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                                   PRESIDE: DR. GUILLERMO SÓLOMON SANTIBAÑEZ

                                   COORDINA: DRA. VIOLETA MEDINA CRESPO

                                   PATÓLOGO: DRA. CECILIA RIDAURA SANZ

                                   TRABAJO SOCIAL: TS. MA DE LOS ANGELES VELASCO MARTÍNEZ
                                   RESUMIÓ: CLAUDIA SELENE PORTILLO ZAVALA
NOMBRE: BCLA
FECHA DE NACIMIENTO: 11 JUNIO 1997
EDAD: 13 AÑOS

PROCEDENCIA: TLALPAN, MEXICO DF

FECHA DE INGRESO: 01 OCTUBRE 2007

FECHA DE EGRESO: 19 NOVIEMBRE 2010

SEIS INTERNAMIENTOS

ANTECEDENTES DE IMPORTANCIA

Producto de la 2ª gestación, padres jóvenes no consanguíneos.  Probable endogamia. Al 5º mes de embarazo recibió fármaco no especificado. 36 semanas de gestación, Ruptura prematura de membranas de 14 hrs. parto normal. Apgar 8-9, peso 1,800 grs. Talla 49 cms.  Incubadora en el 1er mes de vida por dificultad respiratoria no especificada, sin intubación. Hiperbilirrubinemia resuelta con fototerapia. Varicela a los 7 años sin complicaciones. Cuenta con todos los servicios públicos, dieta normal, esquema de vacunación completa. 

Dos hermanas sanas, una mayor y  la menor de pareja diferente. Rama materna diabetes mellitus, tío paterno con epilepsia no especificada.
Desarrollo Psicomotor: sonrisa social 3meses (m), sostén cefálico 4m, sedestación 6m,  deambulación 1 año 3m, control de esfínteres 1 año 8m. Ingresa a pre-escolar a los 4 años. Primaria a los 6 años se refiere que era solitario, distraído, con problemas de aprendizaje. Re-cursó 1er.año de primaria, se le detecta “retraso mental”.
PADECIMIENTO ACTUAL

A los siete años, disminución de la agudeza visual, se indican anteojos, sin mejoría se agregan alucinaciones sin especificar detalles. Acude a Centro Infantil de Salud Mental (CISAME) donde recibe terapia de lenguaje y aprendizaje durante un año recibió metilfenidato, se realizaron resonancia magnética (IRM) cerebral y electroencefalograma (EEG) referidos como normales. A los ocho años pérdida progresiva de habilidades congnitivas y motoras, crisis parciales caracterizadas por mirada fija, versión cefálica a la izquierda, posteriormente se generalizan en forma secundaria, 5 a 6 por día, manejado con ácido valproico (AVP) 450mgs/día por dos años, un año y medio después se agrega lamotrigina (LMT) 100mgs/dia.
Sin mejoría se agrega torpeza de marcha, descontrol de esfínteres, motivo de envío a este instituto. A los 10 años 3m (2007) se recibe en Consulta Externa de Pediatría y se valora por Neurología.
EXPLORACIÓN FÍSICA

Peso: 25.2 Kg.  (perc. 25) Talla: 1.28m. (perc. 25) Perímetro cefálico: 52cms. (perc.25) Frec.cardiaca:72 por min. Frec. respiratoria: 12 Tensión Arterial  no registrada. 

Edad aparente igual a la cronológica, cooperador, sin dismorfias faciales, cardiopulmonar sin alteraciones, no se palpan visceromegalias ni nódulos anormales. Lenguaje ininteligible, responde con bisílabos de manera propositiva, pupilas isocóricas reflejos luminosos normales, disminución de la agudeza visual, fondo de ojo con atrofia óptica, sialorrea, espasticidad con hiperreflexia generalizada, torpeza motora con marcha inestable de pasos cortos.  Presenta moria y reflejos de Myerson,  búsqueda y palmo-mentoniano. Estudios externos: IRM cerebral con atrofia generalizada, EEG descargas paroxísticas aisladas. Síndromes: Demencial, Piramidal, Convulsivo, Frontal. Ingresa al 1er. piso para estudios.  
NEUROLOGÍA CONSULTA EXTERNA
10 años (nov.2007) Toma de biopsia de piel y aspirado de médula ósea

