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Presentación del caso 

Lactante de 1 mes y 20 días de vida que ingresa por 

rechazo de las tomas de 2-3 días de evolución y para 

estudio de colestasis por sospecha ecográfica de atresia 

de vías biliares  

 

Antecedentes: Síndrome de Down 

- Comunicación interventricular e hipertensión pulmonar  

- Hipocalcemia e hipoparatiroidismo 

- Síndrome mieloproliferativo transitorio 

- Patrón de colestasis con ictericia generalizada 

 

 



Incidencia 1 de 

cada 1.100 recién 

nacidos 



Exploración y manejo del paciente 

Afebril, FC 150 lpm, FR 80 rpm, satO2 100% sin oxígeno.  

Marcado tiraje subcostal. Tinte ictérico generalizado, 

hepatomegalia sin esplenomegalia. Hipocolia y orina normal  

 

Tratamiento:  

Fenobarbital y Ácido 

ursodesoxicólico de cara a 

gammagrafía/colestasis 



Diagnóstico diferencial de la colestasis 

Síndrome mieloproliferativo 

transitorio 
Atresia de vías 

biliares 

Fibrosis hepática 

(se da en un 20%) 

Patrón de colestasis 

 
Diagnóstico 

<2 meses 

 
Resolución 
en 3 meses 



Pruebas complementarias 

Heces y orinas normales 

ECO abdominal: en contra de atresia 

BILIRRUBINA TOTAL BILIRRUBINA INDIRECTA 

GAMMA GLUTAMIL TRANSPEPTIDASA BILIRRUBINA DIRECTA 



Pruebas complementarias 
 

Hemograma 5/12/23: leucocitos 13.200/uL, hemoglobina 

16 g/dL, plaquetas 1.052.000/uL 

 

Frotis de sangre periférica 12/12/23 : 11% de blastos 

 

Frotis de sangre periférica 12/01/24 : 1,4% de blastos 

 

Hemograma 22/01/24: leucocitos 8.710/uL, hemoglobina 

8,9 g/dL, plaquetas 435.000/uL 

 

Elastografía hepática 22/01/24: estadio F0 (ausencia de 

fibrosis) 

 



Tratamiento al alta 
 

 

Tratamiento al alta:  

• Se suspende Fenobarbital 

• Continuar tratamiento con Ácido ursodesoxicólico con 

intención de retirar en una semana 

• Espironolactona y Furosemida 

• Dar suplementos de Vitamina D y Protovit 

 

Se seguirán con controles tanto clínicos como analíticos por 

parte de Digestivo, Cardiología, Endocrino, Hematología y 

de la Unidad de hospitalización domiciliaria pediátrica (UHD-

P) 
 
 



Ideas claves a llevar a casa 

• Es fundamental el diagnóstico precoz y seguimiento de 

los problemas vinculados al Síndrome de Down, con el 

fin de mejorar el pronóstico y la calidad de vida 

 

• En toda ictericia patológica del recién nacido con 

Síndrome de Down conviene realizar el diagnóstico 

diferencial como en cualquier otro niño teniendo en 

cuenta que en ocasiones la causa puede ser de origen 

multifactorial 
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