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entre  las  puntuaciones  del  score CDAI  (Crohn′s  disease  acti-

vity  index)  y los  títulos  de  IgA  anti-TGt.  La expresión,  por
tanto,  de  anticuerpos  frente  TGt  es un fenómeno  relacio-
nado  más  con  la  lesión  de  la  mucosa  que  con el  componente
autoinmunitario  de  la  propia  enfermedad15,16. En  base  a los
nuevos  criterios  ESPGHAN  para  el  diagnóstico  de  enferme-
dad  celíaca17,  en  un  paciente  con  clínica  compatible  y  cifras
normales  de  IgA  sérica  total  que,  tras  ser transferido  al  gas-
troenterólogo  infantil,  presentase  títulos  de  IgA  anti-TGt
elevados  (> × 10 los  VN),  estaría  indicada  la realización  de
anticuerpos  antiendomisio  y  tipificación  HLA  DQ2/8.  En  caso
de  ser  ambos  positivos  y  existir  respuesta  clínica  y analí-
tica  favorables  tras  la  exclusión  de  gluten,  se  confirmaría
el diagnóstico  de celiaquía  (obviando  la  biopsia  intestinal,
piedra  angular  del diagnóstico  hasta  hora).  En  los  casos  en
que  ambos  resultasen  negativos,  la elevación  de  IgA  antiTGt
se  interpretaría  como  un  falso  positivo,  como  en  nuestra
paciente.
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Bronquiolitis y convulsiones: no siempre
por  apneas

Bronchiolitis  and  convulsions: not  always due
to apnoeas

Sr.  Editor:

La  infección  aguda  por VRS  en lactantes  se puede  asociar
a  alteraciones  hidroelectrolíticas  con variable  repercusión
clínica1---5. Presentamos  un  lactante  afectado  de  bronquio-
litis  aguda  VRS  positivo  que  presentó  clínica  de  cianosis  e
hipotonía  generalizada  y  en el  que  los  resultados  analíticos

condujeron  a  la  sospecha  diagnóstica  de una  patología  poco
frecuente  que  se puede  asociar  a  la  bronquiolitis.

Lactante  niño  de 7  semanas  de edad  que  acude  a urgen-
cias  por  tos  y mucosidad  nasal  de 3 días,  sin  fiebre.  En  las
últimas  12  h  se encuentra  más  decaído  y  con  rechazo  de las
tomas.  Presenta  episodio  de cianosis  peribucal,  hipotonía
axial  con  hipertonía  de  extremidades,  mirada  fija y des-
conexión  del  medio,  de menos  de  1  minuto  de  duración.
No  movimientos  tónico-clónicos  ni  relajación  de  esfínte-
res.  Repite  cuadro  similar  hasta  en 4  ocasiones,  asociando
caída  de SatO2 hasta  70%  y precisando  reanimación  con  bolsa
autoinflable.  Se  orienta  el  cuadro  como  crisis  de  apnea  en
paciente  con  bronquiolitis.
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Figura  1  Diagnóstico  diferencial  de  hiponatremia.  ACT:  agua  corporal  total;  Na  + CT:  sodio  corporal  total;  [Na  + ]U:  concentración

urinaria de  sodio.

Como  antecedentes  destaca  prematuridad  de  31-1  sema-
nas  de  edad  gestacional,  que  precisó  ingreso  en  la  unidad
neonatal  durante  32  días,  presentando  síndrome  de difi-
cultad  respiratoria  tipo  1  y  otras  patologías  propias  de  la
prematuridad  con  resolución  posterior  sin  secuelas.  Fue
administrada  dosis  de  palivizumab,  según  últimas  recomen-
daciones  de la SEN6.

En  la  exploración  física  destacamos:  peso 2.800  g (p-
18),  longitud  49  cm  (p38),  percentiles  calculados  según  la
edad  corregida  (8 días);  T.a 36,5 ◦C, FC  165  lpm,  PA 95/60,
FR  70  rpm,  SatO2 100%  y  con FiO2 30%.  Aceptable  estado
general,  normohidratado  y  normocoloreado.  No  edemas.
Auscultación  cardíaca:  normal.  Auscultación  respiratoria:
leve  hipoventilación  bilateral,  espiración  alargada  con  sub-
crepitantes  húmedos  bibasales  sin  sibilancias.  Taquipnea
sin  otros  signos  de  dificultad  respiratoria.  Hipoactivo  pero
hiperreactivo  a  estímulos  con movimientos  de  hiperexten-
sión de  las  4  extremidades  y  del tronco.  No fija  la  mirada.
Pupilas  isocóricas  pero  poco  reactivas.  Reflejos  osteotendi-
nosos  exaltados,  simétricos.

