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para reforzar el CPT. Estos datos justifican realizar CPT en
las revisiones del PSI y deberian motivar a los profesionales
para implicarse mas activamente en la prevencion de este
importante factor de riesgo.
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Utilidad del oclusor Amplatzer R
Piccolo™ en el tratamiento @
endovascular del secuestro

pulmonar en lactantes

Utility of the Amplatzer Piccolo™ occluder in
the endovascular treatment of pulmonary
sequestration in infants

Sra. Editora,

En el secuestro pulmonar, un segmento del pulmon no tiene
comunicacion identificable con el arbol bronquial normal y
recibe su irrigacion de arterias sistémicas anémalas, produ-
ciendo un desbalance de ventilacion-perfusion. Representa
entre el 0,15 al 6,4% de las malformaciones pulmonares,
describiéndose tardia e infrecuentemente riesgo de trans-
formacion maligna reportandose adenocarcinomas en el
tejido involucrado. Existen dos formas: la intralobar, cuando

la pleura es la misma del resto del pulmon y el drenaje
venoso es a la auricula izquierda, esta ocurre en el 75% de
los casos y se manifiesta a edades mayores con neumonias
recurrentes o hemoptisis. La extralobar, tiene una pleura
diferente al resto del pulmon y su drenaje venoso es a una
vena sistémica generando cortocircuito izquierda a dere-
cha que puede conducir a hiperflujo pulmonar desde edades
tempranas y se asocia frecuentemente con otras anomalias
congénitas'.

Hasta hace poco el tratamiento habia sido la reseccion
quirurgica del tejido involucrado con ligadura de los vasos
nutricios. Actualmente, hay evidencia cientifica que res-
palda la oclusion por via endovascular como una opcion de
tratamiento definitiva’. Los dispositivos mas utilizados han
sido los coils, pero también se han descrito los oclusores
vasculares de Amplatzer en nifios de mayor edad y adultos®.

Presentamos una serie de lactantes tratados con ocluso-
res Amplatzer Piccolo™ aprobados para cierre de conducto
arterioso en el prematuro.

Tres pacientes (tabla 1) fueron ingresados con diagnostico
de secuestro pulmonar y manifestaciones clinicas de hiper-

355


https://doi.org/
http://www.analesdepediatria.org
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2024.07.011&domain=pdf
dx.doi.org/10.11124/JBISRIR-D-19-00156
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0040
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0045
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
dx.doi.org/10.1177/1062860616652063
dx.doi.org/10.1016/j.pec.223.107752
mailto:manugijonm@gmail.com
https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2024.07.002
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by/4.0/
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2024.07.011&domain=pdf
https://www.sanidad.gob.es/estadEstudios/estadisticas/EncuestaEuropea/Enc_Eur_Salud_en_Esp_2020.htm
https://www.sanidad.gob.es/estadEstudios/estadisticas/EncuestaEuropea/Enc_Eur_Salud_en_Esp_2020.htm
http://www.comunidad.madrid/servicios/salud/boletin-epidemiologico
http://www.comunidad.madrid/servicios/salud/boletin-epidemiologico
http://aepap.org/grupos/grupo-de-vias-respiratorias
http://aepap.org/grupos/grupo-de-vias-respiratorias
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0050
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0055
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S1695-4033(24)00144-9/sbref0060
mailto:mariaalmudena.santos@salud.madrid.org
https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2024.07.004
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.0/
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2024.07.011&domain=pdf

CARTAS CIENTIFICAS

Tabla 1 Caracteristicas clinicas, angiograficas y dispositivos utilizados en infantes con secuestro pulmonar
Caso 1 Caso 2 Caso 3
Edad 60 dias 24 dias 14 dias
Sexo Femenino Femenino Masculino
Peso: 3,46 kg 2,7 kg 3,3 kg
Cardiopatias asociadas CIV, DVAPP (Cimitarra), DVAPP (Cimitarra), CIA. CIA
DVCS

Manifestacion clinica Falla cardiaca,
Enterocolitis IlI-B
Extralobar

2/3,9 mm, 1,6 mm

Tipo secuestro

Numero /diametro vaso
aberrante

Tiempo de fluoroscopia
(minutos) /radiacion
(miligrays m2sc)

Dispositivos empleados/
diametro

31,48 /5036,36

Piccolo™ 5-6 mm
Coil 3-10 mm

Falla cardiaca,
Enterocolitis

Tiraje intercostal

Extralobar Intralobar
1/3,9 mm 1/3 mm
21,17 / 1268,42 8,4 /335,77

Piccolo™ 5-4 mm, Piccolo™ 5-6 mm
Piccolo™ 4-4 mm, Coil

5-10 mm

CIA: comunicacion interauricular; CIV: comunicacion interventricular; DVAPP: drenaje venoso andmalo pulmonar parcial; DVCS: doble

veéna Cava SUpEI"iOI'.

Figura 1

Angiografias pre y post oclusion de los vasos nutricios del secuestro pulmonar.

A, B, C) Aortograma basales de casos 1, 2 y 3. Se aprecia indicados por flechas los vasos nutricios que se originan de la aorta e

irrigan el secuestro pulmonar.

