizar biopsia en cuanto sea posible. Sugerimos
Dexametasona 6 mgmg2, Gammaglobulina 1 gr./kg. Diferimos VP-16 por las condiciones de la paciente.

(20/07/07)
ORL: Realiz6 taponamiento anterior fosa nasal derecha, cediendo la epistaxis.

ONCOLOGIA: Sugirié toma biopsia de ganglio en cuanto las condiciones de la paciente lo permitan. Se comenta
con Cirugia Oncoldgica.

INMUNOLOGIA: Por inestabilidad hemodinamica no esta en condiciones de recibir infusién de gammaglobulina.

INFECTOLOGIA. Transferencia a UTIP. (20/07/07)

FC 166x’, FR 20 x’', TA 97/35 mm/Hg, t: 37.8°C, PVC 16.5-19, SO2 91%

Dx: BNM comunitaria probablemente bacteriana, Sx. Hemofagocitico, Probable Linfoma de Burkitt secundario a
VEB, Sepsis grave, Choque séptico, Ataxia-Telangiectasia.

Se encontré: orointubada, taquicardica, oligurica, con aminas; estertores bilaterales, abdomen distendido, signo
de la ola positivo, higado por PT 11 cm, peristalsis ausente, extremidades inferiores con pulsos débiles, llenado
capilar 3 “. Rx térax se observaba consolidaciéon basal izquierda, derrame pleural bilateral escaso. PVC
intravesical en 13, Dobutamina a 15 mcgkgmin. Se agregdé por hipoperfusion tisular, PVC elevada y oliguria
dopamina a 10 mcgkgmin; gasometria pH 7.14, PCO2 35, PO2 92, HCO3 18, DB -17, lact 83, con vasodilatacion
periférica. Se transfundié PG 20 ml/kg/do. Se modificd antibidtico de ciprofloxacino a meropenem. Los cultivos
central y periférico del 19/07/07 negativos, con reporte de pseudo hifas en secrecion bronquial (19/07/07). Sin
reporte de CMV, EBV, HCV, HBV, Parvovirus, PS 65. Sangrado activo en narinas y STD alto, bajo; se realiz
lavado gastrico y se administré sucralfato. Se encontré en CID, fibrinégeno normal y Dimero D elevado. AMO con
reporte de células hemofagocitando y blastos (probable Linfoma de Burkitt). Se decidié su ingreso a UTI. Con
transfusion PG, plaquetas, crioprecipitados, PFC y Gammaglobulina, Vit K.

INGRESO UTIP. (20/07/07)

FC: 161x", FR: 24x’, TA: 110/51 mm/Hg, t: 38°C, Peso: 29.2 KG

Diagnédsticos de choque séptico, origen pulmonar, derrame pleural bilateral, probable linfoma de Burkitt,
Sindrome hemofagocitico, hepatitis en estudio, ataxia telangiectasia. Se recibié con taquicardia, TA conservadas,
PVC 19, con liquidos a 1500, pentalmidén a 10 mlkgdo. Se administré carga de HCO3 para tratar acidosis, se
cambié dopamina por epinefrina; persistente febril (39.1) con ultimos laboratorios de hoy: Cr 1.6, Na 130, K 5.4,
Ca 8.6, TP 14.53, TPT 55.3, DD >700, fibrinégeno 195 (CID). A la EF: abdomen distendido, duro a la palpacion,
peristalsis muy disminuida, no borde hepético, pulsos distales y centrales de adecuada intensidad, llenado capilar
3”. Gammaglobulina pendiente hasta mejorar condiciones.

INFECTOLOGIA.
Bh: Hb 10.1, leuc 13900, NS 86%, plaquetas 57mil. Se iniciara esquema con fluconazol 10 mgkgdia al considerar
hallazgo pesudohifas y plaquetopenia, probable infeccién por Candida.

CIRUGIA ONCOLOGICA. (21/07/07)
Se realizé drenaje pleural; citoquimico MCP 1754, Glu 95, con coagulo, células no valorable, Seg 66%, bandas
16%, granulaciones toxicas 1+, linfocitos 15%. Paracentesis drenando escaso seroso, abdomen con peristalsis
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ausente, resistencia muscular. Presion intravesical de 16, aun sin sindrome compartimental. Se solicita US
abdominal. Continda con choque y acidosis metabdlica (pH 7.17, HCO3 20 y lactato 90). Se realizé toma de
biopsia de ganglio cervical (triangulo anterior). Durante el procedimiento presenté perforacion de vena yugular
externa que se repard. Citoquimico liquido peritoneal: MCP 1931, Glu 76, sanguinolento, cels 600, PMN 31%,
MN 58%.

