UNIVERSIDAD TECNICA DE AMBATO
FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE ESTIMULACION TEMPRANA

ANALISIS DE CASO CLINICO SOBRE:

“PACIENTE MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA
PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU
DESARROLLO”.

Requisito previo para optar por Titulo de Licenciado en Estimulacion

Temprana

Autor: Molina Alban, Andrés Sebastian

Tutora: Lic. Mg. Troya Ortiz, Elsa Verdnica.

Ambato-Ecuador

Enero - 2021



APROBACION DEL TUTOR

En mi calidad de Tutora de Andlisis de Caso Clinico sobre el tema: “PACIENTE
MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA
PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU
DESARROLLO”, de Molina Alban, Andrés Sebastian, estudiante de la Carrera de
Estimulacion Temprana, considero que retne los requisitos y méritos suficientes para
ser sometido a la evaluacion del jurado examinador designado por el H. Consejo

Directivo de la Facultad Ciencias de la Salud.

Ambato, enero del 2021

LATUTORA

Lic. Mg. Troya Ortiz, Elsa Verdnica.



AUTORIA DEL TRABAJO DE GRADO

Los criterios emitidos en el Analisis de Caso Clinico sobre: “PACIENTE
MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA
PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU
DESARROLLO”, como también los contenidos, ideas, analisis, conclusiones vy

propuesta son de responsabilidad de mi persona, como autor de este trabajo de grado.

Ambato, enero del 2021

EL AUTOR

Molind Alﬁéﬁi Andrés Sebastin.




DERECHOS DE AUTOR

Autorizo a la Universidad Técnica de Ambato, para que haga de este Andlisis de
Caso Clinico o parte de este documento disponible para su lectura, consulta y proceso de

investigacion.

Cedo los derechos en linea patrimoniales de mi Analisis de Caso Clinico con fines de
difusion publica; ademés apruebo la reproduccion de este Analisis de Caso Clinico,
dentro de las regulaciones de la Universidad, siempre y cuando esta reproduccién no

suponga una ganancia econdémica y se realice respetando mis derechos de autor.

Ambato, enero del 2021

EL AUTOR

e

Molina Albén,‘ Andrés Sebastian




APROBACION DEL TRIBUNAL EXAMINADOR

Los miembros del Tribunal Examinador aprueban en Analisis de Caso Clinico, sobre
el tema “PACIENTE MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA
PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU
DESARROLLO?”, de Molina Alban Andrés Sebastian, estudiante de la Carrera de

Estimulacion Temprana.

Ambato, enero del 2021

Para constancia firman

PRESIDENTE/A ler VOCAL 2do Vocal



AGRADECIMIENTO

Agradezco a mis padres por darme el apoyo necesario y la
fuerza para conseguir mis logros, a mi hermano por ser
una persona incondicional y brindarme su consejo y
compafiia en todo mi camino, a mi familia por ser mi
inspiracion, a mis amigos por alentarme y no permitir que

pierda la voluntad de continuar con mis estudios.

A mis maestros que supieron forjarme en mis estudios y
como una persona de valores, a mis mentores que han
sabido ser mas que docentes y han sembrado en mi el amor
y respeto a mi profesion, ademas de siempre brindarme su

consejo y tiempo cuando mas lo he necesitado

A mi tutora Lic. Veronica Troya Mgtr. por todo su
conocimiento, tiempo Yy paciencia para permitirme

culminar este trabajo.

A la Psic. Cl. Daisy Cisneros Mgtr. quien de forma
desinteresada ha sabido brindarme un tiempo para
corregirme, guiarme y apoyarme de la mejor manera

posible.

Y a todas las personas que de alguna forma han sido

parte de este proceso.

Molina Alban, Andrés Sebastian

Vi



DEDICATORIA

A mis padres por apoyarme durante mi carrera
universitaria y la vida, a mi familia por el aliento
incondicional en mis aciertos y errores, a mi hermano por ser

un guia y un ejemplo de superacion.

A la Universidad Técnica de Ambato por permitirme tener
una formacion de calidad en mis estudios superiores, a las
casas de salud que me han permitido realizar practicas y tener

un contacto mas directo con los pacientes.

