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CASO CLÍNICOCASO CLÍNICO
¿Dificultad respiratoria en el recién nacido?
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¿Dificultad respiratoria en el recién nacido?



Caso clínico

• Sandra es una paciente recién nacida mediante parto vaginal no 
instrumentado en semana 39+6. A los 15 minutos de nacimiento 
comienza con distrés respiratorio. Antecedentes familiares sin interés.

• Embarazo controlado, con ecografías normales. No hipertensión • Embarazo controlado, con ecografías normales. No hipertensión 
arterial ni diabetes gestacional. No alteraciones tiroideas. SGB 
negativo. Serologías habituales negativas, rubeola inmune. 

• Nace con adecuado esfuerzo respiratorio, FC >100 y buena movilidad 
y coloración. Apgar 9/10. Peso al nacimiento: 3650 g. 
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• A los 15 minutos del nacimiento comienza con distrés respiratorio.
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Caso clínico

• ¿Qué hacemos?

1. Monitorización

2. Auscultación

3. Piel con piel3. Piel con piel

4. Todas son correctas
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Caso clínico

• ¿Cuál de estos datos es importante conocer para tomar una decisión 
terapéutica?

1. Glucemia capilar

2. Temperatura2. Temperatura

3. Factor de riesgo infeccioso

4. Todos son correctos

¿Cuál de estos datos es importante conocer para tomar una decisión 
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Caso clínico

• Elige la respuesta correcta:

1. Si presenta factor de riesgo infeccioso debemos dejar piel con piel 
con la madre y sacar un hemocultivo de sangre de cordón.

2. Si presenta una glucemia <25 mg/dl debemos dar un biberón y 2. Si presenta una glucemia <25 mg/dl debemos dar un biberón y 
repetir una hora después.

3. Si presenta saturación >95% es posible dejarlo piel con piel con la 
madre y reevaluar en una hora.

4. Si a los 10 minutos presenta una saturación <90% no es necesario 
instaurar oxigenoterapia.

Si presenta factor de riesgo infeccioso debemos dejar piel con piel 
con la madre y sacar un hemocultivo de sangre de cordón.

Si presenta una glucemia <25 mg/dl debemos dar un biberón y Si presenta una glucemia <25 mg/dl debemos dar un biberón y 

Si presenta saturación >95% es posible dejarlo piel con piel con la 

Si a los 10 minutos presenta una saturación <90% no es necesario 
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Caso clínico

• En un primer momento, ¿cuál es el diagnóstico más probable?

1. Taquipnea transitoria del recién nacido

2. Hemorragia pulmonar

3. Tetralogía de Fallot3. Tetralogía de Fallot

4. Anemia grave

En un primer momento, ¿cuál es el diagnóstico más probable?

Taquipnea transitoria del recién nacido
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TEST SILVERMAN

GRAVE >5
LEVE - MODERADO 1

FACTOR RIESGO INFECCIOSO

SIINGRESO

NO

¿Temperatura axilar >36,5ºC?¿Temperatura axilar >36,5ºC?
¿Glucemia >25mg/dl?

¿Saturación oxígeno >90% a los 10 minutos?

NO
Glucemia <25mg/dl
Temperatura < 36.5ºC

NO

TEST SILVERMAN

MODERADO 1-5

FACTOR RIESGO INFECCIOSO

¿Temperatura axilar >36,5ºC?¿Temperatura axilar >36,5ºC?
¿Glucemia >25mg/dl?

¿Saturación oxígeno >90% a los 10 minutos?
SI PIEL CON PIEL

Reevaluar en una hora

Saturación oxígeno <90% a los 10 minutos

Oxígeno indirecto ¿aumenta?

Ensayar 
retirada y 
reevaluar



Caso clínico

• Tras 1 hora piel con piel con la madre continua con 
saturación en torno a 90-91%, por lo que se decide ingreso en 
neonatología para ver evolución.

• ¿Qué debemos hacer al ingreso?• ¿Qué debemos hacer al ingreso?

1. Colocar en incubadora

2. Oxigenoterapia indirecta

3. Monitorización con pulsioximetría

4. Todas son correctas

Tras 1 hora piel con piel con la madre continua con Silverman de 5 y 
91%, por lo que se decide ingreso en 

Monitorización con pulsioximetría
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Diagnóstico diferencial



Diagnóstico diferencial

Amniorrexis
Características 

del líquido 
amnióticoamniótico



Caso clínico

• Tras dos horas en incubadora la paciente presenta 
(quejido audible con fonendo, aleteo nasal leve y tiraje subcostal 
leve), saturación 92% con FiO2 24% y taquipnea de 70 rpm.

• ¿Qué harías?• ¿Qué harías?

1. Iniciar alimentación.

2. Radiografía de tórax y gasometría capilar.

3. Traslado a UCI neonatal para intubación.

4. Llamar a cardiólogo de guardia para realización de ecocardiograma.

Tras dos horas en incubadora la paciente presenta Silverman de 3 
(quejido audible con fonendo, aleteo nasal leve y tiraje subcostal 
leve), saturación 92% con FiO2 24% y taquipnea de 70 rpm.

Radiografía de tórax y gasometría capilar.

Traslado a UCI neonatal para intubación.

Llamar a cardiólogo de guardia para realización de ecocardiograma.
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Diagnóstico diferencial

Radiografía 
de tórax



Diagnóstico diferencial

Gasometría 
capilar



Caso clínico
- Gasometría capilar: 

- pH 7,33; pCO2 70; HCO3 33. 
- Hb 12,5; Hto 28%. 
- Na 139; K 4,1; Cai 1,20; Cl 110.
- Glucosa 115; láctico 3.5; bilirrubina 1.2. Glucosa 115; láctico 3.5; bilirrubina 1.2. 



Caso clínico

• ¿Qué opción te parece más probable?

1. Neumonía congénita

2. Neumomediastino

3. Enfisema lobar congénito3. Enfisema lobar congénito

4. Neumotórax

¿Qué opción te parece más probable?



Caso clínico

• ¿Qué opción te parece más probable?

1. Neumonía congénita

2. Neumomediastino

3. Enfisema lobar congénito3. Enfisema lobar congénito

4. Neumotórax

¿Qué opción te parece más probable?



