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FECHA DE INGRESO: 11-04-2008

FECHA DE DEFUNCION: 13-09-2008

ANTECEDENTES HEREDOFAMILIARES

Madre de 26 afios, obesa y padre de 39 afios aparentemente sanos, con primaria y secundaria terminada respectivamente.
Ella dedicada al hogar y el carpintero. Consanguinidad (“primos lejanos”), hermana de 8 afios de edad con academia
metilmaldnica, Padre con alcoholismo y tabaquismo. Resto interrogatorio negado.

ANTECEDENTES PERINATALES

Producto de G2, P1, C1 control prenatal con total de 9 consultas. Se realizaron 3 USG reportandose oligohidramnios. No
refieren complicaciones durante el embarazo. De término (41.6 SDG por FUM), obtenida por cesarea por falta de
progresion de trabajo de parto. Peso 3050grs, talla 50cm, perimetro cefélico 35 cm. Apgar 5/6. Silverman Anderson 6. No
lloré ni respiré al nacer, se observé liquido amnidtico tefiido de meconio, amerit6 2 ciclos con PPI e intubacion orotraqueal.

ANTECEDENTES PERSONALES NO PATOLOGICOS
Alimentacion, crecimiento y desarrollo no valorable. Sin aplicacion de vacunas. A su ingreso se tomé orina para tamiz
neonatal.

ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS
Negados.

PADECIMIENTO ACTUAL

Paciente de un dia de vida que presentd sufrimiento fetal agudo y asfixia perinatal, ameritando 2 ciclos de PPI e intubacion
endotraqueal y apoyo ventilatorio en fase Ill. Con oximetrias maximas de 87% por lo que se sospeché cardiopatia congénita.
Con presencia de crisis convulsivas tratadas con DFH. Se envia a este instituto para abordaje diagndstico y tratamiento.

11-04-08 INGRESO A NEONATOLOGIA

FC 156 x’, FR 48 x’, TA 78/56 mm/Hg, T 36.9°C, P 3100 grs, T 50 cm, PC 35 cm

RN en malas condiciones generales, apoyo ventilatorio mecanico, con acrocianosis. Se cambio canula con lo que mejord la
coloracion. Fontanela anterior de 2x3cm normotensa, posterior puntiforme. Sedada, bien hidratada, crdneo con sutura
sagital imbricada, hipertricosis, pupilas isocéricas, tabique nasal aplanado; sonda orogéastrica con drenaje de material
blanquecino. Cuello corto con piel redundante, sin adenomegalias; térax con estertores gruesos transmitidos, precordio sin
soplo. Abdomen blando, depresible, peristalsis presente, no doloroso a la palpacién, higado 2x2x2cm por debajo de borde
costal. Genitales externos fenotipicamente femeninos. Tanner 1, miembros sin alteracion. Se inici6 Ampicilina y Amikacina

12-04-08 NEONATOLOGIA
Buena evolucion ventilatoria se logré extubar a las 11 hrs, se deja casco cefélico con FiO2 al 40%, SO2 de 98%.
A las 21hrs present6 dificultad respiratoria y SO2 de 60% por lo que se reintuba.

14-04-08 NEONATOLOGIA
FC 176x’, FR58x’, TA 74/49 mm/Hg, T 37.1°C
Extubacion y nebulizacién con epinefrina racémica con SO2 de 96%, sin dificultad respiratoria.

14-04-08 GENETICA

Paciente con asfixia perinatal, dismorfias menores (fisuras palpebrales cortas y oblicuas hacia arriba, puente nasal ancho y
deprimido, boca en carpa, paladar alto, no se ve Uvula, retrognatia, helix plegado, cuello con piel redundante posterior,
precordio con soplo sistélico, genitales externos con labios mayores hipoplasicos no cubren a los menores, miembros
toracicos con camptodactilia del 5° dedo bilateral). Sin datos que sugieran mismo diagndstico de la hermana, se di6
asesoramiento genético como entidad Autondémica Recesiva, en espera de USG transfontanelar y valoracion de cardiologia.



15-04-08 CARDIOLOGIA

Asintomatico, cianosis ungueal, sin soplo, ler y 2° ruido normal. EKG ritmo sinusal, eje QRS 180°, FC 150x", predominio de
fuerzas izquierdas, sin desnivel de ST. Rx de térax con cardiomegalia, crecimiento ventricular izquierdo. Solicitamos CPK
MB, Troponina |. Ecocardiograma para descartar conducto arterioso o miocardiopatia hipoxico isquémica.

