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Editorial

Francisco Javier García Sánchez

Director I Jornadas de Divulgación Científica

Estimados lectores de Extremadura Médica:

El pasado mes de noviembre se celebró la I Jornada de Divulgación Científica en el Colegio de 
Médicos de Cáceres. El objetivo de ésta era el de enseñar como elaborar un artículo científico y en 
segundo lugar técnicas y consejos para posteriormente exponerlo en público. Este proyecto nace 
de la importancia de publicar para nuestra profesión y sobre todo con vistas a animar a los 
compañeros a enviar sus casos clínicos, estudios de investigación y proyectos a medios de 
divulgación adecuados, con garantías y con vistas a mejorar el curriculum científico de cara a la 
salida de los profesionales de la medicina al mundo laboral tras acabar su periodo de formación. 

Dentro del marco de las jornadas, se celebró la fase final de un concurso de casos clínicos donde 
se podía poner en práctica lo aprendido durante las jornadas. Para esa fase final hubo una 
selección donde se valoraron aproximadamente 50 casos clínicos remitidos al Colegio de 
Médicos de Cáceres. Los diez casos seleccionados se expusieron siguiendo un formato similar al 
de congresos regionales y nacionales con el motivo de entrenar a los asistentes para futuros 
eventos. Los diez casos fueron valorados por un jurado puntuándolos en cada una de las 
exposiciones. Es necesario resaltar el gran nivel de los ponentes y de los trabajos presentados, 
motivo por el que se decidió por empate técnico conceder dos segundos premios (al segundo y 
tercer caso clínico) e incluir los 5 mejores casos en el presente número de la Extremadura Médica, 
lo cual es importante dada la relevancia con la que cuenta esta revista para nuestra comunidad 
autónoma en cuanto a materias sanitarias de divulgación científica. Los cincuenta casos enviados 
serán publicados en un libro en formato electrónico con ISBN, de esta manera contará como 
publicación a todos aquellos que enviaron un caso clínico.

El resultado se traduce en un importante seguimiento de las jornadas con la transmisión de un 
mensaje claro por parte de los asistentes: "debemos repetir este año las jornadas". Por tanto, os 
animamos para este 2015 a ir preparando vuestros casos clínicos. 

Ánimo y un saludo
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Casos Clínicos

RESUMEN.

Se presenta el caso de un niño de 7 años con 
infecciones severas de repetición cuyo hallazgo 
inicial de niveles de C3 muy bajos llevó al 
diagnóstico de Déficit Homocigoto de Factor I. La 
secuenciación genética mostró una mutación en el 
exón 5. c.772 G>A (A258T). Ambos padres son 
portadores Heterocigotos de la misma mutación, 
al igual que una tía paterna, el abuelo paterno y el 
abuelo materno. Los padres, no consanguíneos, 
pertenecen a dos pueblos cercanos de una zona 
tradicionalmente asilada de la provincia de 
Cáceres. El déficit del CFI tiene una herencia 
autosómica recesiva y es muy infrecuente. Están 

1descritos menos de 50 casos en el mundo , y suele 
darse en familias endogámicas.

El sistema del complemento participa tanto en la 
respuesta inmunes innata como adquirida. La 
deficiencia de cualquier componente proteico de 
este sistema es rara y requiere un estudio 

2
especializado y diagnóstico muy cuidadoso . El 
Factor I (FI) es un regulador e inhibidor de la vía 
clásica y alternativa del complemento. Ejerce una 
actividad enzimática capaz de romper y procesar 

3
las cadenas C3b y C4b . La ausencia completa del 
FI produce una activación espontánea no 
controlada de la vía alternativa con disminución 
de C3, lo que genera una alta predisposición a 

4
padecer infecciones .

E. Madany Al-Kheder; L. Fernández Pereira; I. Mágriz Tascón; J. A. García Trujillo; I. Tovar García; S. Romero Chala;                      

C. Cámara Hijón

Sección de Inmunología. Hospital San Pedro de Alcántara. Cáceres

PALABRAS CLAVES.

Sistema complemento, Vía alternativa, 
Complemento C3, Deficiencia del factor I, 
Infecciones de repetición. 

ABSTRACT.

The case of a 7 year old boy with severe repeated 
infections whose initial finding of very low C3 
levels led to the diagnosis of Deficit homozygous 
of Factor I is presented.  Genetic sequencing 
showed a mutation in exon 5. c. 772 GA (A258T). 
Both parents are carriers' heterozygote of the 
same mutation, as well as a paternal aunt, paternal 
grandfather and maternal grandfather. Non-
consanguineous parents belong to two nearby 
villages of a traditionally isolated area in the 
province of Cáceres. The deficit of the CFI has an 
autosomal recessive inheritance and is very 
uncommon. Less than 50 cases in the world are 
reported, and usually occur in inbred families.
The complement system is involved in both 
Innate and acquired immune responses. 
Deficiency of any protein component of this 
system is generally rare and requires a specialized 
study and very careful diagnosis. The 
Complement Factor I (CFI) is a regulator and 
inhibitor of the classical and alternative 
complement pathway, which exerts an enzyme 
activity capable of breaking and processing 

Dirección de correspondencia:
madanyeyad@hotmail.com

Deficiencia de factor I en niño con infecciones 
de repetición

GANADOR I JORNADA DE DIVULGACIÓN CIENTÍFICA
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chains C3b and C4b3. The complete absence of 
the CFI produces a not controlled spontaneous 
activation of the alternative pathway with C3 
decrease, which generates a high predisposition to 
suffer infections.
KEYWORDS: Complement system, Alternative 
pathway, complement C3, deficiency of factor I, 
repeated infections.

INTRODUCCIÓN.

El sistema humano del complemento está 
constituido por más de 35 proteínas, algunas de 
ellas unidas a la membrana celular. Su activación 
está altamente controlada por la acción de factores 
inhibidores y reguladores. Están implicados en la 
defensa del huésped contra los agentes 
infecciosos, en la eliminación de las células 
apoptóticas y en la modulación del sistema 
inmune específico. La deficiencia del 
complemento, adquirida o hereditaria, puede 
afectar a cada uno de sus componentes solubles y a 
muchos de los receptores reguladores anclados a 
membrana. La mayoría de estas deficiencias 

1hereditarias son autosómico-recesivas .

El activador más importante del sistema de 
4complemento es el Factor I (FI) , una enzima 

reguladora de tipo glicoproteína que circula en 
suero a una concentración de 25-35 mg/ml. Se 
produce en hepatocitos, monocitos y fibroblastos 
y sólo actúa en presencia de sus cofactores: Factor 
H y Factor B. Es procesada en 2 subunidades, una 
pesada (50KDa) y una ligera (38KDa). Ambas 
subunidades se unen mediante puentes disulfuro. 
El gen que lo codifica se localiza en el cromosoma 
4q25 y consta de 13 exones.

La función del FI es inactivar las cadenas C3b 
dividiéndolas en subcadenas iC3b, C3d y C3dg en 
una ruta análoga (fig. 1). 
La deficiencia completa del FI produce una 
amplificación incontrolada de la rotura del C3, y 
por consiguiente un consumo permanente del C3 
y a su vez malfuncionamiento de la vía alternativa 

1que se asocia a infecciones severas de repetición . 

DESCRIPCIÓN DEL CASO CLÍNICO.
 
Se trata de un niño remitido al servicio de 
Inmunología a los 7 años de edad, por unas cifras 
muy bajas de C3 (23.1 mg/dl) y antecedentes de 
una Meningococemia al año de edad y tres 

Figura 1. Actividad del Factor I
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Neumonías Neumocócicas a los 2, 6 y 7 años de 
edad, así como otras infecciones de menor 
gravedad.   

Antecedentes familiares: 

Padres no consanguíneos aunque de dos pueblos 
separados por sólo 10 km en una zona 
tradicionalmente aislada, con valores normales de 
C3. Padre con catarros frecuentes en la juventud y 
fiebres tifoideas, actualmente sano. Familia 
materna con historia de cólicos nefríticos de 
repetición. Una hermana pequeña sin patología 
infecciosa y niveles normales de C3.

Antecedentes personales:

El paciente presentó al nacer distress respiratorio. 
Al año de edad presentó una Meningococemia. 
Durante la primera infancia presentó catarros de 
r e p e t i c i ó n .  F i n a l m e n t e  3  n e u m o n i a s  
neumocócicas a los 2, 6, y 7 años de edad, la 
última con derrame pleural. 
Adicionalmente presentó otras infecciones 
menores como una balanopostitis, estomatitis 
aftosas ocasionales, una candidiasis oral y varias 
otitis seromucosas. 
Rinitis intermitente leve, con estudio alergológico 
negativo y síntomas de inflamación bronquial 
(con elevada cantidad de NO espirado) con 
infecciones respiratorias de vía altas de repetición

Calendario vacunal completo sin reacciones 

secundarias. Al año de edad se le administraron, 4 
dosis adicionales de PREVENAR (tras la 
meningococemia) y posteriormente la vacuna 
Pneumo23.

