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PUNTOS CLAVE

* Un correcto sistema de triaje para priorizar la atencion
sanitaria en los servicios de Atencion Primaria y en las
Urgencias Hospitalarias es importante.

® Eltridngulo de evaluacion pediatrica (TEP) es una herra-
mienta rapida y tremendamente Util para la valoracion
inicial del paciente pediatrico; estructura la valoracion
subjetiva que todo sanitario hace al ver por primera vez
a un paciente.

* Elpersonal que atiende urgencias pediatricas (centro de
saludy hospitales) debe permanecer en continua forma-
cion y actualizacion para la estabilizacion de pacientes
agudos.

* Esimportante que el pediatra de Atencion Primaria co-
nozca la anemia de Blackfan-Diamond, una causa muy
poco probable de anemia. La enfermedad se manifiesta
con distintos grados de gravedad, presentan un mayor
riesgo de enfermedades relacionadas con la médula ésea
y con los afios pueden tener problemas hormonales.

CASO CLiNICO

Lactante de 3 meses que acude al Servicio de Urgencias por
irritabilidad y rechazo de las tomas de varios dias de duracion.
Toma lactancia artificial. No estd tomando farmacos. No ha es-
tado en contacto con téxicos ni animales. Habia presentado
sintomas catarrales previos por los que habia consultado con
su pediatra.

Antecedentes personales: nifia prematura, de 34 semanas
con ingreso por ictericia no inmune. Sin antecedentes familia-
res relevantes. Hermana de 4 anos, sana.

Presenta un TEP alterado, con regular aspecto general y pali-
dez extrema; tiraje subcostal bien tolerado.

Constantes: saturacion de oxigeno del 100%, frecuencia car-
diaca de 175 Ipm, frecuencia respiratoria de 60 rpm, con pre-
sion arterial 100/70 y temperatura de 37,9 °C.

En el examen fisico destaca una coloracion muy palida de
piel y mucosas, relleno capilar enlentecido y mucosas secas. Se
encuentra consciente y orientada. Tiraje subcostal bien tolera-
do. Se observa un soplo cardiaco y hepatomegalia.

Hemograma: hemoglobina 1,8 g/dl, hematocrito 5,5%, reti-
culocitos 0,79%, volumen corpuscular medio de 92 fl, leucoci-
tos 13,4x10%/pl, neutrdfilos 51%, plaquetas 455x103/pl, prue-
bas de funcion hepatica y renal normales. Coagulacion: Quick
39%, tiempo de tromboplastina parcial activado de 38 segun-
dos (control de 30 segundos). Gasometria venosa: pH de 7.18,
pCO, de 20, HCO, de 7,6, EBA de -18.

Se canaliza via periférica y se transfunden de extrema ur-
gencia, previa administracion de un bolo de suero salino fisio-
l6gico (SSF), concentrado de hematies (CH) a 15 ml/kgy poste-
riormente un segundo bolo de SSF. Al no poderse descartar
proceso infeccioso, se administra una dosis de antibiético intra-
Venoso.

Tras la estabilizacion inicial, es trasladada al hospital terciario
de referencia, donde precis6 ingreso en la Unidad de Cuidados In-
tensivos Pedidtricos (UCIP). Requiri¢ la canalizacién de una via
central, y dos nuevas transfusiones de CH, con lo que se consiguid
normalizar la frecuencia cardiaca y la funcion hemodinamica sin
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precisar inotropicos. Se amplio el estudio de anemias mediante
aspirado de médula 6sea, donde se observo eritroblastopenia.

Posteriormente, precisé controles cardiacos y renales por re-
percusion sistémica con cardiomegalia, con dilatacion de cavi-
dades izquierdas que precis6 captopril, normalizacion de Ia
funcion sistélica y buena evolucion.

Actualmente, esta en seguimiento por Hematologia, con
confirmacion genética de anemia de Blackfan-Diamond, y se
mantiene estable sin nuevas transfusiones y buena curva pon-
deral con corticoides a dosis bajas.

INTRODUCCION

El sindrome de Blackfan-Diamond fue descrito por primera
vez en 1938 por Diamond, como una anemia hipoplasica con-
génita®. En la actualidad, se encuentra incluido entre los llama-
dos sindromes de insuficiencia medular congénita. Se han des-
crito 500 casos en la literatura médica® La incidencia estimada
en Europa es de unos 7,3 casos por cada millon de recién naci-
dos vivos. Aunque la mayorfa de los casos son esporadicos, se
han hallado familias con patrones de herencia tanto dominan-
te como recesiva’.

El origen esta en un trastorno de los sintomas de los riboso-
mas. La mutacion causante es detectada en un 50% de los ca-
sos, la mas frecuente es la que afecta a la proteina ribosémica
RPS19 (25%). El resto se trata de mutaciones menos frecuentes,
deleciones no identificables y casos esporadicos®.

