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CASO CLINICO

Nifa de 13 afios y medio que consulta porque desde hace
5-6 meses siente |a necesidad de echarse la siesta.

Antecedentes familiares: madre sana. Talla de 158 cm, me-
narquia a los 13 afos y 10 meses. Diagnosticada de migrafas.
Padre con hipoacusia. Talla de 174 cm, con desarrollo puberal
tardio. Hermano de 15 afos, sano, actualmente en desarrollo
puberal. Tia materna con retinitis pigmentaria. Dos tias pater-
nas presentan hipoacusia. Sin otros antecedentes familiares de
interés.

Antecedentes personales: embarazo controlado de curso
normal. Cesarea programada a las 38 semanas de gestacion.
Peso neonatal: 3420 g. Talla: 50 cm. Perimetro cefalico: 36 cm.
El periodo neonatal transcurrio sin incidencias. El cribado me-
tabdlico fue normal. Recibi¢ alimentacion con lactancia mater-
na hasta los 3 meses y posteriormente con férmula artificial.
Inici¢ la diversificacion alimentaria a partir de los 6 meses, sin
incidencias, con buena curva ponderoestatural durante los 10
primeros afos de vida. Vacunada segun el calendario autoné-
mico. Desarrollo psicomotor normal. No presenta alergias me-
dicamentosas conocidas. Paso la varicela al afio de edad. Pade-
ci6 dermatitis atopica en la infancia. Usa lentes por miopia y
astigmatismo.

Enfermedad actual

Nifa de 13 afios y 6 meses que consulta por la necesidad de
echarse la siesta desde hace 5-6 meses, a pesar de dormir sufi-
cientes horas por la noche. Realiza deporte 5 horas a la semana,
pero refiere mas cansancio Ultimamente. Presenta hiporexia
desde siempre, pero desde hace 2 afios es mas intensa, con in-
gestas escasas. No presenta alteracion de la imagen corporal ni
del comportamiento. No refiere otra clinica acompanante.

Enla exploracion fisica de la paciente destaca la ausencia de
desarrollo puberal (Tanner 1) con peso y talla en el percentil 10.
Ante la ausencia de desarrollo puberal, a pesar del antecedente

familiar de pubertad tardia, se decide solicitar una analitica
completa y edad 6sea:

® Hemograma. Hematies: 5,91 x 1000/ul, hemoglobina:
10,8 g/dl, hematocrito: 36,4%, volumen corpuscular me-
dio (VCM): 61,5 fL, hemoglobina corpuscular media
(HCM): 18,2 pg, banda de distribucion de hematies
(RDW): 18,1%. Leucocitos: 8700 (67,2% neutrofilos, 18,8%
linfocitos, 9% monocitos, 3,5% eosindfilos), 576 000
plaquetas.

* Proteina C reactiva (PCR): 22 mg/d|, velocidad de sedi-
mentacion globular (VSG): 45 mm.

® Bioquimica. Sodio: 136 mmol/I, potasio: 4,6 mmol/I, clo-
ruro: 104 mmol/l, glucosa: 87 mg/dl, creatinina: 0,54
mg/dl, urea: 14 mg/dl, acido Urico: 3,42 mg/dl, calcio:
8,74 mg/dl, fosfato: 4,8 mg/dl. Perfil hepatico: aspartato
transaminasa (AST): 15,3 U/I, alanina aminotransfera-
sa (ALT): 9,2 U/I, gammaglutamiltranspeptidasa (GGT):
8 U/, fosfatasa alcalina: 103 U/I, lactatodeshidrogenasa
(LDH): 139 U/I. Triglicéridos: 75 mg/dl. Proteinas: albu-
mina 2,4 g/dl, IgA: 274 mg/dl.

e Estudiodeanemias. Hierro: 12 pg/dl, ferritina: 13,5 ng/ml,
vitamina B,,: 234,3 pg/ml, acido félico: 2,4 ng/ml.

* Estudio de enfermedad celiaca: anticuerpos antitrans-
glutaminasa IgA: 3 U.

e Estudiohormonal. Tirotropina (TSH): 2,73 mUl/l, tiroxina
libre (T4L): 1,1 mUI/Il, hormona foliculoestimulante
(FSH): 1 UI/I, hormona luteinizante (LH): 0,4 Ul/I, prolac-
tina (PRL): 6,7 ng/ml, estradiol: 29 pg/ml.

* Radiografia de la mano izquierda: edad dsea de 11-11,5
anos.

Ante los hallazgos analiticos de anemia ferropénica, hipoal-
buminemia y déficit de acido folico con reactantes de fase agu-
da elevados, se decide contactar telefonicamente con los pa-
dres, que niegan ninguna otra clinica asociada, por lo que se
decide citar nuevamente a la paciente para rehistoriar y nueva
exploracion fisica.