15-04-08 NEONATOLOGIA
USG transfontanelar: Hemorragia subependimaria derecha, EEG hipoxia secundaria a asfixia, se inicié lactancia materna
con adecuada tolerancia.

16-04-08 NEUROLOGIA

Tono flexor mayor del esperado para su edad, pulgares empufiados con prension palmar y plantar exagerada; Moro débil e
incompleto, ROTs discretamente aumentados. EEG sugestivo de Encefalopatia hipéxica, USG transfontanelar con reporte
verbal de hemorragia de matriz germinal y BH normal. Se sugirié tomar TAC de craneo simple y contrastada para descartar
problema desmielinizante, academias organicas y hemorragia.

18-04-08 CARDIOLOGIA
Ecocardiograma descarta la presencia de alteraciones funcionales y estructurales.

21-04-08 NEONATOLOGIA
FC 148 x', FR44x, TA78/42 mm/Hg, T 37°C,
Se solicita mecéanica de la deglucién ya que ha presentado cianosis durante la succion.

23-04-08 NEONATOLOGIA
SEGD Y MD durante la cual presenta crisis de cianosis, reflujo grado Il sin paso de material hacia la via aérea.

24-04-08 NEONATOLOGIA
Se report6 verbalmente RMN sin alteraciones y tamiz metabdlico negativo.

01-05-08 CIRUGIA PEDIATRICA

FC 120 x’, FR36x’, TA90/P mm/Hg T 36.5°C

Paciente que por antecedentes de hipoxia y SFA cuenta con factores de riesgo para tener AMD, sin embargo solo presenta
ERGE sintomético con eventos de cianosis por lo que esta indicada la realizacion de gastrostomia y algin mecanismo
antirreflujo para evitar complicaciones secundarias.

02-05-08 CIRUGIA PEDIATRICA
Se realiza Nissen y Gastrostomia, sin complicaciones y sangrado minimo. Se deja profilaxis con cefalotina.

04-05-08 CIRUGIA PEDIATRICA
Abdomen globoso con eritema de la herida y dehiscente en 4 puntos, salida de escasa secrecion blanquecina. Por probable
seroma y celulitis de herida, se inicia dicloxacilina y curacion diaria de la herida.

13-05-08 NEONATOLOGIA
Herida Quirdrgica sin alteracion, se suspende dicloxacilina al dia 8 de tratamiento, se cita a genética para toma de cariotipo.

19-05-08 ALTA NEONATOLOGIA

FC 124 X', FR 42X, TA 79/48 mm/Hg, T: 36.8°C, P: 3390grs

Se egresa con tratamiento de fenobarbital a 4.5mgkgd, ya recibia rehabilitacion desde 17-04-08. Estable, por lo que se
egresO con cita a Neonatologia, Genética, Cirugia, Rehabilitacion y Neurologia. Pendiente realizar cariotipo, retiro de
puntos, se continud antibiotico.

19-06 y 24-07-08 CONSULTA NEONATOLOGIA

P: 4930 g, T:56cm, PC: 37 cm

Mal manejo de secreciones, rudeza respiratoria, estertores gruesos transmitidos, no se logra llanto, hipertonia de cuello,
mala evolucion neurolégica, microcefalia, no reflejo cocleopalpebral, se continda rehabilitacién.

01-09-08 CONSULTA EPILEPSIA

EEG (15-04-08) trazo discontinuo, paroxistico por eventos irritativos en regién temporal y occipital derechos y frontal
izquierdo.

EEG (16-05-08) ritmo delta-theta que alterna con disminucién del voltaje en forma generalizada, asincrénico y simétrico, no
paroxistico.

RM cerebral (28-04-09) normal con cuerpo calloso adelgazado

PEATC (22-04-08) normales, PEV disminucion de la amplitud de la respuesta de ojo derecho en relacién a izquierdo
PEATC (06-06-08) normales, PEV prolongacion de la latencia y mala definicion de la respuesta bilateral.

PEV (25-08-09) dispersion de la respuesta cortical bilateral



Tamiz metabdlico (17-04-08) normal

Ecocardiograma (18-04-08) normal

SEGD (23-04-08) deglucion incoordinada con escaso paso baritado a nasofaringe, RGE grado Ill

Pendiente resultado de acidos organicos en orina y cariotipo.