A mis abuelos y personas queridas que aunque no se
encuentren de manera fisica puedo sentir su amor y apoyo

incondicional siempre.

Molina Alban, Andrés Sebastian

vii



INDICE GENERAL DE CONTENIDOS

INDICE GENERAL DE CONTENIDOS ........vvvivirineiineeeressiessesssesseessesssesesssessssseenees viii
INDICE DE TABLAS ...ttt ettt st Xii
RESUMEN .....oooveeiieiieseeeee st s s s s s Xiii
SUMMOARY ...oovotvieieeeisveeeie s ses s st ss s s st es s es s ns s snsanes XV
1. INTRODUCCION .....c.oovieeeeteeeeseeeeeeeessesieeses s sees s sess s 1
1.1, DEFINICION ..ottt 1
1.2, PATOGENESIS ..ottt 2
1.3, DIAGNOSTICO.....ooiciieeeicteeeeeee e e teete st 2
14, TRATAMIENTO ...ooiiiiiieeeeeeeeeeeeseeeeseee st ese s 3
2. ANALISIS DE CASO CLINICO ..ot 5
2.1 TEMA oottt 5
2.2, OBIETIVOS. ...ooiieeeeeeieseeeeeesee e 5
2.2.1. ODJEtIVO GENETAL........cciiiiiiie e 5
2.2.2.  ODbjetivos ESPECITICOS ....c..oiuiiiiiiiiiiisiieieiee st 5

3. RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE INFORMACION

DISPONIBLES Y NO DISPONIBLES ........ooiiiii e 5

3.1 RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE

INFORMACION DISPONIBLES. ........oooiieieeceeeeeee e seseeses st 5

3.2. RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE



INFORMACION NO DISPONIBLES. .....coooiiiiiiiieieieieieeeississssese s 7

4. DESARROLLO ...t 7
4.1. PRESENTACION DEL CASO.......cooiiiieieiirsiesiesesesissesesesessssensssesssssssessenenes 7
4.1.1. DATOS DE IDENTIFICACION ....c.oooiviiiieiieeieieesee s enes s 7
4.1.2. ANTECEDENTES PRENATALES ... 8
4.1.3. ANTECEDENTES PERINATALES ... 8
4.1.4. ANTECEDENTES POSTNATALES ... 8
4.15. ANTECEDENTES PATOLOGICOS PERSONALES.......cccoovvverrerrsrerisrerans 9
4.1.6. ANTECEDENTES PATOLOGICOS FAMILIARES .......ccccoovvveieeresieeninen, 13
4.2. DESCRIPCION DE LOS FACTORES DE RIESGO......cccccocviviiiieiiieiie e, 13
4.2.1. FACTORES DE RIESGOS BIOLOGICOS ......cocovvieervreesiereeierseressvenninon, 13
4.2.1.1.  Sufrimiento fetal ... 13
4.2.1.2. Sindrome de aspiracion meconial ............c.ccceevvivieiieii e 13
4.2.1.3. Trastorno epileptiforme multifocal ............cccccooviviiiiii i 14
4.2.1.4. Quiste aracnoideo de fosa temporal izquierda ...........ccoceveniriniiininiiennn, 14
4.2.1.5. Hipoacusia conductiva moderada derecha...........cccocooeveieniiiniininceen, 14
4.2.1.6. Malformacion congénita de miembro no especificada ..........cc.ceeveveneneen. 14
4.2.1.7.  RAUIO SINOSLOSHS ..ottt 14
4.3. FACTORES DE RIESGO SOCIALES.........cooi ot 14
4.3.1. Ubicacion DemografiCa.........ccccceeiiiieiiiiiic e 14
4.3.2.  CondiCiON SOCIOBCONOMICA ....cvvevieuierieiesienie sttt sttt 15

44. FACTORES DE RIESGO AMBIENTALES........ccoi i 15



4.4.1. EStabilidad FAMIIIAr..... ..ot e e 15

4.5. ANALISIS DE LOS FACTORES RELACIONADOS CON LOS SERVICIOS

DE SALUD .ttt re e 15
45.1. OPORTUNIDADES DE LA SOLICITUD DE LA CONSULTA.................. 15
A.5.2. ACCESOD ...t 16
4.53. CARACTERIZACION DE LA ATENCION......ccoviuriirrneeneeeeraneeeseennenns 16
45.5. TRAMITES ADMINISTRATIVOS ... 17