Caso clínico
- Gasometría capilar: 

- pH 7,33; pCO2 70; HCO3 33. 
- Hb 12,5; Hto 28%. 
- Na 139; K 4,1; Cai 1,20; Cl 110.
- Glucosa 115; láctico 3.5; bilirrubina 1.2. Glucosa 115; láctico 3.5; bilirrubina 1.2. 







MALFORMACIONES 
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Introducción

• Insulto sobre la embriogénesis del pulmón y la vía aérea

• Incidencia anual: 56/100000 RNV

• Factores etiológicos
• Defecto en la diferenciación y separación de la porción ventral del intestino • Defecto en la diferenciación y separación de la porción ventral del intestino 

anterior primitivo.

• Obstrucción vía aérea intraútero.

• Anomalías vasculares.

• Factores genéticos.

Insulto sobre la embriogénesis del pulmón y la vía aérea
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CLASIFICACIÓN

• Anomalías del crecimiento pulmonar

• Malformaciones congénitas difusas

• Malformaciones congénitas locales

Anomalías del crecimiento pulmonar

Malformaciones congénitas difusas

Malformaciones congénitas locales



MALFORMACIONES CONGÉNITAS LOCALES

• Malformación adenomatoidea quística

• Secuestro pulmonar

• Enfisema lobar congénito

• Quiste broncogénico• Quiste broncogénico

• Atresia bronquial

MALFORMACIONES CONGÉNITAS LOCALES

Malformación adenomatoidea quística



MALFORMACIONES CONGÉNITAS LOCALES

• Malformación adenomatoidea quística 
• MCVAP: malformación congénita de la vía aérea pulmonar. 

• Secuestro pulmonar

• Enfisema lobar congénito• Enfisema lobar congénito

• Quiste broncogénico

• Atresia bronquial

MALFORMACIONES CONGÉNITAS LOCALES

Malformación adenomatoidea quística � MAQ  
: malformación congénita de la vía aérea pulmonar. 



MCVAP

0: displasia o disgenesia acinar
1: grandes quistes
2: pequeños quistes
3: adenomatoidea
4: periférica

- Malformación pulmonar más 
frecuente.

- Desarrollo exagerado de las estructuras 
bronquiales a expensas de los alveolos.

- Vía aérea anormal por falta de - Vía aérea anormal por falta de 
cartílago. 

- 5 tipos según el nivel donde se 
produzca la lesión. 



MCVAP
Incompatible con la 
vida

0: displasia o disgenesia acinar
1: grandes quistes
2: pequeños quistes
3: adenomatoidea
4: periférica

- Malformación pulmonar más 
frecuente.

- Desarrollo exagerado de las estructuras 
bronquiales a expensas de los alveolos.

- Vía aérea anormal por falta de - Vía aérea anormal por falta de 
cartílago. 

- 5 tipos según el nivel donde se 
produzca la lesión. 

RIESGO DE MALIGNIZACIÓN
- Blastoma pleuropulmonar
- Carcinoma bronquioloalveolar
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TRATAMIENTO

• 1. Seguimiento clínico y 
radiológico

• Muchos son asintomáticos o 
hallazgo casual

• Posibilidad de regresión• Posibilidad de regresión

• Riesgos quirúrgicos

Se recomienda resección quirúrgica en todos los pacientes asintomáticos con quistes bilaterales y/o 
multifocales o historia familiar de condiciones asociadas a BPP. Sin estas características también se 

recomienda, pero la vigilancia con 

QX Primer año de vida

• 2. Cirugía
• Riesgo de infección

• Malignización

Se recomienda resección quirúrgica en todos los pacientes asintomáticos con quistes bilaterales y/o 
multifocales o historia familiar de condiciones asociadas a BPP. Sin estas características también se 

recomienda, pero la vigilancia con TC seriadas es razonable. 

Primer año de vida



Secuestro pulmonar

• Tejido pulmonar anormal que no se comunica con árbol bronquial.

• Irrigado por arteria procedente con más frecuencia de la aorta 
descendente.

• Secuestro intralobar (SIL)• Secuestro intralobar (SIL)

• Secuestro extralobar (SEL)

Tejido pulmonar anormal que no se comunica con árbol bronquial.

Irrigado por arteria procedente con más frecuencia de la aorta 



Secuestro pulmonar

SIL

• Congénito o adquirido

• Se localiza siempre en pulmón

Malformación aislada• Malformación aislada

SEL

• Congénito

• Se puede localizar extrapulmonar

Asocia con frecuencia otras • Asocia con frecuencia otras 
malformaciones



Secuestro pulmonar

• Diagnóstico � sospecha ante radiografía o ecografía.

• Confirmación � angio-TC o angio-

QXQX Síntomas respiratorios o infecciones
SIL � riesgo de infección

Embolización � shunt o fallo cardíaco

SEL sin síntomas ni shunt

sospecha ante radiografía o ecografía.

-RM. 

Síntomas respiratorios o infecciones
riesgo de infección

o fallo cardíaco

shunt



Enfisema lobar congénito

• Obstrucción bronquial o debilidad de pared bronquial 
insuflación de un lóbulo pulmonar con respecto al resto de lóbulos. 

• Con más frecuencia se afecta el LSI.

• Es la malformación que más suele pasar desapercibida en ecografía • Es la malformación que más suele pasar desapercibida en ecografía 
prenatal.

• Asintomático – distrés respiratorio grave.

• Diagnóstico � radiografía de tórax y TACAR.

QX

Enfisema lobar congénito

Obstrucción bronquial o debilidad de pared bronquial � mayor 
insuflación de un lóbulo pulmonar con respecto al resto de lóbulos. 

Con más frecuencia se afecta el LSI.

Es la malformación que más suele pasar desapercibida en ecografía Es la malformación que más suele pasar desapercibida en ecografía 

distrés respiratorio grave.

radiografía de tórax y TACAR.





Quiste broncogénico
• Suele ser único.

• Lleno de líquido o moco. 

• Puede aumentar de tamaño con el crecimiento del 
niño.

• Normalmente no tiene conexión con la vía aérea. 

Puede aumentar de tamaño con el crecimiento del 

Normalmente no tiene conexión con la vía aérea. 