En  la  gasometría  capilar  de  urgencias  destaca  Na  de
115  mmol/l  y  acidosis  respiratoria  con pH  7,26  y  PCO2

67,6.  Hemograma  normal  y  bioquímica  en la que  se
confirma  hiponatremia  con  Na  117  mmol/l,  K  5,5  mmol/l,
Ca  8,7  mg/dl,  creatinina  0,28  mg/dl y urea  18 mg/dl.  Osmo-
lalidad  en  plasma  234  mOsm/kg.  Coagulación  normal.
Sedimento  de  orina: densidad  <  1.005,  pH  6,5, resto  nor-
mal.  Iones  en  orina: Na  5 mmol/l,  K  4 mmol/l,  creatinina
1.19  mg/dl,  osmolalidad  orina  62  mOsm/kg.  Radiografía  de
tórax:  pequeñas  atelectasias  laminares  e hiperinsuflación.

Tras  el  diagnóstico  de  convulsiones  secundarias  a hipona-
tremia  severa  ingresa  en  la  UCIP,  donde  se pauta  corrección
rápida  de  la  hiponatremia  con  suero  salino  hipertónico
3%,  hasta  conseguir  una  natremia  >  125 mmol/l.  Tras  la
corrección  inicial  de  los niveles  de  sodio presenta  mejoría
neurológica  evidente,  con  desaparición  de  la  hipotonía.

Ante  un  paciente  con  hiponatremia  severa,  sin  signos  de
deshidratación  ni  edemas,  se  plantea  el  diagnóstico  diferen-
cial  entre  diversas  entidades  (fig.  1),  por lo que  se amplía
estudio  analítico  con  hormonas  tiroideas,  ACTH,  cortisol,
17-OH  progesterona  y  renina  que  son  normales.  Descartado
el  déficit  de  glucocorticoides,  el hipotiroidismo  y la  intoxica-
ción  por exceso  de agua, se orienta  el  caso  como  secreción
inadecuada  de hormona  antidiurética  (SIADH)  en  contexto
de  bronquiolitis.

La  asociación  de SIADH  con bronquiolitis  VRS  positivo
y  con  cuadros  de convulsiones  secundarias  a hiponatremia
en  este  contexto  se ha descrito  en  múltiples  series1---3.  Se
promulga  la  hipótesis  de que  la  hiperinsuflación  pulmonar
durante  procesos  infecciosos  como  la  bronquiolitis  o  la  neu-
monía  causa  hipovolemia  a nivel  pulmonar,  estimulándose  la
secreción  de ADH  a  nivel  central4.

En  nuestro caso,  la SIADH mantenida  provoca  hipo-
natremia  dilucional  e  hipervolemia  con  una  osmolalidad
plasmática  baja  (234  mOsm/kg).  En  un paciente  con  función
renal  normal  la baja  osmolalidad  persistente  se  compensa
con  una  disminución  de la  excreción  fraccional  de sodio  y
aumento  de la  excreción  renal  de agua5.  Esto  explicaría  que
nuestro  paciente  presentara  una  orina  muy  diluida  con  una
osmolalidad  urinaria  de  62  mOsm/kg,  densidad  <  1.005  y  Na
de  5 mmol/l,  dificultando  el  diagnóstico  de SIADH.

En  cualquier  paciente  con infección  pulmonar  grave  es
de  crucial  importancia  la monitorización  de  la  natremia
y  en  caso de  precisar  fluidoterapia  intravenosa  será  pre-
ferible  la  utilización  de  suero  glucosalino  1/3.  Mencionar
también  que  la  inmunoprofilaxis  con  palivizumab  no  exime
de la  infección  por VRS  pero  se  ha mostrado  coste-efectiva
en  pacientes  prematuros  de  32  a  35  semanas  con  2 fac-
tores  de riesgo  mayores6,  como  es  el  caso  de nuestro
paciente.