4.6. IDENTIFICACION DE LOS PUNTOS CRITICOS ..o, 17
4.6.1.  SUFriMIENto FEtal........ccoiiiiiiie e 17
4.6.2. . AspIracion meconial ..........ccovieiiiieii e 17
4.6.3.  QUISEE AraCNOIURO .....ecveeeierieeiie sttt e e nre e enes 17
4.6.4. Trastorno epileptiformme .........coiiiiiiie e 18
4.6.5. Hipoacusia conductiva moderada derecha...........ccoccevoeviveieninnnene e 18
4.6.6.  RAAIO SINOSIOSIS .....voviuieiitiiciisieet ettt 18

5. CARACTERIZACION DE LOS PUNTOS DE MEJORA. ......ccooovveeerrresrersrnnas 18

6. PROPUESTA DE PREVENCION.......cooiieieisieeieeseeeee s essseseesenisnen s 20

6.1. APLICACION ADECUADA DEL TEST DE APGAR .....coooovvvveieireeeenen, 20

6.2. EVALUACION OPORTUNA DEL DESARROLLO EVOLUTIVO............... 21

7. CONGCLUSIONES. ...ttt sttt sttt e e nreeenns 21

8. ANEXOS ...ttt nr e e be e raeete e 23

9. BIDIIOGrafia.....c.ocviiiecc e s 39



INDICE DE TABLAS

Tabla 1 Caracterizacion de 10 puntos de MEjJOra. ........ccoeveirerieiieireneee e 18



UNIVERSIDAD TECNICA DE AMBATO

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE ESTIMULACION TEMPRANA

“PACIENTE MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA
PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU

DESARROLLO”
Autor: Molina Alban, Andrés Sebastian.

Tutora: Lic. Mg. Troya Ortiz, Elsa Verodnica.

Fecha: Enero, 2021

RESUMEN

El presente trabajo de investigacion tiene como objetivo analizar las complicaciones en el
desarrollo que muestra un paciente con leucomalacia periventricular, siendo esta una
investigacion de tipo cualitativa, porque expone las caracteristicas de la enfermedad y
complicaciones que presente en su evolucion, la leucomalacia periventricular es una lesion
anatomopatoldgica secundaria a un episodio hipoxico-isquémico pudiendo presentar muerte,
dafio o reblandecimiento de la sustancia blanca. Esta es la parte interna del cerebro que
transmite informacion entre la medula espinal y diferentes partes del mismo;dafio que se
presenta como su nombre lo indica alrededor de los ventriculos que contienen el liquido
cefalorraquideo, pudiendo afectar a células nerviosas que controlan los movimientos motores,
Ilegando a generar espasticidad en los musculos, resistencia o tension a los movimientos

ademas esto puede ser acompariado de dificultades intelectuales y de aprendizaje, en casos



mas graves puede verse acompafiado de paralisis cerebral. Esta enfermedad fue diagnosticada
en un paciente de 2 afios de edad. En la actualidad existe un retraso en el desarrollo
psicomotor para su edad cronoldgica, presentando ademas hipersensibilidad a ciertas texturas,
dificultad en la adquisicion de la caminata mostrando también un claro retraso cognoscitivo y

dificultad adaptativa a nuevos lugares y personas.

Al ser un caso poco estudiado y de dificil diagndstico, se propone analizar las

caracteristicas de la enfermedad y sus posibles complicaciones.