QX



Atresia bronquial

• Interrupción intraútero de un bronquio lobar, segmentario o 
subsegmentario, asociada a la impactación
hiperinsuflación del segmento o lóbulo afecto.

MUCOCELE

Interrupción intraútero de un bronquio lobar, segmentario o 
impactación periférica de moco e 

del segmento o lóbulo afecto.

MUCOCELE



CASO CLÍNICOCASO CLÍNICO
¿Dolor abdominal en escolar?
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Caso clínico

• Jorge es un escolar de 9 años que presenta dolor abdominal de 4 años de 
evolución.

• Embarazo controlado, ecografías normales. No hipertensión arterial ni 
diabetes gestacional. Nace mediante parto eutócico con peso al nacimiento 
de 3500 g. Lactancia materna 12 meses. Cribado metabólica normal. de 3500 g. Lactancia materna 12 meses. Cribado metabólica normal. 
pasa. Vacunación reglada, incluida anti

• Ingreso a los 6 meses por bronquiolitis.

• En seguimiento por neumología pediátrica por asma infantil y en  
psiquiatría por trastorno negativista desafiante. 

• En tratamiento crónico con seretide inhalado. 

Jorge es un escolar de 9 años que presenta dolor abdominal de 4 años de 

Embarazo controlado, ecografías normales. No hipertensión arterial ni 
diabetes gestacional. Nace mediante parto eutócico con peso al nacimiento 
de 3500 g. Lactancia materna 12 meses. Cribado metabólica normal. OEAsde 3500 g. Lactancia materna 12 meses. Cribado metabólica normal. OEAs
pasa. Vacunación reglada, incluida anti-meningococo B. 

Ingreso a los 6 meses por bronquiolitis.

En seguimiento por neumología pediátrica por asma infantil y en  
psiquiatría por trastorno negativista desafiante. 

En tratamiento crónico con seretide inhalado. 



Caso clínico

• No entra dentro de los criterios para el diagnóstico del trastorno 
negativista desafiante:

1. A menudo desafía activamente o rechaza satisfacer la petición por 
parte de figuras de autoridad o normas.parte de figuras de autoridad o normas.

2. Ha usado un arma que puede provocar serios daños a terceros.

3. Con frecuencia culpa a terceras personas de sus errores o su mal 
comportamiento.

4. Ha sido rencoroso o vengativo por lo menos dos veces en los 
últimos 6 meses. 

No entra dentro de los criterios para el diagnóstico del trastorno 

A menudo desafía activamente o rechaza satisfacer la petición por 
parte de figuras de autoridad o normas.parte de figuras de autoridad o normas.

Ha usado un arma que puede provocar serios daños a terceros.

Con frecuencia culpa a terceras personas de sus errores o su mal 

Ha sido rencoroso o vengativo por lo menos dos veces en los 
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Caso clínico

• Presenta episodios de dolor abdominal autolimitados
físico desde hace 4 años. 

• No presenta predominio horario ni se relaciona con las comidas. 

• No se acompaña de náuseas, vómitos ni otras clínica digestiva.

• En la exploración física presenta buen estado general. Adecuada coloración e • En la exploración física presenta buen estado general. Adecuada coloración e 
hidratación de piel y mucosas. Peso 30 kg (p36; 
+0.04DE). Auscultación cardiopulmonar: rítmica, sin soplos, sin estertores 
patológicos. No signos de dificultad respiratoria. Abdomen blando y depresible. 
Hepatomegalia a 3 cms de reborde costal
simétricos. Genitourinario no es posible de explorar. ORL normal. No exantemas, 
petequias ni signos de sangrado. Neurológico: escasa colaboración. Glasgow 15. 
PICNR. No es posible valoración de pares craneales. Fuerza y tono normal. 
Marcha normal. No disdiadococinesia. No es posible valoración de 

autolimitados en relación con el ejercicio 

No presenta predominio horario ni se relaciona con las comidas. 

No se acompaña de náuseas, vómitos ni otras clínica digestiva.

En la exploración física presenta buen estado general. Adecuada coloración e En la exploración física presenta buen estado general. Adecuada coloración e 
hidratación de piel y mucosas. Peso 30 kg (p36; -0.18DE). Talla 135 cm (p51; 
+0.04DE). Auscultación cardiopulmonar: rítmica, sin soplos, sin estertores 
patológicos. No signos de dificultad respiratoria. Abdomen blando y depresible. 

de reborde costal. Pulsos femorales presentes y 
simétricos. Genitourinario no es posible de explorar. ORL normal. No exantemas, 
petequias ni signos de sangrado. Neurológico: escasa colaboración. Glasgow 15. 
PICNR. No es posible valoración de pares craneales. Fuerza y tono normal. 

. No es posible valoración de ROTs.



Caso clínico

• Por parte del pediatra de atención primaria:

1. Debe realizar interconsulta a gastroenterología infantil.

2. Debe solicitar radiografía abdominal.

3. Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con 3. Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con 
función renal, función hepática, hemograma, coagulación y 
serología de virus hepatotropos.

4. Debe solicitar interconsulta a neuropediatría
neurológica integral. 

Por parte del pediatra de atención primaria:

Debe realizar interconsulta a gastroenterología infantil.

Debe solicitar radiografía abdominal.

Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con 
función renal, función hepática, hemograma, coagulación y 

neuropediatría para valoración 
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Debe realizar interconsulta a gastroenterología infantil.

Debe solicitar radiografía abdominal.

Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con Debe solicitar analítica de sangre con bioquímica general con 
función renal, función hepática, hemograma, coagulación y 

hepatotropos.

neuropediatría para valoración 



Caso clínico

• Analítica de sangre: 
• Glucosa, urea, creatinina, proteínas totales

• Transaminasas: GOT 107 U/l, GPT 199 U/l. GGT
normales.

• Niveles elevados de transferrina (405 mg/dl• Niveles elevados de transferrina (405 mg/dl

• Hipercolesterolemia: colesterol total 
mg/dl; TAG 63 mg/dl. 

• Hemograma y coagulación normales.

• Serología de virus hepatotropos: normal. 

lucosa, urea, creatinina, proteínas totales e iones normales.

Transaminasas: GOT 107 U/l, GPT 199 U/l. GGT, fosfatasa alcalina y bilirrubina 

(405 mg/dl); hierro, ferritina e IST normales.(405 mg/dl); hierro, ferritina e IST normales.