Pruebas complementarias

3Hemograma: Leucocitopenia  2400 ml/mm  (N 
30.6%, L 55.9%, M 12.3%), resto sin alteraciones 
(incluso frotis SP). Coagulación: sin alteraciones. 
Bioquímica general: sin alteraciones relevantes. 

A u t o i n m u n i d a d :  N o  s e  d e t e c t a r o n  
autoanticuerpos. 

Pruebas de hipersensibilidad retardada: 
normales.

Poblaciones linfocitarias: todas normales, 
excepto una disminución leve del porcentaje de 
CD4 (25.4%) [VR: 27 - 53]. 

Estudio del sistema de complemento: niveles 
muy bajos de C3: 21.9 mg/d [VR: 82 - 162] y C3 
activador (<7.4 mg/dL), con valores normales de 
C4 30.4 m g/dL y C1 inhibidor 53.1 mg/dL [VR: 
21 - 39].
Ausencia completa de Factor I, con niveles 
discretamente bajos del Factor H 8.4 mg/dL [VR: 
12 - 56]. El estudio funcional demostró ausencia 
completa de la actividad de la vía alternativa del 
complemento, con una activación muy 
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disminuída de la clásica y de la de las lectinas. Se 
descartó también la presencia de anticuerpos anti 
C3 (C3NEF) y anti factor H. 

Estudio Genético: Secuenciación en sangre 
periférica del gen del Factor I, situado en el 
cromosoma 4, detectándose una mutación en 
homocigosis del exón 5 c.772 G>A (A258T). Se 
identificaron como portadores a ambos padres, 
una tía paterna, el abuelo paterno y el buelo 
materno. 

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL. 

La historia clínica ya sugería un defecto genético 
del Complemento. Los niveles bajos de C3 con 
niveles normales de C4 orientan el diagnóstico 
hacia un defecto de la vía alternativa. La historia 
clínica descartaba un defecto adquirido tanto por 
consumo: glomerulonefritis postestreptocócica o 
membrano-proliferativa, enfermedades mediadas 
por inmunocomplejos, pancreatitis como por 
descenso de la biosíntesis como en la enfermedad 
hepática severa.
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En cuanto a los defectos primarios, se debe 
discriminar entre el defecto de C3 o de los factores 
reguladores de C3, que provocan su consumo de 
manera permanente (factor  H, factor I y factor B). 
La cuantificación de estos factores permitió el 
diagnóstico preciso del defecto, que fue 
confirmado por el estudio genético.  

JUICIO CLÍNICO.

Deficiencia en el sistema de complemento 
asociada a  patología infecciosa de repetición, 
demostrada por la ausencia del Factor I 
confirmada por la secuenciación del ADN 
genómico de la mutación c.772 G>A (Ala 258Thr) 
situada en el exón 5 del gen que codifica el Factor 
I. Tanto los padres, como 2 de los abuelos son 
portadores heterocigotos asintomáticos de la 
mutación.

TRATAMIENTO.

-Primera dosis de la vacuna antineumocócica 23-
valente (PNEUMO23) para completar la pauta 
mix ta  con  PREVENAR adminis t rada  
previamente, con dosis de recuerdo a los 5 años 
(2014).

-Profilaxis ininterrumpida con Septrim Norm 
400/80 (un comprimido diario) por las 
infecciones de vías altas de repetición y el riesgo 
de nuevas meningococemias. 
-Se administra también vacuna antimeningococo 
B (Bexero) recientemente autorizada. 

RECORDATORIO DEL SISTEMA DEL 
COMPLEMENTO

Es un mecanismo muy primitivo de defensa que 
aparece muy pronto en la escala animal. Mediante 
un sistema en cascada sus distintos componentes 
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se van activando ante el ataque de un 
microorganismo. Por un lado producen un poro en 
la membrana celular por donde entra agua, 
destruyendo al microorganismo (LISIS osmótica) 
y a su vez favorece la activación del sistema 
inmune mediante activando la opsonización, 
quimiotaxis y fagocitosis.

Activación del complemento: 

Mientras que la vía clásica se activa cuando un 
anticuerpo se une a su antígeno, la vía 
alternativa se está activando permanentemente 
(digamos que al ralentí) aunque permanece bajo 
control mediante factores reguladores. La 
presencia de una célula extraña rompe ese 
contro

Funciones del complemento: 

• Opsonización: C3b y C4b

• Quimiotaxis e inflamación: C5a 

– activación mieloide

– degranulación histamina

– degranulación de neutrófilos 

– C3a es menos activo 

• Aclaramiento de Inmunocomplejos 

• Acción lítica

• Cooperación B y presentación de 
antígenos

                                    

COMENTARIO.

Nuestro paciente es un niño de 12 años con 
antecedentes personales de infecciones graves de 
repetición, portador de una mutación c.772 G>A 
(A258T) en homocigosis en el exón 5 del gen del 
Factor I. Sus padres son portadores asintomáticos 
del déficit y ambas ramas tienen abuelos 
portadores asintomáticos.

Esta mutación ha sido previamente descrita. 
Altera el splicing y provoca la pérdida completa 
del exón 5. La presencia de esta mutación en 
heterocigosis se ha descrito asociada a casos de 

10



síndrome urémico hemolítico atípico (SUH). Sin 
embargo ninguno de los portadores de la familia lo 
ha padecido. En otro estudio se ha descrito la 
presencia de autoanticuerpos frente al FI 
asociados al SUH pero se considera que podrían 
representar más un marcador que un causante 

5
directo en el desarrollo de la enfermedad . 

La deficiencia del CFI se caracteriza por herencia 
autosómica recesiva y es muy infrecuente, y suele 
darse en familias endogámicas. Existen muy 
pocos casos a nivel mundial, sin embargo sólo en 
la provincia de Cáceres se ha detectado otros dos 
casos en adultos con mutaciones distintas en el 
gen del FI (uno de ellos también en homocigosis 
aunque asintomático y otro en heterocigosis con 
síndrome hemolítico urémico. La presencia de 
distintas mutaciones descarta un efecto fundador, 
y sugiere una incidencia real de mutaciones 
infravalorada.   
  
Lo que sí resulta sorprende en este caso es el 
enorme retraso en el Diagnóstico del paciente 
hasta que llega a la Consulta de Inmunología con 7 
años. La clínica tan sugerente de una 
inmunodeficiencia junto a la disminución 
conocida desde muy pronto de la concentración de 
C3 podría haber orientado el diagnóstico con 
mucha antelación. Este retraso en el diagnóstico 
es uno de los problemas más importantes en el 
mundo de las inmunodeficiencias al igual que en 
otras enfermedades raras, lo que aboga por la 
creación y difusión de unidades especializadas en 
este tipo de pacientes. l
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Casos Clínicos

RESUMEN.

El síndrome de aplastamiento hace referencia al 
daño renal agudo que aparece como consecuencia 
de lesiones por aplastamiento. El síndrome 
compartimental es una de sus causas y una 
complicación común del mismo. 
Presentamos el caso de un paciente con disección 
espontánea de la arteria iliaca externa izquierda, que 
durante su ingreso desarrollo un síndrome de 
aplastamiento como complicación. 
Se realiza una revisión actualizada de la literatura, 
describiendo las causas,  las características clínicas 
y el tratamiento de la disección espontánea de la 
arteria iliaca, así como del síndrome de 
aplastamiento. 

PALABRAS CLAVE. 

Síndrome de aplastamiento. Disección 
ilíaca. Rabdomiólisis. Síndrome compartimental. 

INTRODUCCIÓN.
 
El termino lesión por aplastamiento se refiere a los 
daños como resultado directo de la fuerza de 
aplastamiento. Por el contrario, el síndrome de 
aplas tamiento,  también conocida como 
rabdomiólisis traumática, es la manifestación 
sistémica de la descomposición de las células 
musculares con la liberación de los contenidos en la 
circulación.

Síndrome de aplastamiento fue descrito por primera 

1 
D. L. Acevedo Soto; O. G. Gutiérrez Carabalí ; Y. M. López Barrera; L. Martin Martin; I. Quintana 
Rodríguez; C. Pascual Montero. 

Servicio de radiodiagnóstico, Hospital San Pedro de Alcántara, Cáceres. 
1
Servicio de Anestesiología y reanimación, Hospital San Pedro de Alcántara, Cáceres. 

Dirección de correspondencia:
diana.as11@hotmail.com

Síndrome de aplastamiento en paciente con 
disección espontánea de la arteria ilíaca externa

vez después de la batalla de Londres, por Bywaters 
y Beall en 1941. Los pacientes sacados de entre los 
escombros inicialmente parecían estar ilesos, pero 
luego desarrollaban edema progresivo de la 
extremidad y shock y fallecían por insuficiencia 
renal a los pocos días. La autopsia reveló necrosis 
muscular y pigmento marrón en los túbulos renales. 
Las lesiones por aplastamiento son comunes en los 
desastres naturales tales como terremotos, pero 
también se pueden presentar después de accidentes 
de tráfico. Cualquier condición que resulta en la 
inmovilidad prolongada puede resultar en un 
síndrome por aplastamiento. 