11 años (enero-junio 2008)  Neurología: Abulia, indiferente al medio. Problemas para la masticación, cuadriparesia espástica. Continúa descontrol de crisis parciales complejas secundariamente generalizadas 1-2/día, AVP 29mgs/kg/día, LMT 4mgs/Kg/día. Salud Mental: Requiere ayuda para deambular, lábil, sólo emite sonidos, no alteraciones  conductuales.  Valoración por Rehabilitación, inicia terapia. Estomatología: caries múltiple
Potenciales evocados visuales (PEV) prolongación de latencias.
URGENCIAS PREHOSPITALIZACIÓN

(julio 2008) Dificultad para la deglución y descontrol de crisis epilépticas. Sólo responde a su nombre en forma no verbal, irritable, conducta amaurótica. Estridor laríngeo, requirió esteroides
CONSULTA EXTERNA
(agosto-noviembre 2008) Neurología: Se agregan movimientos anormales. Continúa descontrol epiléptico crisis parciales motoras secundariamente tónico clónicas generalizadas (TCG), una de ellas de 10 minutos de duración, se agrega clonacepam por dos meses (CNZ) 0.19/Kg/día, Niveles séricos (NS) AVP 143 Y LMT. Se reajustan dosis.  Indiferente, dificultad para deglutir, cuadriparesia espástica con Babinski bilateral, ya no logra bipedestación, distonía y discinesias. Cambios neuropáticos vasculares periféricos. Abandona terapia física. Cirugía General: Valoración para gastrostomía y Nissen. Mamá renuente a cirugía.
Química sanguínea (QS), Biometría hemática (BH) plaquetas y pruebas de función hepática (PFH) normales. Inmunológicos: CH50 304, ANA + membrana nuclear C412.3. Serie esófago-gástrica-dudodenal (SEGD) reflujo gastroesofágico hasta tercio medio, retraso en el vaciamiento gástrico. EEG severa alteración cortico-subcortical, proceso irritativo de focos independientes fronto-centrales y occipitales bilateral con generalización secundaria. 
URGENCIAS PREHOSPITALIZACIÓN (9 marzo 2009)

Una semana con irritabilidad, dolor en flanco derecho, aumento del perímetro abdominal, orina turbia. Acude al médico particular diagnostica IVU que maneja amikacina 500mgs cada 24 hrs por tres días, paracetamol y naproxeno, mejoría parcial. Se agrega hiporexia y fiebre 38 grados, intolerancia a la vía oral por lo que la ingesta de  AVP es irregular. Deshidratación leve y faringe hiperémica con secreción verdosa. Se detectan movimientos anormales por lo que acude al INP.
BH, QS, electrolitos y EGO normales, Niveles AVP 7.6. Impregnación de AVP 20mgs/Kg /dosis y mantenimiento 40 mgs/Kg/día y clonacepam 0.04mgs/Kg/dia.Se inicia penicilina sódica cristalina 100mil UI/Kg/dia. Metamizol 10 mgs/Kg/dosis.  Ingresa a Neurología.

NEUROLOGÍA HOSPITALIZACIÓN (marzo-abril 2009)
Mejor control epiléptico, pero se precipitan ante la presencia de fiebre. Crisis versivas tónicas cervical a la izq. Con hipertono hemicorporal izq. Con generalización  TCG ocasional. Los movimientos distónicos desaparecen con el sueño. 