Hipercolesterolemia: colesterol total 226 mg/dl; LDL 148 mg/dl; HDL 65 

Hemograma y coagulación normales.

: normal. 



Caso clínico

• Tras los resultados analíticos, ¿cuál es la actitud a seguir?

1. Ahora sí; interconsulta a gastroenterología pediátrica.

2. Realización de ecografía abdominal. 

3. Realización de radiografía abdominal.3. Realización de radiografía abdominal.

4. Actitud expectante. Repetir analítica en 15 días.

Tras los resultados analíticos, ¿cuál es la actitud a seguir?

Ahora sí; interconsulta a gastroenterología pediátrica.

Realización de ecografía abdominal. 

Realización de radiografía abdominal.Realización de radiografía abdominal.

Actitud expectante. Repetir analítica en 15 días.



Caso clínico

• Tras los resultados analíticos, ¿cuál es la actitud a seguir?

1. Ahora sí; interconsulta a gastroenterología pediátrica.

2. Realización de ecografía abdominal. 

3. Realización de radiografía abdominal.3. Realización de radiografía abdominal.

4. Actitud expectante. Repetir analítica en 15 días. 

Tras los resultados analíticos, ¿cuál es la actitud a seguir?

Ahora sí; interconsulta a gastroenterología pediátrica.

Realización de ecografía abdominal. 

Realización de radiografía abdominal.Realización de radiografía abdominal.

Actitud expectante. Repetir analítica en 15 días. 



Caso clínico

• En la analítica tras 15 días los resultados son los mismos. ¿Qué 
debemos hacer?

1. Solicitamos ecografía abdominal.

2. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 2. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 

3. Solicitamos TAC abdominal.

4. Solicitamos biopsia hepática. 

En la analítica tras 15 días los resultados son los mismos. ¿Qué 

Solicitamos ecografía abdominal.

¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 



Caso clínico

• En la analítica tras 15 días los resultados son los mismos. ¿Qué 
debemos hacer?

1. Solicitamos ecografía abdominal.

2. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 2. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 

3. Solicitamos TAC abdominal.

4. Solicitamos biopsia hepática. 

En la analítica tras 15 días los resultados son los mismos. ¿Qué 

Solicitamos ecografía abdominal.

¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. ¡Por fin! INTERCONSULTA A GASTROENTEROLOGÍA. 



Caso clínico

• Ecografía abdominal: esteatosis hepática moderada

• Nueva analítica sanguínea: 
• Serología para celiaquía normal. 

• Inmunoglobulinas normal.• Inmunoglobulinas normal.

• Hormonas tiroideas normales.

Ecografía abdominal: esteatosis hepática moderada-grave. 



Caso clínico

• Tras descartar infección por virus hepatotropos
que debemos descartar?

1. Proceso maligno hepático.

2. Daño hepático por tóxicos.2. Daño hepático por tóxicos.

3. Hemocromatosis.

4. Enfermedad de Wilson.

hepatotropos, ¿qué es lo siguiente 



Caso clínico

• Tras descartar infección por virus hepatotropos
que debemos descartar?

1. Proceso maligno hepático.

2. Daño hepático por tóxicos. 2. Daño hepático por tóxicos. 

3. Hemocromatosis.

4. Enfermedad de Wilson. 

hepatotropos, ¿qué es lo siguiente 



Caso clínico

• ¿Cuál de los siguientes fármacos se relaciona con daño hepático?

1. Paracetamol

2. Isoniazida

3. Ibuprofeno3. Ibuprofeno

4. Todas son correctas

¿Cuál de los siguientes fármacos se relaciona con daño hepático?



Caso clínico

• ¿Cuál de los siguientes fármacos se relaciona con daño hepático?

1. Paracetamol

2. Isoniazida

3. Ibuprofeno3. Ibuprofeno

4. Todas son correctas

¿Cuál de los siguientes fármacos se relaciona con daño hepático?



Caso clínico

• Suponiendo que no tiene exposición a tóxicos y dados los 
antecedentes personales del paciente, ¿qué deberíamos solicitar en 
este momento?

1. Autoanticuerpos1. Autoanticuerpos

2. Ceruloplasmina

3. Alfa-1-antitripsina 

4. CPK

Suponiendo que no tiene exposición a tóxicos y dados los 
antecedentes personales del paciente, ¿qué deberíamos solicitar en 



Caso clínico

• Suponiendo que no tiene exposición a tóxicos y dados los 
antecedentes personales del paciente, ¿qué deberíamos solicitar en 
este momento?

1. Autoanticuerpos � hepatitis autoinmune1. Autoanticuerpos � hepatitis autoinmune

2. Ceruloplasmina � enfermedad de Wilson

3. Alfa-1-antitripsina � déficit alfa 1 

4. CPK � distrofia muscular de Duchenne

Suponiendo que no tiene exposición a tóxicos y dados los 
antecedentes personales del paciente, ¿qué deberíamos solicitar en 

hepatitis autoinmunehepatitis autoinmune

enfermedad de Wilson

déficit alfa 1 antitripsina

Duchenne



ALGORITMO DIAGNÓSTICO
ELEVACIÓN DE TRANSAMINASAS

Historia clínica (antecedentes personales y familiares)
Exploración física

VIRUS HEPATOTROPOS
+/

¿Siguen elevadas?

Repetimos analítica: serología de virus hepatotropos
proteinograma, hormonas tiroideas, serología celiaquía, alfa

ceruloplasmina. Cobre y 

VIRUS HEPATOTROPOS
TÓXICOS +/

BIOPSIA HEPÁTICA

ALGORITMO DIAGNÓSTICO
ELEVACIÓN DE TRANSAMINASAS

Historia clínica (antecedentes personales y familiares)
Exploración física

15 días

ECOGRAFÍA 
+/-

¿Siguen elevadas? NO � error de laboratorio

hepatotropos, metabolismo del hierro, metabolismo lipídico, 
, hormonas tiroideas, serología celiaquía, alfa-1-antitripsina, LDH, CPK, autoanticuerpos, 

. Cobre y porfirinas en orina. 

ECOGRAFÍA 
ABDOMINAL+/-

2 meses

2 meses

BIOPSIA HEPÁTICA









Caso clínico
¿Cuál de estos resultados es 
compatible con diagnóstico de 
enfermedad de Wilson?