En algunos casos se asocia a parto prematuro (20%), bajo
peso al nacer (16-26%) y retraso del crecimiento (22%). La edad
media del diagndstico es entre 2 y 4 meses. Al nacimiento se
identifican un 13%, y al afo de vida el 90%. Suelen debutar con
clinica de palidez2

Se caracteriza por un defecto de produccién medular, que
afecta de forma especifica a la serie eritroide. Asocia anomalias
congeénitas hasta en un 50% de los pacientes y la predisposicion
al desarrollo de otras neoplasias, fundamentalmente leuce-
mias mieloides y osteosarcomas.

El tratamiento de primera eleccion son los corticoides, aso-
ciados inicialmente al soporte transfusional. Actualmente, el
Unico tratamiento curativo es el trasplante alogénico de proge-
nitores hematopoyéticos™.

DISCUSION

Presentamos la estabilizacion inicial, el manejo y la evolu-
cion de una anemia grave en una lactante de 3 meses. Las ane-
mias leves no suelen presentar afectacion sistémica, pero las
anemias tan graves como la de nuestra paciente presentan
afectacion multisistémica, auin con un establecimiento progre-
sivo o crénico. Por dicho motivo necesitan atencion urgente. Es
necesaria una correcta evaluacion de los pacientes que acuden
por motivos urgentes, diferenciando la atencion urgente del
diagnostico.

El objetivo fundamental del triaje es que los pacientes de
gravedad y con mayor riesgo de deterioro si se demora el trata-
miento sean atendidos lo antes posible. EI TEP (Figura 1) permi-
te una impresion inicial a través de informacién esencial del
estado funcional y ayuda a establecer prioridades. Se realiza
independientemente del motivo de consulta, viendo y escu-
chando, sin tocar y sin toma de constantes, no requiere ningu-
na herramienta mas alla de la vision y el oido del facultativo.
Identifica gravedad o urgencia a través de niveles, ejemplifican-
dose con los tres lados de un tridngulo: el aspecto general, el
trabajo respiratorioy la circulacion. Los pacientes sin afectacion
de ningun lado corresponderian a niveles IV-V; alteracién de un
lado, nivel I1l; alteracion de dos lados del triangulo, nivel II; y
alteracion de tres lados del triangulo nivel I. Los pacientes con
TEP alterado deben ser atendidos con prioridad*. Los pacientes
clasificados dentro del nivel | deben ser atendidos inmediata-
mente, los del nivel Il en 15 minutos, los de los niveles llly IV en
30y 60 minutos respectivamente. En los clasificados como ni-
vel V el tiempo de demora es hasta 120 minutos.

Aspecto
general

Trabajo
respiratorio

Circulacion cutanea

Figura 1. Triangulo de evaluacion pediatica (TEP).
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Figura 2. Localizacién de via intradsea en menores de 6 aiios.

Aunque el TEP tenga tres lados, el mas importante es el que
valora la apariencia, que es un indicador del nivel de perfusion
y oxigenacion cerebral. Cuando se encuentra alterada, es un
signo de disfuncién del sistema nervioso central. Nuestra pa-
ciente tenia regular aspecto general con irritabilidad, ademas
de palidez y taquicardia, que alteran el lado de circulacion cuta-
nea, y el tiraje respiratorio completa el lado del trabajo respira-
torio, por lo que, en unos pocos segundos y en cualquier medio
se puede identificar que requiere manejo inicial ABCDE (via
aérea, respiracion, circulacion, neuroldgico y exposicion)*.

Se debe administrar oxigeno, monitorizar, intentar canalizar
via periférica para administrar fluidos, medicacion y extraer
analitica. Este manejo se debe realizar en cualquier centro sa-
nitario; la extraccion analitica es parte del manejo secundario.
Se plantea ante la dificultad para canalizar via periférica la op-
cion de via intradsea, en este caso en meseta tibial interna por
edad menor de 6 anos®.

En todo momento, a pesar de la gravedad, nuestra paciente
se mantiene consciente y activa, aunque muy irritable, pues se
le estan realizando maniobras invasivas y dolorosas.

La causa mas frecuente de anemia es la anemia ferropénica
y mas de la mitad de los pacientes estaran asintomaticos. Pue-
den ser sintomas y signos de anemia: irritabilidad, palidez, difi-
cultad en la alimentacién, taquicardia, soplo, esplenomegalia...
todos ellos presentes en nuestra paciente®.

La palidez extrema, que es caracteristica en la presentacion
de la anemia de Blackfan-Diamond, junto con la irritabilidad y
la taquicardia alertan de una posible descompensacion.

En la clasificacion etiolégica de las anemias, diferenciamos
las producidas por el aumento de la destruccion o por la altera-
cién en la produccion; entre ellas se encuentra la anemia de
Blackfan-Diamond, por inhibicion de la médula 6sea. Por ello,
para distinguir entre las posibilidades diagndsticas de una ane-
mia en los primeros meses de vida, sin alteracion del resto de
series, es de utilidad el recuento reticulocitario.

En el caso de una anemia aplasica congénita, el diagnostico
diferencial deberia realizarse, por un lado, con una eritroblasto-
penia transitoria infantil, que afecta a nifios sanos entre 1 mes
y 8 afios (con un pico de frecuencia a los 2 afos), frecuentemen-
tetras una viriasis (Parvovirus B19). Es autolimitada y benigna’
y cursa con anemia normocrémica, normocitica, con reticuloci-
tos bajos. La otra posibilidad es una anemia de Blackfan-Dia-
mond, normocromica, macro- o normocitica, con reticulocitos
bajos, que aparece en el primer afo de vida. La médula es nor-
mocelular, con alteracion selectiva de los precursores eritrocita-
rios®s.