CASO CLÍNICO.

Paciente varón de 35 años, fumador, sin 
antecedentes patológicos ni tratamientos crónicos 
de interés,  que acude a urgencias en agosto de 2014 
por presentar tras la realización de un paseo en 
bicicleta,  dolor en hemiabdomen inferior, más 
intenso en la región inguinal izquierda, mareo y 
náuseas, asociado a anuria con la eliminación 
inicial de orina hemática.  A la exploración se 
objetiva una TAS 90 mmHg y TAD 60 mmHg, 
palidez cutánea, dolor a la palpación abdominal, 
con signo de rebote + en cuadrante inferior 
izquierdo y hematoma en raíz del muslo izquierdo, 
doloroso a la palpación con pulsos periféricos 
presentes y simétricos.  

En las pruebas complementarias llama la atención 
una leucocitosis de 33. 400 mil/mm3, Hb 11.8 g/dL, 
Hto 33.8%. Se realiza TC abdominopélvico tras la 
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administración de contraste yodado intravenoso y se 
completa el estudio con angio-TC de aorta 
abdominal  y miembros inferiores donde se 
visualizan signos de disección en arteria ilíaca 
externa izquierda que se extiende hasta  la femoral 
común con importante hematoma inguinal y 
retroperitoneal.
Se le realiza tratamiento quirúrgico urgente con 
bypass iliofemoral, requiriendo reintervenciones 
posteriores por evolución tórpida, trombectomía y 
fasciotomía por trombosis del bypass y síndrome 
compartimental, amputación infracondilea por 
isquemia aguda irreversible tras síndrome 
compartimental severo con infarto muscular masivo 
y amputación supracondilea por  necrosis del 
muñón.
 
Durante el ingreso presento anuria mantenida e 
hiperpotasemia de hasta 5.98 mmol/L, CPK de 
41767 IU/L, mioglobina  de >30000 ng/Ml, 
desarrollado un fracaso renal agudo anúrico 
secundario al cuadro de rabdiomiolisis severo y 
shock hipovolemico. Tras ello se inicia reposición 
hídrica y terapia de depuración renal extracorpórea 
(TCDR) durante su estancia en la unidad de 
reanimación; realizándose desde hemofiltración 
con extracción hasta hemodiálisis sin extracción, 
con un destete satisfactorio de la TCDR

DISCUSIÓN.

La disección aórtica frecuentemente se extiende 
hacia las ramas arteriales, pero los casos aislados no 
asociados a ella son muy raros. 

Esta entidad se ha asociado a diferentes etiologías, 
entre ellas, embarazo, aterosclerosis, trastornos del 
tejido conectivo como el síndrome de Marfan, 
défici t  de alfa-1 anti tr ipsina,  displasia 
fibromuscular, y Ehler Danlos, así como a  una 
entidad distinta, infrecuente, que lleva a 
engrosamiento de la íntima con fibrosis sin 
aterosclerosis asociada, la endofibrosis arterial 
también puede causar disección arterial como 
resultado de un trauma crónico intensivo,  debido a 
movimientos repetidos comúnmente visto en atletas 

1-
altamente entrenados especialmente en los ciclistas
2.

El mecanismo documentado en los ciclistas se debe 
a que la íntima de la arteria ilíaca externa se somete a 

altas fuerzas de cizallamiento repetitivas y el alto 
flujo de sangre durante el ejercicio,  conducen a una 
reacción inflamatoria, lo cual genera la disección de 
la arteria iliaca. También ha sido descrito en 
asociación con otras actividades deportivas de alto 

3nivel incluyendo triatlón, correr y remar . 

Habitualmente se manifiesta con dolor en la región 
inguinal del lado involucrado, con dos formas de 
presentación: algunos pacientes que cursan con 
claudicación progresiva de días o meses de 
evolución o con isquemia aguda de la extremidad 
comprometida. Por lo tanto, el estudio diagnóstico 
complementario, se basara en la presentación 
clínica; así, ante una extremidad con signos de 
isquemia aguda se realizaran estudios de angio-TC 
o angio-RM los cuales  confirman el diagnóstico, 
localización y extensión de la lesión y la posible 
coexistencia de otras lesiones arteriales que 
orienten a la etiología del cuadro y permiten la 
planificación de la terapia, por el contrario ante 
síntomas crónicos se requiere comenzar con 
estudios de ecografía doppler arterial, la cual 
permitirá ver la zona de disección y los cambios 
hemodinámicos asociados a ella, con disminución 

1del flujo arterial distal .

Las  opciones terapéuticas incluyen el tratamiento 
conservador con observación y control radiológico, 
así como tratamiento médico con antiagregantes 
plaquetarios y estatinas en pacientes con factores de 
riesgo cardiovascular. La intervención quirúrgica se 
realiza en casos de signos de  isquemia aguda y 
entre las opciones terapéuticas incluyen, la 
reconstrucción quirúrgica y la reparación 
endovacular con la angioplastia con balón y 
colocación de stents. Sin embargo, los bypass 
iliofemoral o femoro-femoral extra-anatómico de 
derivación se utilizan con mayor frecuencia en este 
grupo de pacientes dependiendo del grado de 
enfermedad. 

En el caso de nuestro paciente, como complicación 
del síndrome compartimental generado por la 
compresión muscular mantenida, presentó durante 
su ingreso un síndrome de aplastamiento (SA), el 
cual hace referencia al daño renal agudo que 
aparece como consecuencia de lesiones por 
aplastamiento. Sin embargo, el concepto de SA es 
mucho más amplio y puede incluir además, en 
mayor o menor medida, lesiones traumáticas a 



14

todos los niveles, shock hipovolémico, sepsis, 
síndrome de distrés respiratorio agudo, fracaso 
cardiaco, coagulopatía, trastornos psicológicos, etc.

Los traumatismos y la compresión muscular 
mantenida son causas frecuentes de rabdomiolisis. 
Estos pueden producirse en diferentes situaciones: 
Politraumatismos, como los ocurridos en accidentes 
de  t ráf ico ,  inmovi l ización prolongada,  
procedimientos quirúrgicos con compresiones 
m u s c u l a r e s  m a n t e n i d a s ,  s í n d r o m e s  
compartimentales agudos, como en el caso de 
nuestro paciente,  lesiones producidas por 
electricidad y quemaduras extensas de tercer grado 
8.
El mecanismo de lesión y muerte celular en el 
síndrome de aplastamiento proviene de la 
compresión de las fibras musculares, donde el tejido 
se ve privado del flujo sanguíneo y se convierte en 
isquémico, con ambos mecanismos se causa la lisis 
de las células musculares, lo que conduce a un 
desequilibrio metabólico significativo e 

4
insuficiencia orgánica . 
La lesión inicial en el riñón es en gran medida 
debido a la disminución del volumen de sangre 
circulante exacerbado por el tercer espacio creado 
en la extremidad lesionada. Tras un episodio de 
rabdomiólisis, se liberan grandes cantidades de 
mioglobina a la circulación sistémica, que son 
filtradas por el glomérulo y degradadas 
posteriormente, liberando el pigmento hemo, que 
tiene efectos nefrotóxicos. La vasoconstricción, con 
reducción del flujo sanguíneo agrava el estado 
prerrenal, la citotoxicidad directa, cataliza la 
formación de más radicales libres, lo que lleva al 
fracaso intrarrenal, especialmente en el túbulo 
proximal y por último, los riñones filtran fácilmente 
la mioglobina que se precipita en los túbulos y 

4conduce a la obstrucción tubular .
La triada conformada por orina oscura, elevación 
marcada del valor plasmático de CPK e 
insuficiencia renal en un paciente con antecedentes 
traumáticos proporciona el diagnóstico.

La concentración sérica de CPK aumenta de forma 
característica en los pacientes con rabdomiolisis, 
incluso hasta alcanzar cifras 1.000 veces superiores 
a los valores normales. Puede aparecer 
hiperpotasemia importante, alteraciones séricas de 

calcio y la detección de niveles elevados de 
Aspartato Transaminasa (AST), Alanina 
Transaminasa (ALT) y Láctico Deshidrogenasa 
(LDH). 

El manejo inicial con líquidos se debe continuar  
con el objetivo de  restablecer el volumen circulante 
de sangre con suero fisiológico normal. Idealmente, 
la producción de orina debe mantenerse a > 200-

 7-8.300 ml / h  Los pacientes pueden requerir 6-12 L 
por día para mantener esta diuresis, debido al tercer 

7
espacio de la extremidad afectada . 