D, E, F) Angiografias post oclusion de los vasos nutricios de los casos 1, 2 y 3. Indicandose con flechas los dispositivos implantados.

flujo pulmonar. Las angiotomografias evidenciaron presencia
de vasos aberrantes de la aorta abdominal hacia el lébulo
pulmonar inferior derecho y adicionalmente en dos pacien-
tes se aprecié drenaje venoso anémalo pulmonar parcial
derecho a vena cava inferior con sindrome de la cimitarra.
Se decidi6 la oclusion por via endovascular y, debido al peso
de los pacientes y, para disminuir la posibilidad de compli-
caciones derivadas del acceso arterial, se planted el uso de
oclusores Amplatzer Piccolo™.

Previo consentimiento de los padres y bajo anestesia
general, se accedi6 a las arterias femorales colocandose
introductores 4F, se administré dosis Unica de heparina
sodica a 100 Uds/kg/dosis y se realizaron aortogramas iden-
tificandose los vasos aberrantes (fig. 1 A, B, C). Estos fueron

cateterizados selectivamente y utilizando sistemas de libe-
racion Amplatzer™ Torqvue ™ LP 4F se posicionaron los
oclusores Amplatzer Piccolo™ (AGA Medical Corporation),
ocluyéndose los vasos nutricios (fig. 1 D, E, F). Adicional-
mente, en un vaso de diametro menor se colocaron coils.

En un paciente se repitio el cateterismo a las cuatro
semanas para decidirse el cierre de la comunicacion inter-
ventricular, apreciandose persistencia de flujo residual en un
vaso nutricio el cual fue ocluido con el implante de dos coils
adicionales. Todos presentaron mejoria clinica, radioldgica
y remision de los datos de hiperflujo pulmonar.

No se presentaron complicaciones derivadas del catete-
rismo inmediatas ni a los dos afnos de seguimiento.
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El tratamiento clasico del secuestro pulmonar ha sido
la reseccion quirlrgica del tejido involucrado y la ligadura
de los vasos nutricios. También se ha descrito la com-
binacion de embolizacion mas reseccion quirdrgica y en
algunos casos la observacion®. Actualmente, hay evidencia
que apoya la oclusion endovascular como una opcion de tra-
tamiento definitiva, ya que existen datos que sugieren la
involucion del secuestro pulmonar posterior a la emboliza-
cion. Sin embargo, esta técnica se ha planteado en nifos
mayores debido al riesgo de complicaciones vasculares en
niflos pequefios?.

La oclusion endovascular del secuestro pulmonar fue des-
crita por primera vez por Rothman en 1993°, siendo los coils
los dispositivos mas utilizados hasta ahora, pero usualmente
se requieren de multiples coils y la frecuencia de cor-
tocircuitos residuales es alta, ameritando frecuentemente
reintervenciones. Por otra parte, en ninos grandes y adultos
se ha descrito el uso de dispositivos tipo Amplatzer™ como
los oclusores vasculares que utilizan sistemas de liberacion
5F3.

El oclusor Amplatzer Piccolo™ recibi6 certificacion para
uso clinico por la Food and Drugs Administration (FDA) en
ductus arterioso persistente y su uso en sindrome de cimi-
tarra fue reportado recientemente en un nifio de 2,5 afos®.
Es un dispositivo autoexpandible fabricado con nitinol, con
una cintura central con diametros de 3 a 5mm, longitud de
2, 4y 6mm con discos de retencion de 4 a 6,5mm. Uti-
liza un sistema de liberacion 4 F disminuyendo la posibilidad
de complicaciones vasculares por el uso de introductores
grandes en nifos pequenos.

Esta es la primera serie del uso del oclusor Amplatzer
Piccolo™ para el tratamiento endovascular de los secuestros
pulmonares en lactantes. Mostramos que es una técnica fac-
tible y segura que puede ser utilizada en lactantes y recién
nacidos.
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Discinesia ciliar primaria: diagnéstico =
adicional en una pacientecon
sindrome cardioespondilocarpofacial

Primary ciliary dyskinesia: Additional
diagnosis in a patient with
cardiospondylocarpofacial syndrome

Sra. Editora,

La discinesia ciliar primaria (DCP) y el sindrome car-
dioespondilocarpofacial (SCECF) pertenecen al grupo de
enfermedades raras, dada su muy baja prevalencia en la
poblacion (1/7.554 para la DCP y <1/1.000.000 para el
SCECF). Presentamos el caso de una nifa con diagndstico
genético inicial de SCECF que, por la mala evolucion res-

piratoria y la presencia de bronquiectasias, se diagnostico
posteriormente de DCP.

Nifa con edad actual de 3 afos que al nacimiento pre-
sento fenotipo peculiar (frente abombada, filtrum plano,
orejas de implantacién discretamente bajas, cuello ancho)
y sintomas de hipotonia generalizada, dificultades de ali-
mentacion, taquipnea, rinitis cronica y acidosis respiratoria.
Permanecio ingresada los 3 primeros meses de vida, durante
los cuales presento6 una atelectasia parcial de lobulo supe-
rior derecho en la radiografia de torax y una estenosis del
agujero magno con compresion de la union bulbomedular
en la resonancia magnética cerebral, por lo que preciso de
intervencion quirdrgica a los 2 meses de vida.

Se amplio el estudio en este periodo con ecocardiogra-
fia, en la que se detecté insuficiencia triclspidea leve, y
un analisis genético de tipo exoma trio dirigido a la sinto-
matologia neuroldgica, que fue informado con presencia de
una variante de novo probablemente patogénica (c.821G>A)
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