El  caso  presentado  muestra  la  importancia  de descar-
tar  alteraciones  electrolíticas  ante  cualquier  lactante  con
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infección  pulmonar  grave,  especialmente  si presenta  clínica
neurológica,  y resaltar  la  rara  pero  posible  asociación  de  la
SIADH  con  la bronquiolitis.
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Fibrodisplasia osificante progresiva, la
enfermedad del hombre de  piedra

Progressive ossifying fibrodysplasia, the  stone
man syndrome

Sr.  Editor:

La  fibrodisplasia  progresiva  osificante  (FOP)  (MIM:1351000)
es  una  rara  enfermedad  que  afecta  al  tejido  conectivo.  Su
prevalencia  mundial  es de  1:2.000.000  habitantes1. Aunque
su  transmisión  es autosómica  dominante,  en  la  mayoría  de
los  pacientes  se debe  a  una  nueva  mutación  en  familias  no
afectadas  previamente2. Se caracteriza  por  la formación  de
hueso  heterotópico  en tejidos  blandos,  asociándose  a  dife-
rentes  malformaciones  óseas,  siendo  la  más  característica
la  del  primer  dedo  de  ambos  pies  (hallux  valgus) que  se
encuentra  presente  en  el  95%3 de  los  casos.  Generalmente,
aparece  en  edades  tempranas,  surgiendo  los  primeros  focos
de  osificación  en la primera  década  de  la  vida  y  siendo  difí-
cil  su  diagnóstico  en  las  etapas  precoces  de  la  enfermedad.
La  aparición  de  los  focos  de  osificación  no  sigue  una  regla
fija,  aunque  su  distribución  suele  comenzar  de  forma  cra-
neocaudal  y  de  proximal  a  distal,  siendo  las  ubicaciones  más
frecuentes  la cabeza,  el  cuello  y la  espalda.  Esta  patolo-
gía  cursa  en  brotes,  pudiendo  estos  ser  desencadenados  por
traumatismos  banales,  procedimientos  invasivos,  infeccio-
nes  o aparecer  de  forma  espontánea.

La  fisiopatología  de  esta enfermedad  no  está  totalmente
aclarada,  aunque  se ha descrito  una  sobreexposición  de  la
proteína  formadora  de  hueso  (BMP)  que  podría  actuar  de
señal  para  la  formación  de  hueso  heterotópico4.

La  alteración  genética  de  esta patología  se  debe  a
mutaciones  en  el  gen  ACVR1  localizado  en el  cromo-
soma  2q23-24,  presentando  la  mayoría  de  los pacientes  la
mutación  p.Arg206His5 en heterocigosis.  Actualmente  están
apareciendo  publicaciones  que  describen  nuevas  mutacio-
nes  en  el  gen  ACRV1  asociadas  a  FOP6.

En la  actualidad,  ningún  tratamiento  ha demostrado
detener  la  enfermedad.

Se  presenta  a un  lactante  de 6  meses,  ingresado  en
nuestro  hospital  por infección  del tracto urinario,  sin
antecedentes  familiares  ni personales  de  interés.  En  la
exploración  física  destacaban  diferentes  malformaciones
esqueléticas  como  hallux  valgus  bilateral  (fig. 1)  y clino-
dactilia  del primer  dedo  de  ambas  manos,  que  según  la
madre  estaban  presentes  desde  el  nacimiento.  Llamaban
la  atención  2  tumoraciones  subcutáneas  a  nivel  craneal
(parieto-temporal  izquierda  y  parieto-occipital  derecha),  de
consistencia  pétrea  y  de aproximadamente  3-4  cm  de  diá-
metro  (fig. 2). Estas  habían  aparecido  a  los pocos  meses  de
vida,  sin  relación  con  ningún  evento  traumático.  El  resto  de
la  exploración  fue  normal.  El hemograma,  la bioquímica  y
análisis  del metabolismo  fosfo-cálcico  fueron  normales.  Las
radiografías  de pies  y  manos  realizadas  pusieron  de  mani-
fiesto  la  malformación  ósea  del  primer  dedo  de ambos  pies
y  un  acortamiento  del primer  metacarpo.  Se  realizó  una
TC  craneal  que  fue  normal  y no  mostraba  focos  de osifi-
cación  heterotópica.  Ante  la  sospecha  de FOP  se solicita
estudio  genético,  el  cual  mostró  en  heterocigosis  la muta-
ción  p.Arg206His  (c.617G  >  A)  del  exón 7 del  gen  ACVR1, lo

Figura  1  Hallux  valgus,  el  signo  característico  de  la  enferme-

dad.
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