-C ASOS CLINICOS

[i]

Fiebre y sindrome de Barth

Adria Micé JM!, Ibor Alés P2, Marin Marin M!

ICentro de Salud de Picassent (Valencia)
2Centro de Salud de Paiporta (Valencia)

CASO CLINICO

Nifio de 6 afos de edad que acude al servicio
de urgencias por presentar deposiciones diarreicas,
dolor abdominal, fiebre y postraciéon de 4 dias de
evolucién.

Los dias previos presentaba clinica de cansancio
extremo con imposibilidad para la deambulacién.

ANTECEDENTES

Embarazo a t#rmino, sin patologia. Parto eutécico,
cefélico y vaginal. Al nacimiento: peso 2.240 gramos;
talla 45 cm; PC 31 cm, Apgar 10/10. Retraso psicomo-
tor e hipotonia, sonrisa a los 5 meses, marcha y lenguaje
a los 4 afos. Alimentacién introducida adecuadamente.

Ingreso a los 4 meses por cuadro febril e insuficien-
cia cardiaca, por lo que llevé durante 1 afio tratamiento
con digital. Cardiomapatia dilatada, miopatia esquelé-
tica, refraso de crecimiento, neutropenia ciclica, acidemia
"3-methylglutaconic”, insuficiencia mitral congénita.
Sindrome Barth.

Madre de 36 afos, G7 CO P4 A3, diagnosticada de
portadora tras biopsia muscular. Padre de 58 afos. G1
fallecido a los 2,5 afos de edad, con sindrome de Barth.
G2 gemelar: el primero fallecido a los 14 afios de edad
(intervenido de corazén). G3-4-5 abortos, G6 sano de
11 afos de edad. G7 nifio de 6 afos con sindrome
de Barth (caso clinico).

EXPLORACION FiSICA

Peso 11 Kg, talla 94,5 cm. Temperatura corporal
37,8° C. Frecuencia cardiaca 75 lpm. Frecuencia respira-
toria 25 rpm. Presién arterial 95/65 mmHg.

Regular estado general, rasgos dismérficos llamativos,
coloracién cutdneo-mucosa normal, craneofacies normal.
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ORL: Hipertrofia e hiperemia amigdalar, congestién
faringea. Auscultacién cardiopulmonar: soplo sistélico
[-l/VI. Abdomen blando y depresible sin palparse mega-
lias. Aumento del peristaltismo. Neurolégico: hipotonia
de predominio en miembros inferiores, con atrofia mus-
cular y retraso psicomotor moderado. Signos meningeos
negativos. Urogenital: ligero hidrocele derecho.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Hemograma: leucocitos 3.800, linfocitos 70%,
neutréfilos 6%, monocitos 24%, neutréfilos absolutos
228 mm3; hemoglobina 11,9, VCM 75, CHM 25,
CHCM 34, plaquetas 276.000 mm3.

Perfil bioquimico inicial y al alta: AST, ALT, GGT, bili-
rrubina, urea, creatinina, normales. Proteina C reactiva:
104 mg/dl; al alta 84 mg/dl. Sedimento de orina:
cuerpos cetdnicos, resto normal.

Urinocultivo negativo. Hemocultivo y coprocultivo
negativo.

Radiografia de térax: sin hallazgos patolégicos.

Ecografia abdominal: minimo engrosamiento inespe-
cifico recto-sigma. Eco-Doppler inguino-escrotal: teste
izquierdo préximo a orificio inguinal de 0,2 cc, derecho
de 0,2 cc en bolsa escrotal. Discreto hidrocele bilateral,
mayor en derecho.

Aspirado medular: hiperplasia mieloide sin otros
hallozgos (seguimiento en la unidad).

Hemograma al alta: leucocitos 6.500, neutréfilos
absolutos 320 mm3; hemoglobina 11,5, plaquetas
315.000 mms.