El diagndstico de la anemia de Blackfan-Diamond se puede
plantear en todo lactante menor de un afio con aplasia pura de
la serie roja. Se debe completar el estudio con cultivos y prue-
bas genéticas®.

CONCLUSIONES

Por todo lo anterior, como pediatras debemos saber identifi-
cary priorizar las necesidades urgentes de nuestros pacientes.
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El primer punto de atencion sanitaria suele ser el pediatra de
Atencion Primaria. La utilizacion del TEP puede ser de gran uti-
lidad para identificar y estabilizar al paciente que lo precise an-
tes de trasladarlo a un hospital. En nuestro caso el ABCDE se
puede realizar en la mayoria de centros de Atencién Primaria,
salvo la transfusion de CH.

Para un correcto diagnostico y evolucion es imprescindible
una buena historia, una correcta exploracion y plantear un
buen diagnostico diferencial.

BIBLIOGRAFIA

1. PérezNavarroJL, IbarradelaRosal,CaminoLedn R. La Pediatria a través
de casos clinicos. Madrid: Ergon; 2014.

2. Bernacer M, Leal A. Anemias no hemoliticas. An Pediatr Contin. 2004;
2:22-30.

3. Anemia de Diamond-Blackfan. En: Genetic and Rare Diseases Informa-
tion Center (GARD) [en linea] [consultado el 04/12/2019]. Disponible en: https://

rarediseases.info.nih.gov/espanol/12933/anemia-de-diamond-blackfan

4. Zuniga RV.Tridngulo de evaluacion pediatrica. Pediatr Integr. 2014;18:
320-3.

5. Accesos vasculares. En: Curso Europeo de Soporte Vital Pedidtrico. Ma-
nualdel curso de reanimacion cardiopulmonar basicay avanzada pediatrica. 1.2
edicion. Berlaar, Bélgica: Consejo Europeo de Resucitacion; 2010. p. 57-62.

6. Pavo Garcia MR, Mufioz Diaz M, Baro Fernandez M. Anemia en edad
pediatrica. Form Act Pediatr Aten Prim. 2016;9:149-55.

7. Tordecilla JC, Vega AG, Tordecilla RF. Eritroblastopenia transitoria de la
infancia: presentacion de tres casos clinicos. Rev Chil Pediatr. 2009;80:539-44.

8. San Roman Pacheco S, Mozo del Castillo Y. Sindrome anémico. En:
Guerrero-Fernandez J, Cartén Sanchez A, Barreda Bonis A, Menéndez Suso J,
Ruiz Dominguez J. Manual de diagndstico y terapéutica en Pediatria. 6.2 edicion.
Madrid: Panamericana; 2018. p. 1117-30.

9. Sandoval C. Anemiain children due to decreased red blood cell produc-
tion. En: UpToDate [en linea] [consultado el 04/12/2019]. Disponible en: www.
uptodate.com/contents/anemia-in-children-due-to-decreased-red-blood-cell-
production

10. Mondragén-Cardona A, Alzate-Carvajal V, Ortiz-Machacon J, Vasquez
FJ. Anemia de Diamond Blackfan, un diagnéstico de exclusion. Rev Médica Risa-

ralda. 2017;23:45-7.

191

Form Act Pediatr Aten Prim. 2019;12(4):188-91

©AEPap 2019 - Copia para uso personal, se prohibe la reproduccién y/o transmisién de este documento por cualquier medio o formato « www.fapap.es « ISSN | 2171-6811


https://www.elsevier.es/es-revista-anales-pediatria-continuada-51-articulo-anemias-no-hemoliticas-S1696281804716157
https://www.elsevier.es/es-revista-anales-pediatria-continuada-51-articulo-anemias-no-hemoliticas-S1696281804716157
https://rarediseases.info.nih.gov/espanol/12933/anemia-de-diamond-blackfan
https://rarediseases.info.nih.gov/espanol/12933/anemia-de-diamond-blackfan
https://www.pediatriaintegral.es/publicacion-2014-06/triangulo-de-evaluacion-pediatrica/
https://www.pediatriaintegral.es/publicacion-2014-06/triangulo-de-evaluacion-pediatrica/
https://fapap.es/articulo/403/anemia-en-la-edad-pediatrica
https://scielo.conicyt.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0370-41062009000600007
http://www.uptodate.com/contents/anemia-in-children-due-to-decreased-red-blood-cell-production
http://www.uptodate.com/contents/anemia-in-children-due-to-decreased-red-blood-cell-production
http://www.uptodate.com/contents/anemia-in-children-due-to-decreased-red-blood-cell-production
http://www.scielo.org.co/scielo.php?pid=S0122-06672017000100010&script=sci_abstract&tlng=es
http://www.scielo.org.co/scielo.php?pid=S0122-06672017000100010&script=sci_abstract&tlng=es

