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INTRODUCCION

EFTIOLOGIA CLINICA TIPICA Y HALLAZGOS

Disfuncion de la medula osea (neutropenia) — infecciones
Anomalias esqueléticas variables, fenotipo diverso
Detencion del desarrollo ponderoestatural

(despues de la FQ)

23 causa de insuficiencia pancreatica exocrina n
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CASO CLINICO

12 consulta: nino de 17 meses. Estancamiento ponderoestatural (peso y talla < p3), cuadros
respiratorios de repeticion, deposiciones dispépticas y elevacion fluctuante de transaminasas.

- Se indica soporte nutricional y se amplia el estudio:
—> Neutropenia severa y datos de insuficiencia pancreatica exocrina (elastasa <5)
— Se descarta FQ
— Estudio genético: confirma el diagnostico de SSD (gen SBDS: ¢.258+2 T>C en homocigosis).

- Se realiza biopsia de médula dsea (hipocelular, sin infiltracion neoplasica), valoracion cardiologica,
ecografia abdominal y serie 0sea sin alteraciones.

- Se inicia tratamiento con enzimas pancreaticas, vitaminas liposolubles y profilaxis antimicrobiana con
azitromicina oral.

Actualmente con 3 anos presenta deposiciones de consistencia normal sin esteatorrea, adecuada
ganancia ponderal (peso en P25-50) con talla < p3, sin haber presentado procesos infecciosos graves.
En seguimiento multidisciplinar, incluyendo valoracion neurologica por retraso psicomotor leve.

CONCLUSIONES
- La insuficiencia pancreatica exocrina y la disfuncion medular son esenciales en el diagnostico.
- Son tipicos el retraso del crecimiento y las alteraciones esqueléticas.
- Puede asociar alteraciones hepaticas (hepatomegalia, hipertransaminasemia, esteatosis),
cardiacas (fibrosis miocardica) y neurologicas (problemas de aprendizaje o TDHA).
- Precisa tratamiento multidisciplinar: suplementacion de enzimas pancreaticas y vitaminas
liposolubles, prevencion y tratamiento de infecciones, correccion de alteraciones
hematoldgicas, seguimiento de alteraciones 0seas y hormonales.
- El prondstico viene determinado por infecciones y procesos neoplasicos hematologicos.




	Página 1