A pesar de la reanimación adecuada, hasta un tercio 
de los pacientes con rabdomiólisis desarrollará 

7
insuficiencia renal aguda (IRA) . Se debe estar 
preparado para iniciar tratamiento con diálisis, 
según sea necesario,  las indicaciones de diálisis 
estándar son la hiperpotasemia, acidosis, uremia o 
hipervolemia.
C o n t r o l a r  e l  d e s a r r o l l o  d e  s í n d r o m e  
compartimental,  para la realización de  
fasciotomías tan pronto como sea posible y así 
restaurar la perfusión y evitar lesiones 

 9-10neurovasculares permanentes .

A pesar de la alta tasa de infección entre las víctimas 
del síndrome de aplastamiento, la terapia 
antibiótica empírica, no se recomienda a menos que 
las heridas abiertas están presentes. Para los 
pacientes con heridas abiertas, se recomienda el 
tratamiento empírico con cefalosporinas de amplio 
espectro con o sin metronidazol, además de la 

11profilaxis contra el tétanos .

CONCLUSIÓN.

El síndrome de aplastamiento hace referencia al 
daño renal agudo que aparece como consecuencia 
de lesiones por aplastamiento. El síndrome 
compartimental es una de sus causas y una 
complicación común. La reanimación agresiva con 
líquidos intravenosos es la base del tratamiento, la  
terapia de depuración renal extracorpórea y una 
estrecha vigilancia pueden reducir el riesgo de 
insuficiencia renal y la muerte.



15

Figura 1. Corte axial de angio-TC de aorta abdominal y miembros inferiores. La arteria ilíaca externa izquierda 
presenta una imagen lineal hipodensa correspondiente con flap intimal por disección de la misma. Hematoma que 
se extiende desde la región inguinal izquierda hacia la pelvis ocupando el espacio prevesical. 

Figura 2. Reconstrucción sagital de angio-TC de aorta abdominal y miembros inferiores. Flap intimal 
por disección de arteria iliaca externa izquierda objetivando paso filiforme de contraste distalmente 
hasta la arteria femoral común.



Figura 3. Corte axial de angio- TC de miembros inferiores. Aumento de tamaño de toda la musculatura de la raíz del muslo 
sugiriendo cambios edematosos importantes. 
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Casos Clínicos

RESUMEN.

Los cólicos del lactante son una de las causas más 
frecuentes de llanto e irritabilidad en los lactantes, 
pero también existen otras patologías de mayor 
severidad con dicha manifestación que, en 
ocasiones, pueden pasar desapercibidas. De ahí la 
importancia de la anamnesis completa y detallada, 
junto a una exploración minuciosa, intentado 
evitar posibles errores y demoras diagnósticas 
importantes como en nuestro caso.

Presentamos el caso clínico de un lactante de 4 
meses sin antecedentes de interés, derivado por su 
p e d i a t r a  a  c o n s u l t a s  e x t e r n a s  d e  
Gastroenterología Pediátrica por episodios 
recurrentes de llanto e irritabilidad, atribuidos a 
cólicos de lactante, que no mejoran a pesar de 
varios cambios de alimentación. Realizando una 
anamnesis exhaustiva refieren que los episodios 
de llanto ocurren 5-6 veces al día, sin predominio 
horario. Se acompañan de flexión de 
extremidades inferiores, extensión de superiores, 
rubefacción y, en ocasiones, sialorrea. Tienen una 
duración aproximada de 5-10 minutos. Son 
d iu rnos  y  a lgunas  veces  noc tu rnos ,  
despertándolo. En las últimas semanas ocurren 
con más frecuencia. Desde entonces sonríe 
menos, tiene peor contacto y duerme más. A la 
exploración destaca la presencia de 3 manchas 
acrómicas lanceoladas, escaso contacto y no 
sostén cefálico. Nos muestran video demostrativo 
de los episodios donde observamos movimientos 
compatibles con espasmos en flexión. Ingresa 

para estudio con la sospecha de Esclerosis 
Tuberosa, que se confirma. Inicia tratamiento con 
anticomicial con buena respuesta inicial. 
Posteriormente ha presentado varios ingresos por 
estatus epilépticos.

DESCRIPCIÓN CASO CLÍNICO

1. Motivo de consulta.

Cólicos del lactante.

2. Antecedentes personales y familiares.

- Antecedentes personales: Embarazo 
controlado, de curso normal. Parto por cesárea 
por desproporción cefalopélvica, a las 40 
semanas de edad gestacional. Peso recién nacido: 
3780 g. Período neonatal normal. No ingresos ni 
intervenciones quirúrgicas. No alergias 
conocidas. Correctamente vacunado. Lactancia 
materna exclusiva 1 mes.  Desarrollo 
ponderoestatural y psicomotor normal. 
Dermatitis atópica.
 

- Antecedentes familiares: Madre con 
hipotiroidismo, intervenida por quiste ovario 
torsionado. Padre intervenido a los 19 años de 
vida de comunicación interauricular tipo ostium 
primum y cleft mitral. No consaguinidad. Primo 
hermano materno con trastorno por déficit de 
atención e hiperactividad.

18

Llanto e irritabilidad, ¿sólo cólicos del 
lactante?



3. Enfermedad actual.

Lactante de 4 meses y 3 semanas que acude a 
consultas externas de Gastroenterología 
Pediátrica derivado por su pediatra por episodios 
recurrentes de llanto e irritabilidad, atribuidos a 
cólicos de lactante.

Refieren dificultad para las tomas desde el 
nacimiento. Durante los primeros días de vida mal 
enganche, posteriormente lo consigue y continúa 
con lactancia materna exclusiva durante el primer 
mes. A partir de éste, comienza a presentar 
regurgitaciones iniciando alimentación con 
fórmula artificial con diferentes tipos de leche, 
consiguiendo mejoría y cese de vómitos con 
fórmula antirreflujo. Hábito intestinal una 
deposición al día, dura.

Hace 1 mes tuvo un cuadro de gastroenteritis 
aguda por rotavirus. Desde entonces, presenta 
episodios de llanto, con flexión de extremidades 
inferiores y extensión de las superiores, con 
rubefacción, atribuidos a cólicos del lactante 
versus enfermedad por reflujo gastroesofágico, 
por lo que su pediatra decide pautar tratamiento 
con domperidona, sin conseguir mejoría.

Profundizando en la anamnesis, describen que 
dichos episodios ocurren con una frecuencia 5-6 
veces al día, sin predominio horario. Son diurnos y 
en ocasiones nocturnos, con los que se despierta, 
de unos 5-10 minutos de duración, con 
somnolencia posterior. Se asocian algunas veces a 
sialorrea, con desviación de la mirada hacia arriba, 
sin pérdida de consciencia. Refieren que desde 
entonces sonríe menos, duerme más y tiene peor 
contacto. Nos muestran video demostrativo de los 
episodios donde observamos movimientos 
compatibles con espasmos en flexión.

4. Exploración física.

Peso: 6.850 g ( p25).  Talla: 62,5 cm ( p25). PC: 
44,5 cm ( p90). Buen estado general. Buena 
situación nutricional. Normocoloración 
mucocutánea. Dermatitis atópica. Manchas 
acrómica lanceolada en región sacra, abdomen y 
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extremidad inferior derecha. (Imagen 1) 
Auscultación cardiopulmonar nomal. Abdomen 
blando, depresible, no doloroso. No masas ni 
megalias.

Neurológico: Fontanela normotensa. Pupilas 
isocóricas, normoreactivas. No asimetrías 
faciales. Fuerza y tono normal. No se logra buen 
contacto ni empatía. No buen sostén cefálico. 
ROT vivos. Buena reacción al soporte sin sostén 
cefálico. En decúbito prono, paso del brazo 
positivo.

5. Diagnóstico inicial.

La clínica que describen no cumple criterios de 
cólicos de lactante, sino que nos hace sospechar 
en un cuadro de espasmos de flexión, por lo que 
solicitamos un EEG cuyo resultado describe 
anomalías epileptiformes de predominio en 
región parieto-occipital. No hipsarritmia. 
(Imagen 2)



20

Se decide ingreso para tratamiento y estudio. 

6. Pruebas Complementarias.

- Hemograma, bioquímica, gasometría 
venosa y coagulación: normales. 

- Amonio: normal.
- Cetonemia negativa.
- Perfil férrico, lipídico, hormonas 

tiroideas y metabolismo cobre: normales.
- RNM: túberes corticales y hamartomas 

cerebrales. (Imagen 3)
-  E E G  d e  c o n t r o l :  A n o m a l í a s  

epileptiformes multifocales, más expresivas en 
región temporo-parietal izquierda.

- Ecocardiograma 2D doppler pulsado 
continuo color: rabdomiomas cardiacos. (Imagen 
4)

- Ecografía abdominal y renal: normal.
- Interconsulta con oftalmología: Fondo de 

ojo: tumoración sobreelevada blanquecina  de 
pequeño tamaño compatible con hamartoma 
retiniano. (Imagen 5) 

- Estudio genético (TSC2): se ha 
identificado una mutación. La variante 
c.2353C>T (p.Gln785*) en heterocigosis el gen 
TSC2 
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7. Evolución.