Epilepsia sintomatica a secuelas de EHI, microcefalia, retraso global del neurodesarrollo, cuadriparesia espastica.

07-09-08 PREHOSPITALIZACION

FC 160x", FR68x’, TA89/73 mm, T 36.4°C

Hoy inicia a las 18:40hrs posterior a la toma de alimento, con polipnea, diaforesis, dificultad respiratoria con retraccion
xifoidea y tiros intercostales, la madre nota cianosis por lo que acude a este INP. Clinicamente con polipnea, Silverman
Andersen de 7 con aleteo nasal constante, respiracion abdominal, retraccion xifoidea, tiros intercostales, cianosis peribucal y
sin quejido, sibilancias audibles en toda la espiracion, higado a 4cm por debajo del borde costal. Se inici6 diurético y
nebulizaciones en serie de tres con salbutamol y bromuro de ipratropio, con mejoria de la SO2 de 74 a 85% sin O2.
Disminuy0 la dificultad respiratoria con Silverman de 5 y disminucion de las sibilancias; gasometria con pH 7.34 pCO2 41
PO2 89, HCO3 21.8, EB -3.5 SO2 95%, Lac 2.7; BH con Hb 18.3, Hto 57, Leu 21800, N 59%, L 28%, 252mil plaquetas; se
dejaron liquidos restringidos por hepatomegalia, se di6 manejo conservador y se difiere intubacion ya que mejoro
clinicamente, por razén necesaria se reintubaria. Se prescribe PGSC.

08-09-08 RECEPCION A SALA DE URGENCIAS.

FC 146x FR29x" TA87/63mm T 36.5°C

Se decide trasladar a la sala de urgencias para monitorizacion; se observa activa, reactiva, buen estado de hidratacion,
térax con polipnea hasta 72 x’, Silverman 4 (tiraje intercostal y disociacion toracoabdominal constante) campos pulmonares
con estertores roncantes bilaterales, hepatomegalia a 5cm por debajo de borde costal, llenado capilar de 2 seg. Con pulsos
centrales y periféricos simétricos.

Paciente con dificultad respiratoria, se observa en la Rx de térax consolidacién en hemotérax derecho. Se dejan liquidos
restringidos y dosis Unica de furosemide.

08-09-08 URGENCIAS

FC 110X, FR29x’, TA89/72mm/Hg, T 36.3°C

Via aérea fisiologica permeable, saturando al 96% con casco cefélico con O2 con nebulizador continuo al 98%. Con torax
restrictivo y datos de dificultad respiratoria y estertores gruesos bilaterales, se le tom6é EKG y placa de térax donde se
observa atelectasia apical derecha que retrae la via aérea y hemidiafragma.

09-09-08 URGENCIAS

FC 137x" FR 22x" TA: 93/50 mmHg T: 36.4°C

Ha estado con polipnea aislada que coincide con broncoespasmo, el cual cede con la administracion de salbutamol o la
combinacion con bromuro de ipratropio; abundantes estertores gruesos transmitidos; se toma gasometria con pH 7.33 pO2
83.9 pCO2 54.9 HCO3 28.5 SO2 95.7%. Rx de térax con incremento de la atelectasia, por lo que continua con 02,
nebulizaciones y fisioterapia pulmonar. Aporte de K administracion de gluconato de Ca, control de K en 4.6.

09-09-08 INTERCONSULTA CARDIOLOGIA

Paciente tranquila sin cianosis, saturando al 89% (sin O2 baja a 63%) pulsos normales en las cuatro extremidades, térax
con ruidos cardiacos ritmicos, de adecuada intensidad no hay soplos, campos pulmonares con rudeza respiratoria bilateral,
higado a 1.5cm por debajo del borde costal. La RX de tdérax no muestra cardiomegalia, flujo pulmonar normal, EKG con
ritmo sinusal, FC 130x", QRS a la derecha con datos de hipertrofia ventricular derecha. Paciente sin datos clinicos,
paraclinicos y ecocardiograficos compatibles con cardiopatia, su patologia mas importante consideramos es la pulmonar.