PALABRAS CLAVES: LEUCOMALACIA PERIVENTRICULAR,

COMPLICACIONES EN EL DESARROLLO, ESTIMULACION TEMPRANA
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SUMMARY

The objective of this research work is to analyze the complications in the development
shown by a patient with periventricular leukomalacia, this being a qualitative research
Because it exposes the characteristics of the disease and complications that it presents in its
evolution, periventricular leukomalacia is an anatomical-pathological lesion secondary to a
hypoxic-ischemic episode, and may present death, damage or softening of the white matter,
this is the internal part of the brain that transmits information between the spinal cord and
different parts of it, damage that occurs as its name indicates around the ventricles that
contain cerebrospinal fluid, which can affect nerve cells that control motor movements,
leading to spasticity in the muscles, resistance or tension to In addition, this can be
accompanied by intellectual and learning difficulties, in more severe cases it can be
accompanied by cerebral palsy. This disease was diagnosed in a 2-year-old patient, currently
psychomotor development has presented a delay for its chronological age, also presenting
hypersensitivity to certain textures, difficulty in acquiring the walk, also showing a clear

cognitive delay and difficulty. Adaptive to new places and people.



As it is a poorly studied and difficult to diagnose case, it is proposed to analyze the

characteristics of the disease and its possible complications.

KEY WORDS: PERIVENTRICULAR LEUKOMALACIA, COMPLICATIONS IN
DEVELOPMENT,



1. INTRODUCCION

Este documento es el anélisis de caso de un paciente con leucomalacia periventricular para
conocer y monitorear el avance y estado actual del mismo. Ademas, en el Ecuador, no existe
un registro o conteo exacto de pacientes que presenten esta afeccion, por lo cual se ve la
necesidad de realizar el presente estudio. Gracias a los avances tecnolégicos en neuro imagen
el diagnostico se puede hacer de manera mas temprana, lo que supone también un tratamiento
e intervencion oportuna. Esta condicion supone una morbilidad y mortalidad considerable al

igual que discapacidades a largo plazo.

1.1. DEFINICION
Joseph J. Volpe (2009) propone el término de encefalopatia de la prematuridad que abarca
la encefalomalacia periventricular y la afectacién neuronal/axonal que afecta la substancia

blanca.

La leucomalacia periventricular se define como la afeccion de la sustancia blanca cercana a
los ventriculos, el cortex, ganglios basales, cerebelo y el tronco cerebral. Desde el punto de

vista anatomopatoldgico describe 2 tipos de leucomalacia periventricular:

e Forma difusa o no-quistica: mas frecuente. Con lesiones focales microscépicas
que evolucionan en las siguientes semanas hacia cicatrices gliales que no se

visualizan en la eco transfontanelar.

e Forma focal quistica: con prevalencia menos frecuente con necrosis localizada
en la substancia blanca periventricular que evoluciona hacia lesiones quisticas

visibles en la ecografia transfontanelar (\VVolpe, 2008).

Desencadenando diferentes dificultades en la adquisicion y desarrollo de capacidades del
paciente presentandose comunmente déficit motor, disminucion de la capacidad cognitiva,

retraso en el lenguaje, problemas comportamentales y de atencion, problemas de control de



impulsos y en ciertas ocasiones trastorno del espectro autista, dependiendo el tipo y grado de

afeccion que presente (Woodward LJ, 2005).

1.2. PATOGENESIS

No se conoce de manera clara como se produce la leucomalacia periventricular, pero puede
presentarse cuando el cerebro recibe poca oxigenacién o irrigacion sanguinea no obstante, no
se sabe exactamente en qué momento se desencadena si ocurre antes, durante o después del

alumbramiento.

Romero- Guzman en su articulo “Prevalencia y factores de riesgo de leucomalacia
periventricular en recién nacidos prematuros. Revision sistematica” concluye tras la
revision de 209 articulos donde se describe la leucomalacia periventricular, que la prevalencia
en Espafia es de 1,2% de recién nacidos, siendo factores de riesgo prematuros menores de 32
semanas, ruptura prematura de membranas, bajo peso al nacer, sepsis neonatal, preeclampsia,
infeccidn intrauterina, aspiracion de liquido meconial y restriccion del crecimiento neonatal.

