Recién nacido con orina meconial

Paula Moreno Sanchez-Ortiz (Rotatorio Pediatria)
Tutora: Dra. Dulce Montoro Cremades (Neonatologia)

 Servicio de
. Pediatria

\RTAMENTO DE SAL!
v ALICANTE - HOSPITAL GENERAL




Indice

Anamnesis y exploracion fisica
Pruebas complementarias
Sospecha diagnostica y diagnostico diferencial

Tratamiento y evolucion

a bk~ W D E

Revision de la literatura al respecto

X0

Servicio de
Pediatria
privlapdihyten




Anamnesis

Varon de 14 horas de vida, ingresado por prematuridad y
sindrome polimalformativo

Antecedentes gestacionales y perinatales
« Embarazo controlado
« Ecografias fetales: arteria umbilical Unica, dudosa
agenesia de ductus venoso, hipospadias y CIR tipo |
* Cribados gestacionales 1° trimestre: bajo riesgo. Array y
cariotipos normales

« Parto: Rotura prematura de membranas (amniorrexis 66h).
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Exploracion Fisica

Peso: 19209 (P10-25). Longitud: 41cm (P3-10). PC: 30cm (P10-25)

« Todas las suturas acabalgadas

« Clinodactilia de 52 dedo del pie derecho

 AC: Soplo protomesosistolico II-1lI/VI, frecuencia media-
alta, en borde esternal izquierdo, irradiado “en banda”

« Genitourinario: hidrocele bilateral

« AUSENCIA DE ANO y orina con restos oscuros
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Exploracion Fisica

Peso: 192( % )cm (P10-25)

* Todas
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Exploracion Fisica
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Pruebas complementarias

 Radiografia abdomen (ingreso)

 Radiografia torax-abdomen (postquirdrgica)

 Ecografia abdominal y cerebral

« Ecografia Lumbosacra: Agenesia de coxis. Cono
medular redondeado, normoposicionado (D12-L1).

 Ecocardiografia: defecto en septo IV perimembranoso
con componente Gerborde. Cortocircuito VI-AD. DAP.
FOP.

« Estudio genético: Exoma. Pendiente resultados

Atresia anal con fistula RU - Agenesia de coccix - CIV
perimembranosa — anomalias menores de miembros
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Tratamiento y evolucion

Re-intervencion
08/01/25

07/01/25. Erosion piel
periostomal +/- 13/01/25

retraccion/estenosis
estoma

14/01/25
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Diagnostico diferencial

V Anomalias vertebrales

A Atresia anal

C Malformaciones Cardiovasculares
T Fistulas traqueoesofagicas

E Atresias esofagicas

R Malformaciones Renales

L Defectos extremidades
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Diagnostico diferencial

Sd. Feingold Microcefalia, talla baja, anomalias
digitales, déficit leve de aprendizaje y
fisuras palpebrales cortas, +/- atresia
Intestinal

Sd. CHARGE Coloboma, atresia/estenosis coanas,
disfuncion de los nervios craneales y
anomalias del oido

Anemia de Fanconi anomalias de las extremidades, talla
baja, BPN, macroftalmia, alt.
pigmentacion cutanea

Sindrome de Townes- Ano imperforado, pabellones
Brocks auriculares displasicos, déficit

auditivo, malformaciones en pulgares,
alteraciones renales, cardiacas

Sindrome de Pallister -Hall Hamartoma hipotalamico, disfx

pituitaria, epiglotis bifida, polidactili
X
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Asociacion VACTERL
 Etiologia desconocida

* Genes FGF8, HOXD13, ZIC3, PTEN, FANCB, FOXF1y
TRAP1

 ADN mitocondrial

 Mutaciones HOXD13: anomalias extremidades Yy/o
genito-urinarias

« Mutaciones ZIC3: atresia anal y defectos cardiacos

* Mutaciones el TRAP1: displasia renal

 Mutaciones SHH o GLI3: Controversia

_+ | os factores ambientales (Diabetes materna, estatinas)
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Etiologia d
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Conclusiones

« Abordaje holistico mediante un equipo multidisciplinar
* Multiples diagnosticos diferenciales
* Importancia de los cuidados de la ostomia y piel

circuncidante

« Mutaciones del mismo gen - Expresividad variable

Heterogeneidad ?t”ﬁ: @
+ Manejo en 2 etapas 1Y
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