CIRUGIA. (21/07/07)
Se instalo catéter de dialisis peritoneal por acidosis metabdlica persistente, oligoanuria y presion intravesical con
limites altos por 20 mmH20. No se refirierén complicaciones.

INFECTOLOGIA.
Requirié dialisis peritoneal, se disminuyé entonces meropenem 500 mg ¢/12 hrs (antes 600 mg c¢/8hrs = 20
mgkgdo).

NEFROLOGIA.

FC: 124x", FR: 38 x’, TA: 103/69 mm/Hg; PVC 11 cm/H20, t: 35° C

Se nos interconsulté por elevacién de Cr, acidosis, oliguria y haber cursado con datos de hipervolemia (TA
160/82). Se incremento diurético 2 mgkgdo a 4 mgkgdo. Se comentd que a la paciente se le colocaria catéter
para drenar liquido de ascitis pero se colocd catéter para dialisis peritoneal (no dando tiempo para iniciar
tratamiento médico completo), pero una vez colocado, decidimos utilizarlo. Se suspendieron aminas hace 3 hrs.
Tiene albumina de 1.8, consideramos cursa con fuga capilar a 3er espacio. Probable IRA prerrenal por el choque
hipovolémico inicial. Ultimo bicarbonato de 19.3, pH 7.41, PCO2 29.8, lactato 139. Se iniciara dialisis peritoneal
para reducir la volemia (Balance positivo de 1173ml) y por encontrar Rx con datos de congestiéon pulmonar mas
no por contar con criterios para dialisis aguda. Manejo: dialisis peritoneal con 1200cc de solucion 1.5%,
suspender furosemide y albumina, llegar hasta HCO3 de 25.

UTIP. (22/07/07)

FC: 166x", FR: 35x", TA: 113/36 mm/Hg, t: 37.5°C, Sa02 > 87%

Con acidosis metabdlica, FiO2 60%, Pl 36, PEEP 8, FR 35; Rx igual que el dia de ayer, con congestion pulmonar
a pesar de dialisis; con apoyo de aminas (dobutamina y norepinefrina). Se reportd creatinina 2.1. Se sospechd
perforacién intestinal por acidosis metabdlica persistente con hiperlactatemia, presion intravesical de hasta 26;
edema miembros pélvicos hasta tercio medio, ++. Se realizé6 drenaje de liquido de ascitis, el cual fue
sanguinolento, continué transfusion de productos sanguineos. Ha presentado hipotermia, cubierta con
meropenem y fluconazol. Metabdlico: cursa con IRA e hipocalcemia.

NEFROLOGIA

FC: 149x’, FR: 35x °, TA: 113/45 mm/Hg, t: 36° C

Diagnésticos ya mencionados, cursando con Falla multiorganica (pulmén, corazén, cerebro y rifidén. Con
anasarca, drenandose ayer 2 L aproximadamente de liquido de ascitis; se incrementé dialisis de 1.5 a 2.5% (vol
800ml, estancia 1hr) para disminuir pérdida de volumen a tercer espacio.

UTIP. (23/07/07)

FC: 139x", FR: 35x", TA: 179/ 69 mm/Hg, t:36.3°C

Con acidosis respiratoria, se incrementan parametros del ventilador. Con dobutamina y norepinefrina (0.4
mcgkgmin), oligoanuria, balance negativo.

NEFROLOGIA. (23/07/07)

Ingresos 2657, egresos 117ml, DP -1885ml, PVC actual 8, TA 130/57, oligoanuria; anasarca, quemosis,
hipoventilacion pulmonar basal, liquido peritoneal completamente hematico, llenado capilar inmediato. Se cambia
concentracion al 4.25% ya que recibira gammaglobulina y se incrementara edema.

INFECTOLOGIA. (23/07/07)
Se inici6 cobertura contra S aureus resistente asi como para procesos micéticos: teicoplanina y anfotericina
ajustadas a dosis renal.

INMUNOLOGIA. (23/07/07)

Cuenta con AMO en el que se observan células hemofagocitando, ferritina 5867, Col 267, TGS 651, DD > 700,
por lo que se integra Sindrome hemofagocitico. Sus condiciones han mejorado, de acuerdo en administrar
gammaglobulina. Se sugiere presentar a la paciente al comité de ética para determinar la relacién de
intervenciones de acuerdo al prondstico.



UTIP. (23/07/07)

Se encuentra con tendencia a la taquicardia, TAM 65-83 mmHg, gasto urinario 5 mlI/m2SC/hr; BH + 256ml,
hiperlactatemia, bicarbonato sérico compensado por aporte externo, apoyo inotrépico dosis alfa, Hb 7, se
hemotransfunde. Incrementd el derrame pleural de predominio derecho, balance total acumulado +5800; Dif AV
con hiperdinamia. Ventilador con: PIE 7, VC 10 ml/kg, FiO2 60%, FC 30, con alcalosis respiratoria, se ha
permitido reducir parametros ventilador. IK 235. Presenta hipotermia persistente. Cr 2.7, Ur 70 mg/dL,
hiperuricemia, hipocalcemia. Elevacion de AU 8.4, no requiere alopurinol ya que es nefrotoxico, la hiperuricemia
no causan riesgo a la paciente. Se disminuira volumen de la didlisis aunque puede no alcanzarse objetivo de
dialisis.