147

Form Act Pediatr Aten Prim. 2017;10(3):147-50

©AEPap 2017 - Copia para uso personal, se prohibe la reproduccion y/o transmision de este documento por cualquier medio o formato - www.fapap.es



B. Minguez Rodriguez, et al. mm La importancia de la siesta

Enla nueva anamnesis dirigida refiere que, ademas de la as-
tenia con necesidad de echarse la siesta, desde hace aproxima-
damente un afo, nota un aumento en el nimero de deposicio-
nes con una frecuencia de tres a cinco al dia con alternancia de
la consistencia, siendo algunas normales y otras blandas, posi-
blemente con mucosidad pero sin restos hematicos. También
refiere tenesmo ocasional. No se acompafa de nauseas, vomi-
tos ni dolor abdominal. Tampoco asocia poliuria ni polidipsia.
No refiere pérdida de peso. Coincidiendo con el inicio del cua-
dro, ha presentado aftas orales en dos ocasiones y actualmente
presenta una fisura anal. No ha presentado episodios febriles ni
refiere manifestaciones cutaneas, oculares o articulares.

Presenta cefalea frecuente de caracteristicas tensionales,
con mejoria clara en los periodos vacacionales.

Tiene un buen rendimiento escolar.

Exploracion fisica

Peso: 33,7 kg (P3-10). Talla: 146 cm (P10). Indice de masa
corporal (IMC): 15,81 (P10). Presion arterial (PA): 110/70. Fre-
cuencia cardiaca (FC): 115 Ipm.

Buen estado general. Fenotipo normal. Presenta normoco-
loracion de piel y mucosas, sin alteraciones cutaneas. Dismi-
nucion del paniculo adiposo y masas musculares. No se ha
producido el inicio puberal: no presenta telarquia, axilarquia
ni pubarquia (Tanner 1). Cavidad orofaringea normal. Térax:
auscultacion cardiaca ritmica, sin soplos. Abdomen no disten-
dido, blando y depresible. Refiere un leve dolor a la palpacion
en fosa iliaca derecha. No presenta masas ni megalias. Ano
con repliegue cutaneo a las 10. No se observan orificios fistu-
losos. No hay alteraciones articulares. Presenta ligeras acropa-
quias.

Enla exploracion fisica destaca la ausencia de desarrollo pu-
beral para su edad (Figura 1).

Pruebas complementarias

Ante los hallazgos clinicos y analiticos se decide completar

estudio:

e Coagulacion. Actividad de protrombina: 112%, tiempo
parcial de tromboplastina activado: 28,1 segundos, fibri-
négeno: 575 mg/dl.

e Perfil lipidico. Triglicéridos: 87 mg/dl, colesterol total:
125 mg/dl, HDL: 38 mg/d|, LDL: 70 mg/dl.

* Autonimunidad. Anticuerpos anticitoplasma neutréfilos
(ANCA): negativos, Anticuerpos anti Saccharomyces cere-
visiae (ASCA) IgA: 1,58, ASCA 1gG: 0,9.

* Inmunoglobulinas. IgG: 1670 mg/dl, IgA: 264 mg/d|,
lgM: 61 mg/dl.

CHICAS: 2 a 18 anos
Talla-peso

itk EE IR

Figura 1. Curvas de peso y talla

® Proteinograma. Prealbuimina: 13,5 mg/dl, albumina:
2,6 g/dl, al-globulina: 0,6 g/dl, a2-globulina: 1,08 g/dI,
B-globulina: 0,97 g/dl, y-globulina: 1,72 g/dI.

e 25-hidroxi vitamina Ds: 26 pg/!.

* Orina: sistematico normal. Creatinina: 63 mg/dl, mi-
croalbuminuria < 0,1 mg/I.

e Serologias de virus de la hepatitis B, Ay C, virus del her-
pes simple, citomegalovirus, virus de Epstein-Barr, virus
de lainmunodeficiencia humana, rubeola y virus varice-
la-z6ster, todas ellas negativas, asi como el interferén
gamma.

e Coprocultivo: negativo. Estudio de parasitos en heces:
negativo.

* Sangre oculta en heces: 205 ng/ml.

e (Calprotectina de 220,72 mg/kg.
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Diagnéstico diferencial