EVOLUCION

Tras el ingreso en el servicio de hematologia
pedidtrica, se instaura tratamiento con cefepima
endovenosa (5 dias), con buena respuesta clinica,
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Kl'abla 1. ALTERACIONES GENETICAS Y TIPO DE HERENCIA EN LOS DESORDENES MITOCONDRIALES\

Sindrome clinico

Tipo de alteracién

Herencia mendeliana

OEP autosémica dominante

Deleciones multiples

Fallo de 6rganos

Deplecion tejido especifico

Autosémico recesivo

Mutacion nuclear de transmisién recesiva

Mutacién de la flavoproteina de la SDH

\Mutacién ligada al cromosoma X

Mutaciones del gen responsable (Menkes, Enfermedad de Barth, PDH)/

con lo que queda apirético a las 48 horas. Dada la
buena evolucién clinica de su proceso infeccioso,
se decide el alta con cefuroxima axetilo 250 mg cada
12 horas durante 8 dias mds.

COMENTARIO

El Sindrome de Barth es una enfermedad de
herencia recesiva ligada al cromosoma X, que se carac-
teriza por una mutacién38.10 del G4.5 Xq 28-ligado,
gen ("TAZ1") (Tabla 1).

Existen cuatro criterios clinicos# diagnésticos,
que son: cardiomiopatia dilatada?, retraso del cre-
cimiento, neutropenia! ciclica o crénica, aciduria
"3-Methylglutaconic" (3MGC).

Una serie de sintomas®¢ completan la enfermedad:
debilidad musculo-esquelética e hipotonia, insuficiencia
ventricular izquierda, defectos del septo ventricular,
transposicién de las grandes arterias, fibroelastosis
endocdrdica, retraso en el desarrollo motor, intolerancia
al ejercicio con fatiga al esfuerzo, infecciones frecuentes
y recurrentes bacterianas, retraso cognitivo’ en el cdlculo
matemdtico y en las tareas que requieren la utilizacién
de habilidades visual-espaciales, hipoglucemia durante
el periodo perinatal o infancia temprana, historia familiar
de varones afectos con los mismos sinfomas.

Dentro de los hallazgos de laboratorio!! encontra-
mos aciduria y acidemia "3-methylglutaconic", incremento
de la excrecién urinaria de dcido citrico e infermediarios
del ciclo, hipocolesterolemia, nivel bajo de cardiolipina

en musculo, plaquetas. En algunos nifios, y después
de presentar crisis de insuficiencia cardiaca?, pueden
presentar aciduria-acidemia léctica, cuya interrelacién con
la anormalidad metabélica o el resultado del déficit circu-
latorio que se produjo durante la insuficiencia cardiaca
no siempre se puede demostrar.

La neutropenial213 es uno de los hallazgos mas
inconstantes, dado que puede ser de manifestacién
ciclica, crénica o estar ausente. Se considera dentro de
la normalidad el recuento de neutréfilos absolutos por
encima de 2.000. En algunos pacientes la determinacién
puede llegar a ser de "0".

Las madres son portadoras de la enfermedad: la
transmiten, pero no desarrollan los sintomas ni tienen los
rasgos tipicos de la misma. Los hijos son los receptores
de la enfermedad en un 50% y la padecerdn en un 50%;
las hijos recibirdn en el 50% de las ocasiones el gen
mutado, en cuyo caso también serdn portadoras. Todas
las hijas de un varén con sindrome de Barth serén por-
tadoras. Un diagndstico temprano es crucial para la
supervivencia, un 30% en los primeros afos de vida
cuando no se ha hecho el diagnéstico correcto. Cuando
el diagnéstico se hace temprano, los nifos tienen una
supervivencia de 85-90%.

Existe una fundacién del sindrome de Barth,
cuyos objetivos son guiar e impulsar la bisqueda
de una cura, educar y apoyar a los médicos y crear una
comunidad de apoyo comprensivo para las familias
afectadas. La misma asociacién recomienda la utili-
zacién de una hoja protocolizada de informacién
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(Figuras 1y 2), que todos los nifios con sindrome de

Barth llevardn consigo, en la que se describe el sin-

drome, se especifican los teléfonos de emergencia y
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Figura 1
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urgencia en caso de necesidad, la patologia que
padecen en la actualidad y las posibles complica-
ciones que conlleva.
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