Cobre sérico total 50mg/dl. 

Ceruloplasmina 25 mg/dl.Ceruloplasmina 25 mg/dl.

Cobre libre 15mcg/dl. 

Excreción urinaria de cobre en orina 
de 24 horas 50 mcg/día. 

VALORES NORMALES
- Cobre sérico 80 – 155 mcg/dl
- Ceruloplasmina > 20 mg/dl
- Cobre libre < 25 mcg/dl
- Cobre en orina de 24 horas < 100 

mcg/día



Caso clínico
¿Cuál de estos resultados es 
compatible con diagnóstico de 
enfermedad de Wilson?

Cobre sérico total 20 mcg/dl. 

Ceruloplasmina 25 mg/dl.Ceruloplasmina 25 mg/dl.

Cobre libre 15mcg/dl. 

Excreción urinaria de cobre en orina 
de 24 horas 50 mcg/día. 

VALORES NORMALES
- Cobre sérico 80 – 155 mcg/dl
- Ceruloplasmina > 20 mg/dl
- Cobre libre < 25 mcg/dl
- Cobre en orina de 24 horas < 100 

mcg/día



Caso clínico
Nuestro paciente presenta:

• Cobre sérico total 18 microgramos/dl

• Ceruloplasmina 2.63 mg/dl

• Cobre libre 40.5 microgramos/dl

• Cobre en orina de 24 horas 150 microgramos/dl• Cobre en orina de 24 horas 150 microgramos/dl
• Test de sobrecarga con D-penicilamina: 2360 mcg/24 horas (positivo si más de 5 veces el 

valor normal).

• Biopsia hepática: concentración de cobre en tejido hepático 1205.7 
microgramos � patológico >250 microgramos/gramo. 

• Estudio genético � mutación gen ATP7B en 

Cobre en orina de 24 horas 150 microgramos/dl

VALORES NORMALES
- Cobre sérico 80 – 155 mcg/dl
- Ceruloplasmina > 20 mg/dl
- Cobre libre < 25 mcg/dl
- Cobre en orina de 24 horas < 100 

mcg/día

Cobre en orina de 24 horas 150 microgramos/dl
: 2360 mcg/24 horas (positivo si más de 5 veces el 

Biopsia hepática: concentración de cobre en tejido hepático 1205.7 
patológico >250 microgramos/gramo. 

mutación gen ATP7B en homocigosis. 



Enfermedad de Wilson

• Trastorno en el metabolismo del cobre

• Absorción: estómago y duodeno. Eliminación: 

• En condiciones normales el 95% del cobre va unido a 
y presenta excreción urinaria insignificante.y presenta excreción urinaria insignificante.

• Disminución de la excreción biliar �
defensa sobrepasados � daño tisular

Trastorno en el metabolismo del cobre

Eliminación: excreción biliar.

En condiciones normales el 95% del cobre va unido a ceruloplasmina
y presenta excreción urinaria insignificante.y presenta excreción urinaria insignificante.

� acumulación � mecanismos de 
daño tisular



Enfermedad de Wilson

• Herencia autosómica recesiva

• Mutaciones en el gen ATP7B

• Prevalencia 1/40000 (enfermedad rara)

• Síntomas más frecuentes � HEPÁTICOS
abdominal, edema en miembros inferiores y ascitis. 

• FALLO HEPÁTICO FULMINANTE � poco frecuente.

Prevalencia 1/40000 (enfermedad rara)

HEPÁTICOS: ictericia, epistaxis, dolor 
abdominal, edema en miembros inferiores y ascitis. 

poco frecuente.



Enfermedad de Wilson

• Afectación NEUROLÓGICA � síntomas 
temblor en reposo e intencional, rigidez, discinesia, disartria, disfagia, 
ataxia y movimientos coreiformes. 

• Otros síntomas que se presentan de forma más precoz
escolar, alteraciones sutiles en la movilidad fina, alteraciones en la escritura y en la escolar, alteraciones sutiles en la movilidad fina, alteraciones en la escritura y en la 
fonética y alteraciones del comportamiento. 

• Afectación PSIQUIÁTRICA � trastorno del afectivo, psicótico o conductual. 

• OFTALMOLOGÍA � anillo de Kayser-Fleischer 
menores de 7 años. Presente en más del 90% de pacientes que presentan 
afectación neurológica. 

síntomas extrapiramidales o cerebelosos �
temblor en reposo e intencional, rigidez, discinesia, disartria, disfagia, 

forma más precoz: disminución del rendimiento 
escolar, alteraciones sutiles en la movilidad fina, alteraciones en la escritura y en la escolar, alteraciones sutiles en la movilidad fina, alteraciones en la escritura y en la 
fonética y alteraciones del comportamiento. 

trastorno del afectivo, psicótico o conductual. 

Fleischer � poco frecuente en 
menores de 7 años. Presente en más del 90% de pacientes que presentan 



CÓRNEA



Enfermedad de Wilson

• DIAGNÓSTICO
• CLÍNICA + LABORATORIO + ESTUDIO GENÉTICO

• TRATAMIENTO• TRATAMIENTO
• D-penicilamina (quelante)
• Dieta baja en cobre

• PRONÓSTICO
• Si diagnóstico precoz y buena adherencia al tratamiento 
• Si diagnóstico tardío y/o mala adherencia al tratamiento 

CLÍNICA + LABORATORIO + ESTUDIO GENÉTICO

Si diagnóstico precoz y buena adherencia al tratamiento �☺

Si diagnóstico tardío y/o mala adherencia al tratamiento ��



Caso clínicoCaso clínico
¿Lactante con fiebre y petequias?

Caso clínicoCaso clínico
¿Lactante con fiebre y petequias?



Caso clínico

• Arturo es un lactante de 16 meses que acude a urgencias por 
presentar petequias y fiebre.

• Embarazo controlado, ecografías normales. No hipertensión arterial ni 
diabetes gestacional. Serologías normales. SGB positivo, diabetes gestacional. Serologías normales. SGB positivo, 
correctamente tratado anteparto. Parto eutócico con peso al 
nacimiento de 3150 g y apgar 9/10. Cribado metabólico normal. 
Lactancia materna 6 meses. Vacunación reglada. No ingresos ni 
cirugías. No tratamiento crónico. Desarrollo psicomotor normal. 