Alerta, cabeza en gota, no hay sedestación. Indiferente al medio, no hay seguimiento visual ni auditivo, pupilas simétricas con respuesta lenta a la luz, oculocefálicos presentes, atrofia óptica, simetría facial, nauseoso disminuído, elevación del paladar normal. Hipotrofia generalizada y cuadriparesia espástica con empuñamiento de manos, hiperreflexia global sin clonus, respuesta plantar flexora. Movimientos distónicos de las 4 extremidades y discinescias orolinguales y faciales constantes que empeoran paulatinamente, incrementan con tensión emocional y fiebre.
(1 marzo 2009) Se realiza biopsia muscular cuadrÍceps

(13marzo 2009) TP 63%, amonio 45, AST 248, ALT 126, GGT 30

(18 marzo 2009) Punción lumbar: microproteínas 21, glucosa 77, células 0 CPK 5400 UI
(19 marzo 2009) Estomatología: protector bucal por bruxismo intenso. Infección de vías urinarias manejada con trimetoprim sulfametoxazol
(23marzo2009) Lactato sérico 2.41mM (1.0-1.8), lactato LCR 6.mM (1.2-1.6); Piruvato sérico 0.118 mM (0.11-0.17), piruvato LCR 0.074 (0.08-0.13). Relación lactato/piruvato sérica: 20.4 (10-15) y en LCR: 81 (9-15)

 (28 marzo 2009) Hb 11.4, leucocitos 14,100, predominio segmentados, 390mil plaquetas, TP 63%, Niveles AVP 7.6
 IRM cerebral: atrofia cortico-subcortical generalizada, disminución del diámetro de los caudados y tálamos. Atrofia de cerebelo importante.
Sonda transpilórica. Se agrega risperidona 0.5mgs cada 12 hrs. Vitamina K 5mgs cada 24hrs por tres días. Se suspende AVP, continúa CNZ 0.3/kg/dia. Se inicia Trihexifenidilo 0.2mgs/Kg/dosis, incrementos paulatinos hasta 15mgs/kg/dia, cateterismo vesical en caso de retención urinaria
 (29 marzo 2009) Cirugía General: Funduplicatura y gastrostomía, sale intubado y se le mantiene con sedación (midazolam) y relajación Vecuronio. Presenta atelectasia que se maneja fisioterapia pulmonar. Se detecta IVU E. coli. (amikacina y clindamicina). Hemotransfusión sin complicaciones. Posteriormente se agrega bronconeumonía por lo que se agrega ceftazidime. Coenzima Q, Carnitina, vitamina E. Se egresa por mejoría al terminar esquema antimicrobiano.
NEUROFISIOLOGÍA: Estudios de  EEG con lentificación generalizada y proceso irritativo puntas, ondas agudas, ondas lentas, de predominio fronto-central. Electrorretinograma anormal por la afección de conos y bastones bilateral.
(2008) PEV: Ojo der. respuesta cortical normal, Ojo izq. Prolongación de latencia. En ambos aumento en la amplitud de predominio der.

(2009) PEV Ojo der.  Dispersión del potencial cortical. Ojo izq. Prolongación de la latencia cortical. Potenciales Evocados Auditivos (PEAT) con afección de la via auditiva en tallo cerebral del lado izq. Incremento en el intervalo I-III y I-V. Audición normal para tonos altos.

Video EEG: Lentificación delta frontal bilateral, actividad epileptiforme frontal bilateral con puntas, ondas agudas, punta-onda atípica 1Hz, difusión a región temporal. No hay correlación actividad cortical con el movimiento clónico del miembro pélvico izq.

 Velocidad de conducción motora y sensitiva normales.

(2008) IRM cerebral: Atrofia cortical y subcortical con cambios en la señal de globos pálidos y tálamos. Disminución en la mielinización.

  (2009) IRM cerebral: Mayor atrofia cortical y subcortical. Pérdida de volumen y alteración de la señal de los ganglios basales y en la espectroscopía disminución del NAA.
OFTALMOLOGÍA: Ojo izq. Retina aplicada con patrón moteado, depósitos perifoveales y edema macular. Ojo der. Retina aplicada con diminución de brillo macular. Ambas papilas pálidas.
NEUROLOGÍA CONSULTA EXTERNA (septiembre-octubre 2009)

(11 años 9meses) Crisis epilépticas ocasionales que desaparecen paulatinamente, sin crisis desde el 2009, a pesar de que la mamá suspendió por motivos económicos en AVP, refieren estreñimiento. Tendencia a la hipersomnia, estridor laríngeo, campos pulmonares con ventilación disminuida. No emite sonido, pupilas midriáticas  isocóricas sin respuesta a la luz. Hipotrofia importante y cuadriparesia espástica con contracturas en flexión. Arcos de movilidad limitados, aún con distonía. Escara sacra, 

Se aplica toxina botulínica en miembros inferiores con franca mejoría de la espasticidad. Risperidona 2mgs tres veces al día, trihexifenidilo  10mgs tres veces al díia, CNZ 2mgs  tres veces al día.
Dejó de acudir a Rehabilitación. Valoración Clínica Nutricional con dieta de 2000 calorías.