11-09-08 URGENCIAS

Durante la guardia se intubd ya que presentaba desaturaciones de hasta 70%, cianosis, broncoespasmo, datos de dificultad
respiratoria, gasometria con pH 7.28, pO2 79.6, pCO2 77.3, HCO3 35.3, SO2 94.4%, bajo secuencia rapida de intubacion
con canula No. 4 se dejan parametros de ventilador en CMV, ciclado por presion, FR 30x’, PI 20, PEEP 6, FiO2 60%, con
gasometria de control con pH 7.42, pO2 62.3, pCO2 17.6, HCO3 11.3, SO2 92.3%, por lo que se disminuye FR a 25x’, Pl 20
PEEP 6 FiO2 60%.

13-09-08 SALA DE URGENCIAS
Gasometria con pH 7.29 pO2 86 pCO2 76.9 HCO3 91 SO2 90.3% se aumenta FR 34x" Pl 27 PEEP 3 FiO2 65%, control
gasométrico con pH 7.29 pO2 90.5 pC0O2 69.3 HCO3 32.3 SO2 96.7%.

13-09-08 SALA DE URGENCIAS

FC 118 x’, FR38x’, T37°C TA 97/62mmHg

Se reporta evento subito de saturacion menor al 50%, bradicardia, cianosis generalizada, ausencia de ruidos respiratorios
bilateral, sin adecuada ventilacion de la via aérea por lo que se da reanimacion cardiopulmonar durante 15 minutos, con
administracion de adrenalina 0.1mgkgdo, con neumotdrax clinico, por lo que se coloca sello pleural bilateral para
descompresién toracica, mejoria inmediata de la ventilacion, recuperacion de la frecuencia cardiaca y estado de perfusion;



el paciente persistia con acidosis en las Ultimas 24 hrs, manejo mecanico ventilatorio con parametros altos y sin
“recuperacion oximétrica”. Se informa a padres acerca del pronéstico.

13-09-08 COLOCACION DE SONDAS PLEURALES BILATERAL
Colocacién previa de minisellos por servicio tratante. Previa asepsia y antisepsia, se colocan sondas pleurales No. 16Fr sin
eventualidad, control radiografico normal.

13-09-08 NOTA DE DEFUNCION

FCOXx, FROX, TAOmmHg T 35.2°C

A las 19:45 hrs present6 desaturacién, cianosis generalizada, bradicardia y finalmente paro cardiorespiratorio motivo por el
que fallece, sin aplicacién de maniobras de reanimaciéon avanzada en este momento, autorizadas por los padres.

LABORATORIOS

Fecha Hb | Ht Leu Linf | Mo | Seg Eos | Plag VCM | CMB
11-04-08 | 16.4 | 42.1 | 22200 | 2400 | 2% 19300 | O 124 mil | 103.9 | 34.6
15-04-08 | 17.5 | 51.6 | 17300 | 4700 | 12% | 19200 | 2% 183 mil | 102 37.6
30-04-08 | 14.6 | 42.5 | 8900 [ 5100 | 7% | 2500 | 8% | 227 mil | 99 34.1
07-09-08 | 18.3 | 57.4 | 21600 | 6000 | 3% 12700 | O 252 mil | 91.3 31.9
10-09-08 | 16.7 | 51.6 | 9900 | 1683 | O 7920 | 3% | 213 mil | 88.3 | 28.7

Fecha Na K Cl Ca Urea Cr Glu | BT BD | BI PT | ALB FNB DFH
11-04-08 123 4.2 89 8.5 19.5 0.61 | 447

13-04-08 145 | 4.7 107 | 8.4 40

13-04-08 141 3.9 108 8.9

15-04-08 143 6.1 105 9 0.41 | 76 0.31 | 0.16 | 0.15 | 5.5 2.7 14.5/10.9
29-04-08 18.9

30-04-08 137 5.2 98 9.7 21.6 0.19 | 70 4.5 2.6

07-09-08 138 | 4.6 103 | 9.6 | 29.5 0.34 | 196 13.2 -0.10
11-09-08 136 5 94 9.6 25 0.18 | 92

12-09-08 137 | 3.6 102 | 8.8 12.14

Fecha [CT [TG [AST [ALT [FA

15-04-08 [ 100 [64 [18 [ 14 [ 129
11-04-08 hemocultivo periférico Negativo
17-04-08 tamiz metabdlico TSH neonatal: 1.8uUl/ml fenilalanina en sangre: 0.9mg% (normal)
13-05-08 secrecion conjuntival : Stapylococcus hominis-hominis
11-09-08 Aspirado de secrecion 100,000 UFC Streptococcus mitis
30,000 UFC Pseudomonas aeruginosa
12-09-08 virologia Parainfluenza 1 positivo, resto negativo.