Arturo es un lactante de 16 meses que acude a urgencias por 

Embarazo controlado, ecografías normales. No hipertensión arterial ni 
diabetes gestacional. Serologías normales. SGB positivo, diabetes gestacional. Serologías normales. SGB positivo, 

. Parto eutócico con peso al 
9/10. Cribado metabólico normal. 

Lactancia materna 6 meses. Vacunación reglada. No ingresos ni 
cirugías. No tratamiento crónico. Desarrollo psicomotor normal. 



Caso clínico

• ¿Qué es lo primero que tenemos que evaluar cuando vemos a un 
paciente en urgencias?

1. Apariencia

2. Circulación2. Circulación

3. Respiración

4. Todas son correctas

¿Qué es lo primero que tenemos que evaluar cuando vemos a un 



Caso clínico

• ¿Qué es lo primero que tenemos que evaluar cuando vemos a un 
paciente en urgencias?

1. Apariencia

2. Circulación2. Circulación

3. Respiración

4. Todas son correctas

¿Qué es lo primero que tenemos que evaluar cuando vemos a un 



Caso clínico

• Acude a urgencias por presentar desde hace 48 horas fiebre, con un 
máximo de 39,5ºC axilar, y síntomas catarrales que en ocasiones 
provocan vómitos. 

• En la exploración física destaca FC 150 
temperatura 38,9ºC. Peso: 12 kg. Buen estado general. Buena temperatura 38,9ºC. Peso: 12 kg. Buen estado general. Buena 
hidratación y coloración de piel y mucosas. Auscultación cardíaca: 
rítmica, sin soplos. Auscultación pulmonar: sin estertores patológicos. 
No signos de dificultad respiratoria. Abdomen blando y depresible, sin 
signos de irritación peritoneal. Pulsos femorales presentes y 
simétricos. ORL: faringe hiperémica
cavum. Otoscopia bilateral normal. 
rojizas en tórax superior. 

Acude a urgencias por presentar desde hace 48 horas fiebre, con un 
máximo de 39,5ºC axilar, y síntomas catarrales que en ocasiones 

FC 150 lpm, saturación 95%, 
temperatura 38,9ºC. Peso: 12 kg. Buen estado general. Buena temperatura 38,9ºC. Peso: 12 kg. Buen estado general. Buena 
hidratación y coloración de piel y mucosas. Auscultación cardíaca: 
rítmica, sin soplos. Auscultación pulmonar: sin estertores patológicos. 
No signos de dificultad respiratoria. Abdomen blando y depresible, sin 
signos de irritación peritoneal. Pulsos femorales presentes y 

hiperémica, sin exudados. Mucosidad en 
. Otoscopia bilateral normal. Escasas petequias puntiformes 



Caso clínico

• ¿Qué diagnóstico te parece más probable?

1. Infección vírica.

2. Infección bacteriana.

3. Infección fúngica.3. Infección fúngica.

4. Infección por parásitos.

¿Qué diagnóstico te parece más probable?



Caso clínico

• ¿Qué diagnóstico te parece más probable?

1. Infección vírica.

2. Infección bacteriana.

3. Infección fúngica.3. Infección fúngica.

4. Infección por parásitos.

¿Qué diagnóstico te parece más probable?



Caso clínico

• Durante la exploración física, Arturo comienza a vomitar. Presenta en 
menos de 10 minutos, 4 vómitos de contenido alimentario. Continúa 
con fiebre. Cuando termina de vomitar y se tumba en la camilla, 
presenta mal color, está somnoliento y no presenta resistencia a la 
exploración.exploración.

• ¿Qué hacemos?

1. Lo ingresamos en SOU

2. Llamamos a UCI

3. Lo llevamos a sala de atención inmediata

4. Monitorizamos en la consulta

Durante la exploración física, Arturo comienza a vomitar. Presenta en 
menos de 10 minutos, 4 vómitos de contenido alimentario. Continúa 
con fiebre. Cuando termina de vomitar y se tumba en la camilla, 
presenta mal color, está somnoliento y no presenta resistencia a la 

Lo llevamos a sala de atención inmediata



Caso clínico

• Durante la exploración física, Arturo comienza a vomitar. Presenta en 
menos de 10 minutos, 4 vómitos de contenido alimentario. Continúa 
con fiebre. Cuando termina de vomitar y se tumba en la camilla, 
presenta mal color, está somnoliento y no presenta resistencia a la 
exploración.exploración.

• ¿Qué hacemos?

1. Lo ingresamos en SOU

2. Llamamos a UCI

3. Lo llevamos a sala de atención inmediata

4. Monitorizamos en la consulta

Durante la exploración física, Arturo comienza a vomitar. Presenta en 
menos de 10 minutos, 4 vómitos de contenido alimentario. Continúa 
con fiebre. Cuando termina de vomitar y se tumba en la camilla, 
presenta mal color, está somnoliento y no presenta resistencia a la 

Lo llevamos a sala de atención inmediata



Caso clínico

• Una vez en sala de atención inmediata, ¿qué debemos hacer en 
primer lugar?

1. Monitorización

2. Oxigenoterapia2. Oxigenoterapia

3. Canalización de vía periférica

4. Intubación

Una vez en sala de atención inmediata, ¿qué debemos hacer en 



Caso clínico

• Una vez en sala de atención inmediata, ¿qué debemos hacer en 
primer lugar?

1. Monitorización

2. Oxigenoterapia2. Oxigenoterapia

3. Canalización de vía periférica

4. Intubación

Una vez en sala de atención inmediata, ¿qué debemos hacer en 



Caso clínico

• Una vez monitorizado, nuestro paciente presenta las siguientes constantes:
• FC 180 lpm

• TA 60/40

• Saturación 90%

• ¿Qué es prioritario en este momento?

1. Valoración de vía aérea, respiración y coloración

2. Oxigenoterapia

3. Canalización vía periférica

4. Todas son correctas

Una vez monitorizado, nuestro paciente presenta las siguientes constantes:

¿Qué es prioritario en este momento?