Ante la sospecha de Complejo Esclerosis tuberosa 
con espasmos de flexión, cuadro concordante con 
la anamnesis, exploración física y resultados de 
las pruebas complementarias realizadas, se inicia 
tratamiento con vigabatrina con aumento 
progresivo dosis hasta conseguir control de las 
crisis, consiguiendo el cese de las mismas en torno 
al 13º día de ingreso, junto a una mejoría 
importante del contacto, empatía y tono muscular. 

A los 3 días del alta, reinicia crisis. Se aumenta 
vigabatrina, sin ser efectivo, por lo que realiza 
ciclo con prednisona oral, con buena respuesta. 
Posteriormente precisa asociar ácido valproico, 
permaneciendo estable, sin nuevas crisis durante 
aproximadamente un año. El día 20/10/14 acude 
al servicio de urgencias por un episodio de estatus 
convulsivo, ingresando en UCI pediátrica durante 
8 días.

DISCUSIÓN

Los cólicos del lactante se definen según los 
criterios ROMA III como episodios de 
irritabilidad o llanto que inician y acaban 
bruscamente, sin causa aparente, de unas 3 ó más 
horas de duración al día, al menos 3 veces a la 
semana, durante al menos 3 semanas, sin 
afectación del  crecimiento. Podemos utilizar la 
“Regla de los 3 de Wessel”: aparece antes del 3er 
mes de vida, duración de 3 ó más horas y se 
prolonga durante 3 ó más días a la semana. Tienen 
una incidencia de 5-19% de los lactantes, siendo 
más frecuentes en torno a las 6 semanas de vida. 
Su etiología es desconocida, se piensa en un 
origen multifactorial. 
Hay que hacer hincapié en que su diagnóstico es 
principalmente clínico mediante la anamnesis y la 
exploración física, descartando causas orgánicas y 
que no existen fármacos ni maniobras específicas 
como tratamiento. Es importante informar a los 
padres de la benignidad del cuadro y del carácter 
transitorio del mismo. 
Tras una breve descripción de los cólicos del 
lactante, podemos comprobar que la clínica que 
mostraba nuestro paciente no cumplía con dichos 
criterios. Con los episodios descritos previamente 

como espasmos de flexión, junto a la existencia 
de las manchas acrómicas lanceoladas en la piel y 
los resultados de las pruebas complementarias, se 
llegó al diagnóstico de Complejo Esclerosis 
Tuberosa (CET).

El CET tiene una herencia autosómica 
dominante, con una alta penetrancia y una 
expresividad variable. Se debe a la alteración de 2 
genes: TSC1 (9q34) y TSC2 (16p13), siendo este 
último el más frecuentemente implicado y donde 
existe una alta tasa mutaciones de novo (>60%). 
La incidencia descrita es de 1/ 15.000 recién 
nacidos vivos. El diagnóstico es clínico, 
cumpliendo una serie de criterios. ( Tabla 1)

El diagnóstico se puede realizar en diferentes 
etapas de la vida, según la forma con la que debute 
la enfermedad: En un lactante se manifiesta 
frecuentemente con espasmos en flexión y 
manchas hipocrómicas en la piel. Más tarde, en la 
infancia, suele presentarse con epilepsia y 
angiofibromas faciales. En la edad adulta, puede 
debutar con alguna manifestación visceral, por 
ejemplo renal.
Es importante el diagnóstico precoz y la 
detección del mecanismo de transmisión para 
poder realizar consejo genético. El tratamiento 
está condicionado a las manifestaciones clínicas 
que presente cada paciente y al control de la 
epilepsia.

CONCLUSIÓN

Con este caso clínico queremos evidenciar que el 
llanto y/o la irritabilidad en un niño son 
manifestaciones inespecíficas, que pueden estar 
originados por múltiples factores. Aunque los 
cólicos del lactante son una de las causas más 
frecuentes, también existen otras patologías de 
mayor severidad con dicha manifestación que, en 
ocasiones, pueden pasar desapercibidas. De ahí la 
importancia de la anamnesis completa y 
detallada, junto a una exploración minuciosa, 
para intentar realizar un diagnóstico diferencial 
adecuado, que nos dirija al diagnóstico definitivo 
certero. Queremos hacer mención, al beneficio 
que podemos obtener gracias a la utilización de 
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las nuevas tecnologías para orientar una sospecha 
diagnóstica, como en nuestro caso, que gracias a 
un video con un teléfono móvil pudimos 
confirmar que los episodios que describían se 
trataban realmente de crisis convulsivas.
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RESUMEN. 

La sordera súbita es aquella hipoacusia 
neurosensorial o perceptiva que se inicia en menos 
de 72 horas, con pérdida de más de 30 dB al menos 
en tres frecuencias consecutivas de la audiometría 
tonal, sin otros antecedentes otológicos previos. 
En la mayoría de las ocasiones es idiopática, si 
bien es cierto que existen multitud de etiologías. 

Neurosífilis: una causa muy infrecuente de 
sordera súbita

1 1 1 1
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1 2 1Cabrera ; D.P.  Rodríguez López ; M.S. Aparicio Pérez .
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INTRODUCCIÓN

La sordera súbita es una entidad de incidencia 
creciente, actualmente de unos 5-20 casos por 
cada 100.000 habitantes y año, aunque se estima 
que está subdiagnosticada por la falta de 
consultas de aquellos pacientes que presentan 
resolución espontánea. Supone un 1,2% de las 
urgencias hospitalarias de otorrinolaringología.

En la siguiente tabla (tabla I) se muestran las 
posibles etiologías descritas para la sordera 
súbita:

Tabla I. Etiologías descritas para la sordera súbita.
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Puede ocurrir a cualquier edad, afectando más 
típicamente a pacientes de entre 43 y 53 años sin 
observarse diferencias significativas en cuanto al 
género. En la mayoría de las ocasiones es 
unilateral, pero hasta en un 3% de los casos puede 
ser bilateral. Muchos pacientes, sin embargo, se 
presentan con una sensación de presión en el oído 
y no reconocen que han perdido audición. Más del 
90% de estos pacientes asocian acúfenos y el 20-
60% presenta episodios de vértigo. La otalgia o 
parestesias del oído afecto también es un síntoma 
bastante frecuente.

El examen físico no debe revelar signos de otitis 
media u obstrucción en el conducto auditivo 
externo. Además, todos los pacientes con 
hipoacusia neurosensorial súbita deben someterse 
a una evaluación audiométrica y a una resonancia 
magnética para descartar patología retrococlear a 
menos que tengamos muy clara la etiología. La 
analítica no se indica de forma rutinaria puesto 
que los estudios de laboratorio deben estar 
basados en los hallazgos de la anamnesis y la 
exploración física que sugieran una etiología 
específica merecedora de dichos estudios.

En cuanto al pronóstico, la historia natural de la 
sordera súbita es variable debido a las múltiples 
causas que pueden producirla. Algunos pacientes 
se recuperan completamente sin intervención 
médica, habitualmente durante los tres primeros 
días. Sin embargo, la mayoría de los pacientes no 
van a recuperar audición sin tratamiento, e, 
incluso, hasta un 10% de los pacientes 
experimentan un empeoramiento de su audición 
en el tiempo a pesar de la instauración del 
tratamiento adecuado. Son factores de mal 
pronóstico, entre otros, la edad avanzada, una 
mayor afectación auditiva (sobre todo de 
frecuencias medias y agudas), síntomas 
acompañantes (vértigo, acúfenos y cefaleas) y un 
inicio tardío del tratamiento. 

El tratamiento de la sordera súbita es muy 
controvertido. Pese a ello, una vez diagnosticada 
debe instaurarse lo antes posible. El esquema 
terapéutico está basado fundamentalmente en los 
corticoides sistémicos, generalmente por vía oral, 

apoyados en los corticoides intratimpánicos 
como rescate.

EXPOSICIÓN DEL CASO

Varón de 45 años, cocinero, que acudió al 
Servicio de Urgencias por hipoacusia brusca de 
oído izquierdo y episodios de vértigo con caídas, 
por lo que se derivó al Servicio de ORL para 
valoración.

No alergias medicamentosas conocidas. Ex-
politoxicómano no por vía parenteral. VIH 
positivo conocido desde noviembre de 2000 con 
abandono total de la medicación a finales de 2012 
(CD4: 520). En 2005 presentó una meningitis 
linfocitaria de posible origen tuberculoso y en 
2012 una maculopatía cicatricial en el ojo 
izquierdo  pos ib lemente  secundar ia  a  
toxoplasmosis.