La paciente presentaba un claro estancamiento ponderoes-
tatural asociado a un retraso en el desarrollo puberal, con an-
tecedentes familiares, estudio hormonal y edad 6sea compati-
bles con retraso constitucional del crecimiento. Sin embargo,
los hallazgos clinicos y analiticos son sugerentes de un origen
orgénico (Tabla 1). Su funcién renal era normal, descartando
como causa primaria la patologia renal. Tampoco habia pre-
sentado clinica respiratoria ni infecciones de repeticion, des-
cartando inmunodeficiencias u origen respiratorio. Se descar-
té infeccion cronica mediante las serologias y el coprocultivo.
Con el estudio hormonal se descarté patologia endocrinolégi-
ca como la diabetes mellitus o patologia tiroidea. La paciente
presentaba unas constantes normales, sin alteraciones del
comportamiento ni otros estigmas compatibles con trastorno
del comportamiento alimenticio; asimismo no habia aumen-
tado su actividad fisica coincidiendo con el inicio de la clinica.
Ante la clinica y los resultados analiticos, |a etiologia primaria
mas probable era la enfermedad gastrointestinal, descartan-
dose laenfermedad celiacay las hepatopatias. La paciente pre-
sentaba una anemia ferropénica con reactantes de fase aguda
elevados y alternancia de la consistencia de las heces con mu-
cosidad, estomatitis aftosa y enfermedad perianal, por lo que,
ante la sospecha de enfermedad inflamatoria intestinal (enfer-
medad de Crohn) se solicitaron ASCA, ANCA y calprotectina fe-
cal, con resultados compatibles con dicha enfermedad. Fue de-
rivada a Gastroenterologia Infantil, donde se confirm¢ el
diagnostico mediante endoscopia digestiva altay baja con toma
de biopsias y se definid su extension mediante resonancia mag-
nética, estando afectado el antro gastrico, el ileon, el colon des-
cendente y el sigma con fistula perianal (Figura 2, Tabla 1).

Juicio clinico

e Enfermedad inflamatoria intestinal (enfermedad de Crohn).
® Anemia ferropénica.

* Retraso del crecimiento y pubertad secundarios.

DISCUSION

El retraso puberaly el estancamiento ponderoestatural pue-
den ser secundarios a un gran numero de patologias cronicasy
pueden constituir su primera manifestacion®? Su estudio es
importante debido a que su diagndstico y tratamiento tempra-
no pueden revertir la situacion y disminuir la morbilidad
asociada a estas enfermedades. Como en el caso presentado,
en ocasiones es importante reinterrogar al paciente, buscando

Figura 2. Endoscopia. Aftas en sigma

sintomas que puedan haber pasado desapercibidos y cuya pre-
sencia puede orientar el diagnéstico. En nuestra paciente, las
alteraciones analiticas presentes orientaron a su origen secun-
darioy, por tanto, la necesidad de realizar una anamnesis diri-
giday completar el estudio.

Entre las patologias que se pueden manifestar con retraso
puberal o del crecimiento se encuentra la enfermedad inflama-
toriaintestinal. En Espafa, la incidencia de la enfermedad infla-
matoria intestinal ha aumentado en los ultimos afios, sobre
todo a expensas de la Enfermedad de Crohn, siendo en la infan-
cia mas frecuente que la colitis ulcerosa, con un pico entre los
12 y 14 anos**. El inicio de la enfermedad de Crohn suele ser
mas insidioso que el de la colitis ulcerosa con afectacion sisté-
mica®®; la repercusion en el crecimiento y el desarrollo puberal
es una de sus caracteristicas diferenciales mas importantes.
Otras manifestaciones con las que puede debutar son el dolor
abdominal recurrente, diarrea, masa palpable en fosa iliaca de-
recha, enfermedad perianal y estomatitis aftosa. Su diagnosti-
co requiere un alto indice de sospecha por parte del pediatra de
Atencién Primaria, que debe remitir al paciente a la consulta
especializada de Gastroenterologia Infantil. El diagnostico pre-
coz, basado en los criterios de Oporto’, es importante para ini-
ciartempranamente su tratamiento (nutricion enteral elemen-
tal, inmunomoduladores y terapia bioldgica) para asi, intentar
minimizar las manifestaciones intestinales y extraintestinales
que puede causar esta enfermedad®.
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Tabla 1. Principales patologias cronicas responsables del retraso puberal*

Malnutricion

Enfermedades hematologicas

* Hepatopatias cronicas

Infecciones recurrentes/infestaciones cronicas *  Anemias cronicas

Inmunodeficiencias: * Histiocitosis

e (Congénitas * Hemocromatosis

* SIDA

Enfermedades gastrointestinales Endocrinopatias

* Malabsorcion: e Deficiencia de hormona de crecimiento
- Enfermedad celiaca e Hipotiroidismo/hipertiroidismo
~ Infestacion por Giardia lamblia ¢ Diabetes mellitus tipo 1 mal controlada
- Fibrosis quistica * Hipercortisolismo

* Enfermedad inflamatoria intestinal * Hiperprolactinemia

Enfermedades renales
* Nefropatias glomerulares °
Tubulopatias congénitas °

Trastornos de la conducta alimentaria

Anorexia nerviosa
Bulimia nerviosa

[}
* Nefropatias intersticiales
e Sindrome nefrético

Ejercicio excesivo (amenorrea atlética)

* Insuficiencia renal cronica

Patologia oncolégica

Enfermedades respiratorias Miscelanea
* Asma cronica * Enfermedades inflamatorias del tejido conectivo
*  Fibrosis quistica * Enfermedades neuroldgicas

®  Estrés psicologico

e Enfermedad de Gaucher

[ ]

Cardiopatias crénicas
Consumo de marihuana
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