Valoración de vía aérea, respiración y coloración



Caso clínico

• Una vez monitorizado, nuestro paciente presenta las siguientes constantes:
• FC 180 lpm

• TA 60/40

• Saturación 90%

• ¿Qué es prioritario en este momento?

1. Valoración de vía aérea, respiración y coloración

2. Oxigenoterapia

3. Canalización vía periférica

4. Todas son correctas

Una vez monitorizado, nuestro paciente presenta las siguientes constantes:

¿Qué es prioritario en este momento?

Valoración de vía aérea, respiración y coloración



Caso clínico

• Mientras tenemos a Arturo monitorizado, enfermería le ha sacado 
una gasometría capilar y han canalizado vía periférica. ¿Cuál de estas 
te parece correcta?

1. Iniciamos sedación con midazolam1. Iniciamos sedación con midazolam

2. Canalizamos vía central.

3. Administramos bolo de suero salino fisiológico a 10 ml/kg.

4. Realizamos ECG.

Mientras tenemos a Arturo monitorizado, enfermería le ha sacado 
una gasometría capilar y han canalizado vía periférica. ¿Cuál de estas 

midazolam y ketamina para intubación. midazolam y ketamina para intubación. 

Administramos bolo de suero salino fisiológico a 10 ml/kg.



Caso clínico

• Mientras tenemos a Arturo monitorizado, enfermería le ha sacado 
una gasometría capilar y han canalizado vía periférica. ¿Cuál de estas 
te parece correcta?

1. Iniciamos sedación con midazolam1. Iniciamos sedación con midazolam

2. Canalizamos vía central.

3. Administramos bolo de suero salino fisiológico a 10 ml/kg.

4. Realizamos ECG.

Mientras tenemos a Arturo monitorizado, enfermería le ha sacado 
una gasometría capilar y han canalizado vía periférica. ¿Cuál de estas 

midazolam y ketamina para intubación. midazolam y ketamina para intubación. 

Administramos bolo de suero salino fisiológico a 10 ml/kg.



Caso clínico

• Constantes 20 minutos tras el bolo de SSF: 
• FC 170 lpm.
• TA 70/50.
• Saturación 95% con oxigenoterapia en gafas nasales a 2 

• Exploración física• Exploración física
• Mal estado general. Relleno capilar > 2 segundos

periféricos. Taquicardia y taquipnea. Glasgow alternante (11
mm a nivel de tórax superior y exantema 

• Pruebas complementarias
• Gasometría capilar: pH 7.33; pCO2 35; HCO3 16

2.8; Cai 0.99; Cl 110. Glu 100; láctico 5.5

Constantes 20 minutos tras el bolo de SSF: 

Saturación 95% con oxigenoterapia en gafas nasales a 2 lpm.

Relleno capilar > 2 segundos. Ausencia de pulsos 
periféricos. Taquicardia y taquipnea. Glasgow alternante (11-13). Petequias 3 

a nivel de tórax superior y exantema papular generalizado. 

pH 7.33; pCO2 35; HCO3 16. Hb 12,5; Hto 30%. Na 143; K 
láctico 5.5; bilirrubina 0.1.



Caso clínico

• ¿Qué presenta nuestro paciente?

1. SRIS

2. Sepsis

3. Shock séptico3. Shock séptico

4. Todas son correctas



Caso clínico

• ¿Qué presenta nuestro paciente?

1. SRIS

2. Sepsis

3. Shock séptico3. Shock séptico

4. Todas son correctas

SRIS
Temperatura >38.5ºC o <36ºC
Leucocitosis, leucopenia o >10% de inmaduros
Taquicardia o bradicardia
Taquipnea o necesidad de ventilación mecánica

Leucocitosis, leucopenia o >10% de inmaduros

Taquipnea o necesidad de ventilación mecánica

SOSPECHA DE CAUSA 
INFECCIOSA �

SEPSIS



Caso clínico

• ¿Cuáles de los siguientes datos sugieren disfunción 
cardiovascular?

1. Hiperlactacidemia

2. Alcalosis respiratoria2. Alcalosis respiratoria

3. Relleno capilar disminuido

4. Todas son correctas

¿Cuáles de los siguientes datos sugieren disfunción 



Caso clínico

• ¿Cuáles de los siguientes datos nos sugieren disfunción 
cardiovascular?

1. Hiperlactacidemia

2. Alcalosis respiratoria2. Alcalosis respiratoria

3. Relleno capilar disminuido

4. Todas son correctas

¿Cuáles de los siguientes datos nos sugieren disfunción 

DISFUNCIÓN CARDIOVASCULARDISFUNCIÓN CARDIOVASCULAR
- Hipotensión
- Necesidad de drogas vasoactivas para 

mantener tensión
- Dos o mas de las siguientes

- Oliguria
- Acidosis metabólica
- Hiperlactacidemia
- Relleno capilar aumentado



Disfunción cardiovascular

• Constantes 20 minutos tras el bolo de SSF: 
• FC 170 lpm.
• TA 70/50.
• Saturación 95% con oxigenoterapia en gafas nasales a 2 

• Exploración física

Oliguria

• Exploración física
• Mal estado general. Relleno capilar > 2 segundos

periféricos. Taquicardia y taquipnea. Glasgow alternante (11
mm a nivel de tórax superior y exantema 

• Pruebas complementarias
• Gasometría capilar: pH 7.33; pCO2 35; HCO3 16. 

2.8; Cai 0.99; Cl 110. Glu 215; láctico 5.5

Disfunción cardiovascular

tras el bolo de SSF: 

Saturación 95% con oxigenoterapia en gafas nasales a 2 lpm.

SHOCK SÉPTICO � disfunción 
cardiovascular que persiste a pesar 
de administración de fluidos 
isotónicos a >40ml/kg en una hora

Relleno capilar > 2 segundos. Ausencia de pulsos 
periféricos. Taquicardia y taquipnea. Glasgow alternante (11-13). Petequias 3 
mm a nivel de tórax superior y exantema papular generalizado. 

pH 7.33; pCO2 35; HCO3 16. Hb 12,5; Hto 30%. Na 143; K 
láctico 5.5; bilirrubina 0.1.