A su llegada, el paciente refería pérdida de 
audición brusca de oído izquierdo con sensación 
de presión intensa y acúfenos en dicho oído de 
varios días de evolución, sin supuración ni fiebre. 
Además, desde hacía más de dos semanas venía 
presentando cefalea hemicraneal izquierda con 
escasa respuesta a analgésicos habituales y 
sensación de inestabilidad con caídas.

A la exploración, otomicroscopia y endoscopia 
nasal sin hallazgos significativos. Exploración 
neurovestibular sin nistagmo, Barany negativo, 
Romberg inestable, Utemberger hacia la 
izquierda y marcha con desviación a la izquierda 
y aumento de la base de sustentación. Dix-
H a l l p i k e  n e g a t i v o  b i l a t e r a l .  E n  l a  
videonistagmografía se observó un nistagmo de 
características pendulares sugestivo de patología 
central. La audiometría reveló una hipoacusia 
nerosensorial severa de oído izquierdo                       
(imagen 1). 

Ante los hallazgos de posible hipofunción 
vestibular izquierda con componente central 
asociado se decidió pautar Serc® y tratamiento 
corticoideo y solicitar resonancia magnética, 
pruebas vestibulares, potenciales evocados 
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auditivos de tronco cerebral y valoración por 
Neurología, cuyo juicio clínico fue de vértigo de 
características periféricas y cefalea sin criterios de 
alarma clínica al momento.

Tres meses después acude a revisión por el 
Servicio de ORL. La RMN no mostraba hallazgos 
patológicos y el paciente continuaba sin cambios 
en la audición, objetivándose con una nueva 
audiometría que no mostró cambios significativos 
respecto a la previa.

Un mes más tarde el paciente acude al Servicio de 
Urgencias por ojo rojo izquierdo y disminución de 
la agudeza visual  del  mismo, siendo 
diagnosticado por el Servicio de Oftalmología de 
uveítis anterior de ojo izquierdo. Se pautó 
tratamiento tópico y se solicitó serología, que 
mostró valores de RPR positivo (título 1/640) y 
anticuerpos treponémicos positivo, compatible 
con neurosífilis con afectación oftálmica y 
vestibular en paciente infectado por VIH muy 
probablemente inmunodeprimido por abandono 
de la terapia antirretroviral. 

Se decidió ingreso en el Servicio de Medicina 
Interna para punción lumbar, completar el estudio 
y tratamiento.  Se detectaron lesiones 
eritematosas, sobreelevadas, no pruriginosas, 
diseminadas por todo el cuerpo incluyendo 
afectación palmoplantar, que el paciente no sabía 
precisar el tiempo de evolución de las mismas, 
aunque sí atribuía las lesiones de las manos a 
espinas de pescado debido a su trabajo como 
cocinero. El ojo izquierdo continuaba rojo y con 
cierta ptosis palpebral y la hipoacusia 
neurosensorial izquierda no había mejorado. 

Los estudios de laboratorio mostraron los 
3siguientes datos de interés: plaquetas 90.000/mm , 

proteína C reactiva 33 mg/L, carga viral VIH en 
plasma 385 copias, linfocitos CD4 213 cél/ìL.
Punción lumbar con salida de líquido claro, RPR 
1/4 y confirmatorio de lúes positivo, con 
negatividad para otros patógenos, virus u hongos.
Se inició tratamiento con Penicilina IV durante 14 
días, con buena respuesta, desapareciendo el ojo 
rojo aunque sin mejora de visión pero sí auditiva, 

manteniendo en regresión las lesiones cutáneas 
que solo se limitaban a las plantas de los pies.
No se realizó punción lumbar al finalizar 
tratamiento ya que se consideró curada la 
neurosífilis.
Finalizado el tratamiento antibiótico el paciente 
fue dado de alta, reinstaurándose terapia 
antirretroviral con Norvir®, Intelence® y 
Prezista®. 

Cuatro días después de ser dado de alta, el 
paciente es revisado nuevamente en las consultas 
de ORL por la hipoacusia brusca del oído 
izquierdo. Refería mejoría auditiva y de los 
episodios de vértigo tras el tratamiento con 
Penicilina. En la exploración neurovestibular el 
Romberg se había negativizado aunque sí se 
mantenía el Utemberger hacia la izquierda. La 
audiometría objetivó leve mejoría del oído 
izquierdo en frecuencias medias en 15-20 dB con 
respecto a la inicial, realizada hacía ya cinco 
meses (imagen 2).

Al finalizar la consulta se le explicó al paciente la 
extrema rareza del caso y la posibilidad de que la 
mejoría vestibular pudiera llegar a ser completa 
por compensación central ,  aunque la 
recuperación total auditiva sería menos probable 
al haber finalizado ya el tratamiento de la 
neurosífilis.

DISCUSIÓN 

Se denomina neurosifì ilis a la afectacionì  del 
sistema nervioso central por la espiroqueta 
Treponema pallidum. Las manifestaciones 
neurolo ìgicas pueden aparecer en cualquier 
estadío de la enfermedad, y se observa una 
relacionì  entre el tiempo transcurrido desde la 
primoinfeccio ìn y el si ìndrome cli ìnico 
desarrollado.

La sifì ilis ha sido y sigue siendo una enfermedad 
relativamente comunì . Se presenta con masì  
frecuencia en paisì es poco desarrollados y se 
estima que las regiones masì  afectadas en el 
mundo son el sur-sureste de Asia, A ìfrica 
subsahariana y Latinoamerì ica. En los paisì es 
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industrializados se observo ì  un descenso 
significativo del numì ero de casos desde el 
descubrimiento de la penicilina, pero volvioì a 
incrementarse a partir de los anoÞ s ochenta en 
relacionì  con la actual pandemia de infeccionì  por el 
virus de inmunodeficiencia humana (VIH).

El principal mecanismo de contagio de T. 
pallidum es el contacto sexual. Una vez que el 
treponema ha accedido al huesì ped y tras un 
perioì do de incubacionì  de 10-90 diaì s, se desarrolla 
el complejo primario de la sifì ilis denominado 
chancro primario, que consiste en una ulceracionì  
rojiza de bordes indurados y adenopatiaì s en la 
zona ganglionar subsidiaria. En este estadío, se 
estima que en un 20% de los casos se produce 
invasionì  del liqì uido cefalorraquidì eo (LCR). Tras 
curar el chancro, entre 6-12 semanas, se produce 
una diseminacionì  sanguinì ea del treponema con 

linfadenopatiaì s y exantema generalizados. Es el 
es tad ío  secundar io ,  que  se  resue lve  
espontanì eamente en cuatro semanas. En esta fase 
el treponema invade el sistema nervioso hasta en 
un 70% de los casos no tratados. Posteriormente 
se entra en un perioì do asintomatì ico denominado 
lueì s latente. A partir de esta fase puede volver a 
producirse un nuevo estadío secundario o bien 
aparecer una si ìfilis terciaria, que afectari ìa 
principalmente a los sistemas cardiovascular o 
nervioso. 

Las formas de presentación clínica pueden ser 
muy variadas (tabla II). Este enorme 
polimorfismo hace que esta enfermedad, que le ha 
valido el nombre de 'gran simuladora', haya de 
tenerse en cuenta en casi todos los diagnosì ticos 
diferenciales en neurologiaì .

Tabla II. Principales sinì dromes clinì icos que pueden aparecer en la neurosifì ilis.
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El diagnosì tico se basa en las caracterisì ticas 
clinì icas junto con las anomaliaì s bioquimì icas y 
serologì icas del LCR. Solì o en contados casos, 
como el goma o las formas meningovasculares, 
las pruebas de imagen pueden tener valor 
diagnosì tico. Esto justifica el hecho de no haber 
encontrado hallazgos patológicos en la RM del 
paciente que presentamos. La principal utilidad de 
estas pruebas es, por tanto, descartar otras 
enfermedades neurologì icas que podriaì n cursar 
con un cuadro clinì ico similar. 
Hoy en diaì  las pruebas serologì icas de deteccionì  de 
anticuerpos en la sangre y en el LCR siguen siendo 
el principal apoyo para el diagnosì tico en la 
pracì tica clinì ica. Esì tas pueden ser reaginì icas 
(inespecifì icas), como la prueba de la reagina 
plasmatì ica (RPR) y el VDRL; y treponemì icas 
(especifì icas).

A pesar de las dificultades diagnosì ticas que se 
presentan con frecuencia, se recomienda iniciar el 
tratamiento tanto en aquellos pacientes con 
neurosi ìfilis confirmada como en los casos 
sospechosos. El antibiótico de elección es la 
penicilina IV durante 10-14 diaì s, completándose 
con penicilina G benzatina IM durante tres 
semanas. En los casos de alergia a la misma 
deberiaì  intentarse la desensibilizacionì  y un 
posterior tratamiento con ella. De no ser posible, 
se recomienda emplear ceftriaxona, tras el 
correspondiente estudio de sensibilidad, y, en 
ulì timo caso, cloranfenicol o eritromicina.

