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•  Motivo de consulta 

Niño de 4 años ingresado procedente de UCIp por 

hipoventilación a estudio 

 

•  Antecedentes relevantes:  

Ingreso en UCI al nacimiento por depresión neonatal leve 

(48h en observación) 

Anamnesis 



Anamnesis 

14/04 Ingreso     

H. Privado 

08/04 Tratamiento 

ambulatorio:  

Amoxicilina 

17/04 Ingreso 

planta Pediatría 

HGUA 

18/04 Ingreso 

UCIp 

08/05 Ingreso 

planta Pediatría 

HGUA 

Neumonía atípica: 

Cefotaxima 

Azitromicina 

N. Salbutamol 

Empeoramiento 

clínico 

Empeoramiento 

Gasométrico: 
(pH 7.29, pCO2 69, 

HCO332) 

Mismo tto 

18/04 

Desconexión del 

medio, relajación 

esfínteres y 

apneas. 

(pH 7.1, pCO2 140, 

HCO341) 

5mg Diazepam    

No mejoría  

VMI 13 días  

30/04 Extubación, tras 2 intentos por 

hipercapnia (se descarta hipoventilación 

central estructural y/o periférica por 

RMN  cerebral, EEG, potenciales 

evocados y electromiografía)    

 Se inicia OAF  Sospecha 

hipoventilación central congénita 

• Enfermedad actual: 



En Planta de pediatría  

• Exploración Física:  

Buen estado general, sin otros hallazgos  

• Pruebas diagnósticas:  

• ECO Abdominal: hipomotilidad diafragma izquierdo 

• ECO Cardiograma, ECG y Holter: intervalo P-R corto 

• Estudio genético: heterocigoto variante probablemente   

patogénica  de novo  de la enfermedad. (gen PHOX2B)  

• Polisomnografía nocturna: hipoventilación no obtructiva 

durante el sueño, normalización de la capnografía en vigilia 



En Planta de pediatría  

• Evolución:  

• Al ingreso continúa con OAF e inicia fisioterapia respiratoria  

• 10/05 se cambia a soporte con ventilación mecánica no 

invasiva durante la noche  con mejoría    

• Descenso paulatino soporte respiratorio diurno   

• Se  contacta  con el Hospital Niño Jesús  

• Se  coordina con   Unidad  de Hospital  a  Domicilio 

• Instrucción inicial para medidas de reanimación 

cardiopulmonar infantil 



En Planta de pediatría  

 

• Tratamiento al alta:  

• Ventilación no invasiva durante el sueño  

• Durante la noche pultioximetría continua con alarmas 

de  desaturación (<88%) y bradicardia (<70 lat/min) 



 Síndrome de hipoventilación central congénita 

secundario a un trastorno del sistema nervioso central 

 Control autonómico de la respiración está ausente o 

deteriorado  

Diagnóstico de exclusión:  

Hipoventilación durante el sueño (PaCO2 > 60mmHg)  

                                         +  

Ausencia de enfermedad del tronco del encéfalo, 

neuromuscular, pulmonar, metabólica o cardíaca 

 

 Posibilidad diagnóstico molecular: mutación heterocigota 

del gen PHOX-2B en un 90% de los pacientes 

                          (diversa expresividad clínica)  

Síndrome de Ondine  



1.Tratamiento dirigido a mantener una adecuada ventilación: 

• Ventilación invasiva: de elección durante primeros 3-5 años 

de vida 

• Ventilación no invasiva: Presión positiva (BiPAP), Modalidad 

asistida/controlada.  

• <5 años, se puede emplear pero hay reportados algunos 

fracasos 

• >5 años, los que sólo precisan soporte nocturno podría 

retirarse la traqueostomía 

• Marcapasos diafragmático: Paciente mayor de 1-2 años de 

edad que requiere ventilación mecánica durante 24 h al día y 

no presenta enfermedad pulmonar 

2. Medidas generales 
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Gracias al diagnóstico precoz y a las 

medidas de soporte ventilatorio, las 

secuelas derivadas de la hipoxemia 

parecen haber disminuido, aunque el 

porcentaje de retraso psicomotor sigue 

siendo alrededor del 25-50% 
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Lawrence fue descubierto por Ondina, quien lanzó en él 

una maldición:  

“Me juraste fidelidad por cada aliento que dieras mientras 

estuvieras despierto y acepté tu promesa. Así sea, 

mientras te mantengas despierto, podrás respirar, pero si 

alguna vez llegas a dormirte, te quedarás sin aliento y 

morirás” 