Caso clínico

• ¿Qué podemos hacer ahora?:

1. Está indicada la administración de 

2. Está indicada la extracción de bioquímica y evaluación de reactantes 
de fase aguda.de fase aguda.

3. Esta indicada nueva expansión con cristaloides a 10ml/kg si no se 
produce respuesta.

4. Todas son correctas.

Está indicada la administración de ceftriaxona IM 100 mg/kg/dosis.

Está indicada la extracción de bioquímica y evaluación de reactantes 

Esta indicada nueva expansión con cristaloides a 10ml/kg si no se 
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Caso clínico

• ¿Cuál de estas es correcta?:

1. Suero salino fisiológico es un coloide

2. Ringer lactato es un cristaloide

3. Suero glucosado al 5% es un coloide3. Suero glucosado al 5% es un coloide

4. Suero con albúmina es un cristaloide

Suero salino fisiológico es un coloide

Suero glucosado al 5% es un coloideSuero glucosado al 5% es un coloide

Suero con albúmina es un cristaloide
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Diagnóstico diferencial



Caso clínico

• Si la localización de las petequias es exclusiva a nivel de tórax 
superior, ¿cuál de los diagnósticos es más probable?

1. Meningitis por meningococo B.

2. Petequias por esfuerzo.2. Petequias por esfuerzo.

3. Shock tóxico por S. aureus.

4. Infección por enterovirus.

Si la localización de las petequias es exclusiva a nivel de tórax 
superior, ¿cuál de los diagnósticos es más probable?
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Diagnóstico diferencial



Caso clínico

• En caso de que se tratase de una faringoamigdalitis
¿cuál de estos tratamientos elegirías?

1. Ibuprofeno a dosis habituales.

2. Ciprofloxacino 40mg/kg/día.2. Ciprofloxacino 40mg/kg/día.

3. Penicilina V 250mg/8 horas durante 10 días.

4. Ceftriaxona IM. 

faringoamigdalitis estreptocócica, 
¿cuál de estos tratamientos elegirías?

Penicilina V 250mg/8 horas durante 10 días.



Caso clínico

• En caso de que se tratase de una faringoamigdalitis
¿cuál de estos elegirías como tratamiento?

1. Ibuprofeno a dosis habituales.

2. Ciprofloxacino 40mg/kg/día.2. Ciprofloxacino 40mg/kg/día.

3. Penicilina V 250mg/8 horas durante 10 días.

4. Ceftriaxona IM. 

faringoamigdalitis estreptocócica, 
¿cuál de estos elegirías como tratamiento?

Penicilina V 250mg/8 horas durante 10 días.



Diagnóstico 
diferencial



Caso clínico

• A la hora de estar en sala de hemodinámica y tras haber pasado algunas 
expansiones a 10ml/kg de SSF:

• FC 180 lpm
• TA 60/40
• Saturación oxígeno difícil de tomar
• Glasgow 8• Glasgow 8
• Mal relleno capilar
• Anuria
• Petequias en raíz de miembros y en tronco, junto con 
• Gasometría capilar: pH 6.98; pCO2 20; HCO3 11. 
• Bioquímica: glucosa 150mg/dl; urea 70mg/dl; creatinina 1.0 mg/dl. GOT 80, GPT 103. PCT 

>100ng/ml, PCR 30mg/dl. 
• Hemograma: 2000 leucocitos (1500 neutrófilos). 400000 plaquetas.
• Coagulación: actividad de protrombina 34%. Tiempos alargados. 

A la hora de estar en sala de hemodinámica y tras haber pasado algunas 

Petequias en raíz de miembros y en tronco, junto con eritrodermia generalizada. 
Gasometría capilar: pH 6.98; pCO2 20; HCO3 11. Na 140, K 2.9, Cai 1.01, Cl 110. Láctico 7. 
Bioquímica: glucosa 150mg/dl; urea 70mg/dl; creatinina 1.0 mg/dl. GOT 80, GPT 103. PCT 

Hemograma: 2000 leucocitos (1500 neutrófilos). 400000 plaquetas.
Coagulación: actividad de protrombina 34%. Tiempos alargados. 



Caso clínico

• ¿Qué presenta nuestro paciente?

1. SRIS

2. Sepsis

3. Shock séptico3. Shock séptico

4. Todas son correctas
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• ¿Qué presenta nuestro paciente?

1. SRIS

2. Sepsis

3. Shock séptico3. Shock séptico

4. Todas son correctas



Caso clínico

• ¿Cuál es correcta?

1. Necesita tratamiento con drogas 

2. Necesita intubación orotraqueal.

3. Necesita cuidados intensivos.3. Necesita cuidados intensivos.

4. Todas son correctas.

Necesita tratamiento con drogas vasoactivas.

.
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2. Necesita intubación orotraqueal.

3. Necesita cuidados intensivos.3. Necesita cuidados intensivos.

4. Todas son correctas.

Necesita tratamiento con drogas vasoactivas.
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Caso clínico

• Si el paciente presenta este aspecto, ¿cuál es el diagnóstico más 
probable?

1. Shock séptico por S. aureus

2. Shock séptico por S. pyogenes2. Shock séptico por S. pyogenes

3. Shock séptico por N. meningitidis

4. Shock séptico por S. pneumoniae

Si el paciente presenta este aspecto, ¿cuál es el diagnóstico más 

meningitidis

pneumoniae
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probable?

1. Shock séptico por S. aureus

2. Shock séptico por S. pyogenes2. Shock séptico por S. pyogenes

3. Shock séptico por N. meningitidis

4. Shock séptico por S. pneumoniae

Si el paciente presenta este aspecto, ¿cuál es el diagnóstico más 
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pneumoniae



Caso clínico

• Si te pusieras en contacto con sus secreciones respiratorias, ¿qué 
deberías tomar?

1. Ciprofloxacino 500 mg dosis única.

2. Ciprofloxacino 500 mg cada 12 horas durante 3 días.2. Ciprofloxacino 500 mg cada 12 horas durante 3 días.

3. Azitromicina 500 mg cada 24 horas durante 3 días.

4. Todas son correctas.

Si te pusieras en contacto con sus secreciones respiratorias, ¿qué 

Ciprofloxacino 500 mg dosis única.

Ciprofloxacino 500 mg cada 12 horas durante 3 días.Ciprofloxacino 500 mg cada 12 horas durante 3 días.

Azitromicina 500 mg cada 24 horas durante 3 días.
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