Biopsia muscular sin alteraciones significativas. En la microscopía electrónica alteración inespecífica de la forma de las mitocondrias. Vacuolas lipoídicas, material electrodenso en algunos campos en intersticio y paranucleares. La cuantificación de enzimas de la cadena respiratoria es normal.
INFECTOLOGIA HOSPITALIZACIÓN (noviembre-diciembre 2009-enero 2010)

12 años de edad. Paciente de custodia, ingresa febril estertores broncopulmonares gruesos transmitidos, abdomen sin compromiso. Exacerbación de los movimientos extrapiramidales, acompañados de midriasis (des-aferentación). Se maneja diacepam, DFH y AVP, sin mejoría se deciden retirar. Se continuaron CNZ, trihexifenidilo y risperidona. Lactulax 12 ml cada 12 hrs.
Fiebre intermitente hasta de 39 grados. Hb: 13.6, leucocitos 19mil, 78% de neutrófilos, 272 mil plaquetas, NT 14,800, LT 3400. PCR1.58 Ceftriaxona 75 mgs./Kg/día y después se decide ciprofloxacino 30mgs/kg (13 días) y clindamicina 4mgs/Kg (14 días) se sospechó foco urinario.
Respuesta inflamatoria sistémica, se suspende  esquema anterior y se inicia meropenem 20mgs/kg (14 días). No se ha identificado el foco infeccioso específico, excepto bronconeumonía. Se inicia nuevamente AVP por los resultados de los EEG de control. 

NEUROLOGIA CONSULTA EXTERNA (enero y abril 2010)

Empeoramiento de las condiciones generales, sin diagnóstico específico. Tratamiento sintomático.

URGENCIAS HOSPITALIZACIÓN (noviembre 2010)
13 años de edad. Ingresa febril con dificultad respiratoria por bronconeumonía comunitaria se maneja con PGSC. Se sospecha después foco infeccioso urinario.

Tolera dieta por sonda de gastrostomía. Ha tenido retenciones urinarias importantes sin otras manifestaciones hemodinámicas, saturaciones mayores de 92% con mascarilla facial, frecuencias cardiacas en límites superiores. Estertores crepitantes, abdomen blando, depresible con peristalsis.   
Urocultivo positivo > 100 mil colonias de bacilo Gram negativo (Klebsiella pneumoniae). Por lo que se suspende PGSC y se inicia ceftriaxone 75mgs/kg/d cada 12 hrs. Rx con infiltrado broncopulmonar, consolidación apical derecha.
CUIDADOS PALIATIVOS

La mamá está de acuerdo con no RCP ni medidas extraordinarias en caso de paro cardiaco. Se continúa el apoyo.
INFECTOLOGÍA HOSPITALIZACIÓN (noviembre 2009)
Se recibe con febrícula, taquicardico y con diuresis baja. Se agrega fenazopiridina 12 mgs/Kg/d

Dos días después fiebre 38.9 grados, taquicárdico (158),  polipnéico (62). Se inicia Ceftriaxona 100mgs/Kg/día y Dicloxacilina, ésta última se substituye por vancomicina 40mgs/Kg/día. Requiere manejo con cargas hídricas y ayuno.
Hb13.3, leucocitos: 7100, neutrófilos 67%  (4800), linfocitos 18% (1300), plaquetas 284mil. PCR 3.2. Al día siguiente Leucocitos: 17,700, PCR 8.6. Se cambia ceftriaxone por ciprofloxacino 30mgs/Kg/día. Sin crecimiento en hemocultivos. 

Continuó taquicardico y polpneico y de manera súbita presenta paro cardio-respiratorio.
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