UTIP. (24/07/07)

FC: 134-152x’ TAM: 81-95

Se ha logrado reducir vasopresor a dosis beta, diferencial amplia, TAD bajas, TAM conservada a expensas de
sistolica, PVC 10, probablemente no sea real sino atribuida a térax restrictivo; ventilador con VC 9 ml/kg, PEEP
7m FiO2 60%, FC 25; gasometria con acidosis respiratoria. Rx de térax: derrame pleural predominio derecho,
mejoria en relacién a dias previos. Sin datos de respuesta inflamatoria sistémica. Ultima BH con leucocitosis y
trombocitopenia. En espera de resultado de virales. Actualmente balance total negativo, continuamos dialisis. Se
inicia insulinoterapia por hiperglucemias.

UTIP. (25/07/07)

Presentd evento de paro cardiorrespiratorio pues continua con sangrado activo abundante por VO, presenta
bradicardia de 50x’ y se dieron maniobras de reanimacion con una dosis de epinefrina, con lo cual remite paro.
Se transfunden plaquetas y PFC.

INFECTOLOGIA. (25/07/07)

Se presentd con en sesidon con Hematologia, Inmunologia e Infectologia considerandose por el diagndstico de
base no recuperable. Por las condiciones clinicas de la paciente y 2 eventos de paro cardiorrespiratorio ya no es
rescatable por lo cual no cambiaremos esquema.

NOTA DE DEFUNCION. (25/07/07)
11:25 HRS Tercer paro cardiorrespiratorio que no cede a maniobras de reanimacion. Se reporta PP65 66%, Ac
CMV y VEB positivos, aun pendiente PP67 y reporte de biopsia de ganglio cervical.

RESUMEN DE LABORATOTORIOS

Hematologia.
Fecha Hb Hto Leucos Linfos NS Ban Plaq TP TTP Otros
10/07/07 10.3 32 9100 64% 29% 255mil 13.6/80 42.8
14/07/07 14.5 44 7900 21 58 7 155mil
17/07/07 14.4 43 10000 29 53 150mil
19/07/07 13.7 41.3 12,700 27 66 3 105mil 15.4/78 54 Fib 225, DD
<700
20/07/07 10.1 30.6 13,900 13 86 57mil 14.5 55 DD>700
Fib 195
22/07/07 9.1 26.2 13,400 24 65 104mil
23/07/07 14.9/83 72.3
Pruebas de funcion hepatica
Fecha BT BD BI TGO TGP GGT Col TGs DHL FA PT/Alb
19/07/07 7.2 5.5 11.7 234 118 644 217 651 1562 118 4.211.7
23/07/07 8.5 6.3 2.2 56 293 219 126 418 1231 428 4.0/2.0
Inmunologia 17/07/07 19/07/07 23/07/07
PCR 13.1 16.9 17
19.07.07
Ferritina 5867 (9.0-120)
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5.3
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21/07/07 133
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100
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30 1.8

21/07/07 pm 138

78.6

3.7 51.2

103

98.1

94 65

38 2.1

22/07/07 137

3.5

104

23/07/07 146

3.3

99

10.9 | 63

2.7

8.4

24/07/07 141

3.7

98

9.4 113

41 2.6

04/04/00

01/11/00

30/03/00

11/07/07

16/07/07

19/07/07

AFP
proteina)

(alfa feto

313.8
ng/mL

128 ng/mL

IgE PRIST

8.2 Ul/mL

IgG (607-1228)

963

640

Subclases de IgG
IgG1

IgG2

IgG3

IgG4

IgG TOTAL

63 (100-455)
67.70 (28-125)
67.70 (28-125)
3.68 (3.7-136)
1134 (664-1490)

IgM _(45-196)

283

109

lgA (32-199)

39

20.3

HAV IgM

Negativo

HBsAg,
Ac HBcAg
HBcAg

Negativo
Negativo
Negativo

EBV IgM /igG

Ac vs capside VEB
EBV EA

EBNA

Negativo
Positivo 219 U/mL
Negativo
Negativo

CMV IgM
CMV IgG
| Ag pp65 CMV

Negativo
Positivo 3.1 Ul/mL
Positivo 66%

Parvovirus B19 IgG

Negativo

CD 16+56

7.8 (152 mm3)

CD 19+

2.5% (48.6mm3)
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