En una enfermedad en la que se producen 
recidivas con frecuencia, tan importante como el 
tratamiento es el seguimiento posterior, con el fin 
de detectar fracasos terapeuì ticos.

CONCLUSIONES

La sordera súbita, cada vez más frecuente en el 
área ORL, es una entidad que puede tener un 
profundo impacto en la calidad de vida del 
paciente, que se deteriora aún más si se acompaña 
de episodios de vértigo y/o acúfenos. Además, 
para estos pacientes la dificultad en la localización 
del sonido puede aumentar el riesgo de accidentes, 

por lo que ante la sospecha clínica es necesario 
iniciar un tratamiento corticoideo lo antes 
posible. A pesar de que en la mayoría de las 
ocasiones es idiopática, muchas son las causas 
que pueden producirla, como se reflejó en la tabla 
I. Entre ellas se encuentra la neurosífilis, como en 
el caso de nuestro paciente, una enfermedad 
antigua que actualmente sigue presente 
provocando sinì dromes muy variados. Ello hace 
que, con frecuencia, deba tenerse en cuenta en el 
diagnosì tico diferencial no solo de sordera súbita, 
sino también de numerosas enfermedades 
neurologì icas y psiquiatì ricas. 

La mejoría auditiva del paciente fue leve pese a 
ser joven (45 años), haber iniciado con rapidez el 
tratamiento corticoideo y haber resuelto, en 
principio, la causa de su sordera súbita. Sin 
embargo, puede justificarse por la gran afectación 
auditiva de frecuencias medias y agudas y los 
síntomas acompañantes (vértigo, acúfenos y 
cefaleas).
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Imagen 1. Oído derecho con audiometría normal (umbrales auditivos por debajo de 30 dB). Oído izquierdo con 
hipoacusia neurosensorial severa (umbrales auditivos en torno a 70-80 dB).

Imagen 2. Oído izquierdo con 
audiometría inicial (representada 
en azul celeste) y a los cinco meses 
una vez finalizado el tratamiento 
antibiótico (representada en azul 
oscuro). Se puede apreciar una 
leve mejoría en frecuencias 
medias de hasta 20 dB que 
corresponde al área coloreada en 
gris.
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RESUMEN. 

Se presenta el caso de un paciente de 70 años que 
acude por presentan incapacidad para la 
bipedestación y movilización de extremidades 
superiores de 4 días de evolución, en relación a 
cuadro de deposiciones líquidas sin productos 
patológicos. Durante la exploración clinica se 
pone de manifiesto una disminución del balance 
muscular de extremidades inferiores de 3-4/5 que 
posteriormente progresa a un balance global de 
1/5 y distal de 0/5 tanto en extremidades inferores 
como superiores sin afectación de la sensibilidad y 
sin otras afectaciones neurológicas. 

Durante el ingreso precisó soporte ventilatorio 
invasivo con posterior recuperación de la función 
respiratoria aunque con discreta mejoría de la 
movilidad de extremidades. En estudio de punción 
l u m b a r  s e  o b j e t i v a  d i s o c i a c i ó n  
albuminocitológica y estudio electrofisiológico 
que refleja polineuropatia motora axonal en grado 
grave, siendo catalogada la entidad como 
Sindrome de Guillain Barré en su forma axonal 
morota aguda. Esta entidad se caracterizan por una 
parálisis grave con lenta recuperación, siendo 
poco frecuentes en nuestro medio. Esta forma 
tiene peor pronóstico, sobre todo cuando esta 
relacionada a una amplitud del potencial de acción 
muscular menor del 20% de los valores normales 
en estudios electrofisiológicos, la edad avanzada, 
la instauración brusca y el requerimiento de 
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asistencia ventilatoria. Es importante la sospecha 
clínica para el diagnostico precoz. Hacemos una 
revisión de la patogénia, diagnostico y 
tratamiento del Sindrome de Guillain Barré.

INTRODUCCIÓN

El síndrome de Guillain-Barré es una 
polineuropatía inmuno-mediada aguda, 
heterogénea, con distintas variantes de 
presentación. La variante desmielinizante 
inflamatoria aguda es la mas frecuente en nuestro 
medio, a menudo caracterizada por la triada 
disestesia o parestesias en manos y pies con nivel 
sensitivo, debilidad progresiva y simétrica de 
curso agudo y arreflexia; la mitad de los casos 
presentan afectación de extremidades inferiores 
que asciende hasta afectar a todo el cuerpo (forma 
ascendente de Landry).  

La variante denominada Sindrome de Miller 
Fisher, caracterizado por oftalmoplejia, ataxia y 
arreflexia de inicio agudo, relacionado en un 97% 
con positividad de anticuerpos antigangliosido 
GQ1b. Otras variantes menos frecuentes como la 
diplejía facial con parestesias distales, otra con 
afectación laringocervicobraquial, formas 
motoras puras y paraparéticas y pandisautonimia 
pura. Presentamos el caso de un paciente mayor 
con afectación brusca de la movilidad de 
extremidades tanto superiores como inferiores 
objetivado en estudios electrofisiológicos, sin 
afectación de la sensibilidad y deterioro de la 
función respiratoria que necesitó soporte 
ventilatorio.

Pérdida de fuerza en las piernas y 
deposiciones líquidas: ¿pueden estar 
relacionadas?
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MOTIVO DE CONSULTA

“No puedo andar”.

ANTECEDENTES Y ANAMNESIS

Varón de 70 años con los siguientes antecedentes 
personales:
- HTA, Dislipemia. No DM.
- IQ: Apendicectomia.

Paciente que refirió inicio de enfermedad actual 
hace 4 días caracterizado por debilidad en 
extremidades inferiores (EEII), de inicio 
progresivo, que le impedía ponerse de pie, en 
relación a presencia de deposiciones líquidas sin 
productos patológicos las 48 horas previas.
Acudió por primera vez al Servicio de Urgencias 
en el cual, tras exploración física, se objetivó una 
alteración del balance muscular de EEII (3-4/5) 
sin alteración de los reflejos ni de la sensibilidad, 
analíticas sin hallazgos significativos.

Fue valorado por su Médico de Atención Primaria 
(MAP) quien indicó
tratamiento corticoideo (no especifica) durante 24 
horas sin presentar mejoría.

Vuelve a acudir para valoración en el Servicio de 
Urgencias porque ya era incapaz de ponerse de pie 
y tampoco podía mover los brazos. Durante el 
interrogatorio negaba exposición a pintura, 
disolventes, drogas u otros tóxicos, no había 
consumido productos  al imentar ios  no 
higienizados; tampoco habia sufrido picaduras de 
insectos o exposición reciente a animales. No 
habia presentado dificultad para respirar, era 
capaz de deglutir adecuadamente, buen control de 
esfínteres, no alteraciones en la percepción de la 
temperatura ni fiebre cuantificada, no había 
presentado lesiones en la piel.

EXPLORACIÓN FÍSICA

TA: 126/89, sO2: 93% sin O2, Tª: 37ºC.
Buen estado general, rubicundo, afebril, 
h i d r a t a d o ,  e u p é p t i c o  e n  r e p o s o ,  
hemodinamicamente estable. Auscultación C-P: 
Ruidos cardiacos ritmicos sin soplo, murmullo 
vesicular conservado sin agregados. Abdomen 

blando no doloroso, no se palpan masas ni 
megalias, fuerza en pared abdominal, ruidos 
hidroaereos presentes. EEII simetricos sin 
edemas. Neurológico: Alerta y vigil, orientado en 
las 3 esferas, pares craneales normales, pupilas 
isocóricas fotorreactivas, movimientos faciales 
conservados, balance muscular proximal de 
extremidades superiores (EESS) y EEII 1/5 y 
distal de 0/5, sensibilidad conservada, arreflexia 
global, sensibilidad superficial y profunda 
conservada, reflejo cutaneoplantar indiferente, 
no irritación meningea.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

- Hemograma: Leucocitos 15.300 
(Neutrófilos 87,6%).

- Bioquímica: Glucosa 163, urea 57, 
creatinina 1, Na+ 139, K+ 4,11; PCR 1.

- Coagulación: INR 1,03; fibrinógeno 
2,95; TTPA 28,2.

- Gasometría venosa: pH 7,49; pCO2 31,6; 
pO2 56,4; HCO3 23,9; SatO2 91,1%; Calcio 
iónico 4,43.

- LCR: Aspecto claro y transparente. 
Hematíes 80, leucocitos 0, glucosa 101, proteínas 
48,1.

- Orina: Sin hallazgos.

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

Inicialmente se estableció un diagnóstico 
diferencial topográfico en cuanto al cuadro de 
tetraparesia fláccida arrefléxica de instauración 
aguda presentado por el paciente. Se valoraron las 
siguientes posibilidades topográficas con las 
consiguientes entidades etiológicas asociadas 
que se exponen a continuación:

- Síndrome de Tronco Cerebral: Ictus 
(trombosis de la arteria basilar), Encefalomielitis 
con afectación de tronco cerebral. Estas entidades 
se descartan a priori debido a que el paciente no 
presenta datos clínicos asociados a este nivel 
topograficos (Ausencia de afectación de pares 
craneales, nivel de consciencia, evolución entre 
otros).

