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IMAGENES EN PEDIATRIA
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Recién nacido a término, varon, sin antecedentes familia-
res de interés, que nace mediante parto eutdcico con Apgar
9-10. Es el segundo hijo de padres no consanguineos. No
abortos previos ni alteraciones en los controles del emba-
razo.

A la exploracion destacan piel seca y eritematosa,
con descamacion y lesiones petequiales generalizadas
(figs. 1y 2) junto con aspecto hipotrofico, ictericia y succion
débil.

Ingresoé en la unidad de cuidados intensivos, evidencian-
dose coagulopatia, colestasis y trombocitopenia mantenida
a pesar de multiples transfusiones. Los cultivos y serologias
fueron negativos. En el frotis de sangre se evidenciaron lin-
focitos vacuolados. La radiografia y la ecografia posnatal
mostraron hepatoesplenomegalia (fig. 3).

Se sospechd ictiosis sindromica, incluyendo la enferme-
dad de Gaucher fetal, el sindrome de Chanarin-Dorfman y
el sindrome NISCH. El estudio enzimatico para enfermedad
de Gaucher solicitado al octavo dia de vida mostro6 ausencia
de la enzima glucocerebrosidasa. Posteriormente se pidid

/\

* Autor para correspondencia. . .
Correo electrénico: palaxote@gmail.com (F.A. Palazén-Rico). Figura 1 Aspecto al nacmiento

https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2023.03.009
1695-4033/© 2023 Asociacion Espaiiola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Este es un articulo Open Access bajo la licencia
CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).


https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2023.03.009
http://www.analesdepediatria.org
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2023.03.009&domain=pdf
mailto:palaxote@gmail.com
https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2023.03.009
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

Anales de Pediatria 99 (2023) 360-361

T T N B >

Figura 3 Hepatoesplenomegalia

un panel genético de ictiosis, y se anadid estudio de enfer-
medad de Gaucher y NISCH. El estudio genético detect6
dos mutaciones heterocigoticas del gen GBA (p.Pro430Leu
y p.Leud483Pro, presentes en los progenitores). El paciente
falleciéo 2 meses después en el contexto de una infeccion
respiratoria.

La enfermedad de Gaucher fetal' presenta una inciden-
cia <1/10° en los recién nacidos vivos, y una prevalencia de
casi 0 debido a la ausencia de tratamiento efectivo, mor-
talidad temprana y presentacion como abortos o hydrops.
En el resto de casos se asocia a hepatoesplenomegalia, cito-
penias mantenidas, y puede presentarse como un sindrome
ictiosiforme?.

Esta causada por mutaciones en el gen GBA (1g21), pro-
vocando déficit de glucocerebrosidasa. Si asocian la variante
p.Leud83Pro, presentan peor prondstico®.

Es importante conocer la relacion entre la trombocito-
penia y la ictiosis para poder diagnosticar a estos pacientes
con el objetivo de brindar consejo genético a las familias.
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