Cuando las conexiones fallan...
y algo mas sale alaluz

Tenemos que
trabajar juntos

Laura Garcia Martmez (Rotatorlo Pediatria)
Tutora: Dulce Montoro Cremades (Neonatologia)
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ANTECEDENTES: gestacionales

y perinatales

KGestacién bicorial biamniotica— 1er gemelo
-Diabetes gestacional no insulinizada

RMN fetal) y CIR tipo Il
-Se ofrece amniocentesis (rechazan)

-Dx agenesia total del cuerpo calloso (eco prenatal y

kSe ofrecio interrupcion legal gestacion (rechazan)
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CESAREA PROGRAMADA (33+2 SG)
Visita prenatal
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AGENESIA CC: REVISION LITERATURA

/1/4000 RN vivos, mas frecuente en varones \
-Aislada/asociacion alteraciones sistemicas o del SNC
-Gran variabilidad clinica: asintomaticos o manifestaciones
neurologicas como retraso mental, problemas visuales y
convulsiones.
-Dx prenatal y postnatal: ecografia y RMN
-Actualmente no tratamiento especifico

\-\Asociados a otras malformaciones — peor prondstico /
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.  CASOS HGUA AGENESIA CC

ol
i { 13 casos W 1
[ 10 asociados } [ 3 aislados }
| |

/" 3 exitus (T)— Dandy-Walker, 2 vida normal (P,T)
Wolf-Hirschhorn, lisencefalia 1 autismo (P)
1 vida normal (T)

5 mucha morbilidad (3P,2T):
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ANAMNESIS

[ RNPT 33+2, 1310 g, no precisa reanimacion ]

En ingreso: UCI neonatal

KEproracién fisica: cabello y lanugo muy rubio,

resto exploracion normal
-CPAP— se retira a las 9 horas de vida

-Catéter venoso umbilical— nutricion parenteral
\ -Constantes estables

hipopigmentacion, PEG tipo Il (PC, talla y peso con p<3),
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EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS

LAS y gasometrl’a} {Rx térax} [Eco cerebral J
Bilirrubina 12,3 mg/dl Anodina

SOSPECHA DIAGNOSTICA

a .. : )
Albinismo+Agenesia Cuerpo

Calloso+CIR llI
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Dx diferencial

hipopigmentacion

{Todos asocian agenesia CC e }

S. Cheédiak-Higashi

Inmunodeficiencia, diatesis hemorragica y deterioro
neurolégico

S. Waardenburg tipo 2

Sordera congénita y heterocromia ocular

S. Vici Cataratas, dificultad deglucion, fallo de medro,
miocardiopatia, inmunodeficiencia combinada,
microcefalia progresiva
S. Griscelli Deterioro neuroldgico primario y alteraciones

inmunoldgicas

PLAN Y TRATAMIENTO

O B
-Protocolo <15009g
-Se solicita eco abdominal y cardiaca
e, -Fototerapia ijjOJO!!
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EVOLUTIVO

6 dias— Cuidados Intermedios J

KParenteraI retirada hace 1 dia \
-NE completa, succiona bien
-Fototerapia suspendida
-Evolucion clinica favorable
-Eco abdominal y cardiaca normal
-Solicitud estudio oftalmoldgico

\.-Se firma Cl estudio genético 4
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EVOLUTIVO

13 dias— Estable, sin incidencias J

AIE completa, todas con succion \
-Eco cerebral

-Pendiente exoma y estudio inmunologico

-FO: alta probabilidad albinismo

oculocutaneo

-Morfologia SP: alteraciones compatibles

con Chediak-Higashi

-Traslado a su hospital

-Mas adelante: RMN y potenciales evocadoy
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