- Síndromes medulares: Poliomielitis 
anterior aguda, la cual, a pesar de que puede 
producir un cuadro motor similar a nuestro caso, 
no se cumplen los antecedentes epidemiológicos 
que nos orientarían a dicho dicha entidad; 
Mielopatía aguda, la cual cursa típicamente como 
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un cuadro con afectación tanto sensitiva como 
motora, que se comporta como una sección 
medular, en nuestro caso no parece concordar por 
no presentar afectación sensitiva. 

- Enfermedades de la Unión Neuromuscular: 
Miastenia Gravis, Botulismo, Asociado a 
fármacos o tóxicos, Parálisis por Picadura de 
garrapata. Dado a las particularides propias de 
cada entidad (fatigabilidad en la Miastenia, 
disautonomia en el botulismo, antecedentes de 
exposición a toxicos o de picadura de vectores 
sospechosos) no se plantean como hipótesis más 
probable.

- Enfermedades Musculares: Miopatías 
inflamatorias, rabdomiolisis aguda, triquinosis, 
parálisis periódica, Parálisis hipopotasémica, 
Hipofosfatemia. Este grupo particular de 
enfermedades, las cuales tienen un patrón típico 
de distribución, algunas de ellas cursando con 
aumento de la CPK o no, curso evolutivo, 
afectación a otros organos, asi como alteraciones 
hidroelectrolíticas fácilmente identificables en 
analíticas comunes, hallazgos que no fueron 
identificados en nuestro paciente.

- Polineuropatías agudas: Sindrome de 
Guillain Barré (SGB), Enfermedades Infecciosas 
(VIH, Difteria, Borrelia), Neuropatías por 
tóxicos, asociada a fármacos, asociada a Porfiria 
Intermitiente aguda, Vasculítica. Nuevamente se 
hace referencia a que el paciente no ha estado 
expuesto a toxicos ni a la toma reciente de 
farnacos en el caso de las neuropatías toxicas; con 
respecto a la Porfiria, este paciente no presenta 
afectación multiorganica ni la toma reciente de 
fármacos que pudieran alterar el metabolisto de 
las porfirinas, asi como un curso evolutivo no 
congruente con el mismo; del mismo modo sucede 
en el caso de las entidades asociadas a vasculitis 
(por la ausencia de afectación multisistémicas u 
órganos aislados distintos del sistema nervioso); 

La entidad nosológica asociada a la Difteria es 
poco frecuente a pacientes del rango etario del 
caso que nos concierne, también asociado a 
cuadros respiratorios y miocárdicos, para 
posteriormente desarrollar afectación de sistema 
nervioso periférico, con frecuente compromiso de 
pares craneales. Aunque se objetiva con 
frecuencia afectación del sistema nervioso en 

estadios iniciales de la infección por VIH, 
epidemiológicamente el paciente no presenta 
conductas de riesgo o cuadro clínico compatible. 
Ausencia de picadura que nos orientara a un 
cuadro asociado a Boreliosis.

El cuador clínico que presenta el paciente, 
caracterizado por afectación motora distal, de 
distribución centrípeta, asociado a cuadro 
gastrointestinal y liquido cefalorraquídeo con 
hiperglucorraquia sin alteraciones de la 
celularidad y proteínas, nos orientó mas a pensar 
en la SGB como hipótesis diagnostica mas 
probable.

EVOLUCIÓN Y TRATAMIENTO

Dada la sospecha diagnóstica más probable según 
los antecedentes, los hallazgos clínicos y de 
exámenes complementarios iniciales, se ingresó e 
inició tratamiento con  Inmunoglobulina 
I n t r a v e n o s a  ( I V I g ) .  T r a n s c u r r i d a  
aproximadamente 18 horas tras el ingreso 
comenzó con sensación de dificultad respiratoria 
sin desaturación en la pulsioximetría; en la  
gasometría se constató inicio de retención de CO2 
con ligera acidosis respiratoria. Ante el deterioro 
de la función respiratoria ingresa en la Unidad de 
Cuidados Intensivos (UCI), de cara a 
monitorización y  apoyo de la función respiratoria 
con soporte ventilatorio invasivo, con posterior 
indicación de traqueostomía por fracaso del 
control ventilatorio. 

Se realizó Electromiograma, en el cual se 
objetivaron datos sugerentes de polineuropatia 
motora axonal en grado grave, sin datos de 
actividad espontánea anormal o fenómenos de 
reinervacion, compatible con un cuadro de 
evolución aguda (inferior a 2 semanas). Se 
detectó una neoformación en el segmento de 8 del 
LID que presentaba un aspecto en el estudio 
broncoscópico que podría sugerir un Carcinoma 
Epidermoide, se realizaron posteriormente dos 
broncoscopias en las que  no se objetivó lesión 
endobronquial, siendo las citologías realizadas 
negativas para malignidad. Presentó buena 
evolución con retirada de la ventilación 
mecánica y cierre de traqueostomia; se introdujo 
alimentación oral sin complicaciones. 

Desde el punto de vista muscular el paciente 
presentaba una tetraparesia con balance muscular 
en EESS 2/5 y en EEII de 1/5, sensibilidad normal 
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y reflejos ausentes de forma global ,  
recoméndadose al alta ingreso a un centro 
neurorehabilitador. Permanece en la actualidad 
con sondaje vesical.

DIAGNÓSTICO FINAL

Tetraplejia arrefléxica aguda. Síndrome de 
Guillain Barré (Forma axonal motora aguda).

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES

Las formas primariamente axonales agudas 
motoras (AMAN) y sensitivo-motora (AMSAN), 
se caracterizan por una parálisis grave con lenta 
recuperación, no suelen cursar con síntomas 
autonómicos; fueron descritos inicialmente en 
Asia (China), siendo poco frecuentes en nuestro 
medio (menos del 5% de los casos). La progresión 
inicial suele ser rápida (< 2 semanas en el 80%) 
con un máximo de 4 semanas, su recuperación 
comienza entre 2-4 semanas tras el cese de la 
progresión, a los 6 meses el 85% de los pacientes 
deambulan con normalidad. Esta forma de SGB 
esta asociada patología postinfecciosas por 
fenómenos de mímica molecular, siendo 
frecuente el antecedente por infección por 
Campylobacter jejuni y la presencia de 
antiganglisido IgG anti-GM1, sobre todo en la 
forma AMAN, aunque también puede estar 
relacionado al anti-GD1a.

El diagnóstico inicial del SGB se basa en la 
presentación clínica y se confirma si los estudios 
de  l íqu ido  ce fa lo r raqu ídeo  (LCR)  y  
neurofisiología clínica muestran anomalías 
típicas. La punción lumbar a menudo revela 
proteína elevada con un recuento de células 
sanguíneas normales. Este hallazgo, conocido 
como la disociación albuminocitológica, está 
presente en el 50-66% de los pacientes con SGB 
en la primera semana después de la aparición de 
los síntomas y ≥ 75% de los pacientes en la tercera 

2,3,4semana .Los estudios de conducción nerviosa y 
electromiografía de aguja son valiosos no sólo 
para confirmar el diagnóstico de SGB, sino 
también para proporcionar alguna información 
acerca de su pronóstico.

Las formas axonales están relacionadas con peor 
pronóstico, sobre todo los que se relacionan a una 

amplitud del potencial de acción muscular menor 
del 20% de los valores normales, la edad 
avanzada, la instauración brusca y el 
requerimiento de asistencia ventilatoria.

El tratamiento ha de ser hospitalario, incluso en 
los paciente con afectación mínima ya que a 
menudo suelen progresar rápidamente y de forma 
impredecible. Se debe monitorizar la capacidad 
vital, el pulso, la presión arterial, la capacidad de 
toser y de tragar. En ocasiones necesitan el 
ingreso a Cuidados Intensivos para soporte 
ventilatorio. Desde los años 80, la Plasmaferesis 
ha sido el tratamiento de elección hasta que 
estudios controlados han demostrado un 
beneficio igual o superior con la administración 
de IVIg en altas dosis (400mg/Kg/dia). La 
administración de corticoides en las formas 
agudas ha demostrado ser ineficaz.

Es importante destacar que, aunque la situación 
actual de presión asistencial en los servicios de 
Urgencias y emergencias es elevada, ante un 
cuadro de tetraparésia fláccida aguda hay que 
tener en cuenta el diagnostico diferencial con las 
polineuropatías agudas, en concreto con el SGB, 
para evitar que enfermedades como esta, puedan 
pasar desapercibidas en una valoración inicial 
donde la clínica no es tan florida y al no 
objetivarse alteraciones en las analíticas 
rutinarias.
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