(Romero-Guzman GJ, 2017)

1.3. DIAGNOSTICO
Ademaés de una evaluacion fisica y la recopilacion de datos a través de la historia clinica

los procedimientos mas utilizados para diagnosticar la leucomalacia periventricular son:

e Resonancia magnética: consiste en un estudio imagenologico que utiliza imanes
y ondas de radio potentes para crear una imagen detallada de la estructura interna
del cerebro, estos pueden mostrar los primeros cambios del tejido cerebral
asociados a leucomalacia periventricular, los cuales son la muerte o el dafio de las
zonas del tejido del cerebro alrededor de los ventriculos.

e Ecografia craneal: utiliza ondas sonoras que son emitidas a través de las
fontanelas en el nifio, las cuales puede mostrar espacios huecos en el tejido

cerebral.



1.4. TRATAMIENTO

El abordaje terapéutico debe ser de forma multidisciplinaria con estimulacion temprana,
fisioterapia y terapia ocupacional ademés del uso de medicamentos orales para el tratamiento
de espasticidad o trastornos epileptiformes, para la afeccion cognitiva y comportamental es

necesaria también una estimulacion cognitiva precoz, continua e ininterrumpida.

Por otro lado, en caso de verse acompariada del trastorno de espectro autista debera llevar
un abordaje especial con técnicas de modificacion del comportamiento para abarcar conductas

anomalas del paciente (Fenichel, 2006).

Diferentes investigadores como el PHD. José M Tudela Coloma (2015). Han demostrado
que durante los cinco primeros afios de vida se desarrolla el 90% del cerebro, durante este
periodo la capacidad de aprendizaje es elevada, especialmente cuando crecen en ambientes
favorables con atencidn, alimentacién y afecto positivo, esto permite la mejor asimilacion y
percepcion del mundo que los rodea, facilitando las conexiones neuronales, lo cual toma el
nombre de plasticidad neuronal, la necesidad de facilitar la atencion propicia, en el momento
oportuno, en las etapas tempranas de vida permite una adquisicion considerable de

habilidades y capacidades, surgiendo asi el concepto de estimulacién temprana.

Arango de Narvaez, Infante de Ospina & LOpez de Bernal (2006). Definen el término
Estimulacion temprana como “el conjunto de acciones tendientes a proporcionar al nifio y a la
nifia las experiencias que este necesita desde su nacimiento para desarrollar al maximo su
potencial biopsicosocial” (pag. 18). Para esto el nifio necesita el acercamiento de las personas
de la manera y en el momento adecuado que proporcionen actividades que generen interés y

con un proposito determinado para un aprendizaje efectivo.



Por otra parte el area de lenguaje son las habilidades que le permiten al nifio comunicarse
con su entorno y le permite ademas expresar sus aspectos socioemocionales tanto con sus
pares y adultos, formando al mismo tiempo su &rea socio-afectiva siendo esta importante para
el desarrollo de su autoestima e identidad al igual que la relacién con los demés permitiendo

la expresion de emociones y sentimientos.

En cuanto al area motriz se refiere a las habilidades para moverse y desplazarse,
permitiendo que el nifio tenga contacto con el ambiente que lo rodea, esto comprende la
coordinacion de sus movimientos entre lo que observa y lo que toca permitiendo que pueda

manipular los objetos con sus manos, realizar saltos o ubicarse espacialmente.

(13

El 4rea cognitiva para los autores Ordofiez & Tinajero (2005), lo definen como “un
proceso por medio del cual el nifio y nifia organiza mentalmente la informacion que recibe a
través de los sistemas senso-perceptuales, para resolver situaciones nuevas en base a

experiencias pasadas” (pag.22).

Se debe considerar la importancia de la repeticion sistematica en la estimulacion temprana
esto promueve el desarrollo de areas especificas del cerebro, dando la oportunidad a que el
nifio se adapte de manera rapida y exitosa al contexto social en el que se desarrolla y al cual

pertenece.



2. ANALISIS DE CASO CLINICO

2.1. TEMA
“PACIENTE MASCULINO DIAGNOSTICADO CON LEUCOMALACIA

PERIVENTRICULAR DE 2 ANOS CON COMPLICACIONES EN SU DESARROLLO”

2.2. OBJETIVOS

2.2.1. Objetivo General:
e Analizar el cuadro clinico de un paciente masculino diagnosticado con

leucomalacia periventricular de 2 afios con complicaciones en su desarrollo.

2.2.2. Objetivos Especificos:
e Describir las caracteristicas de la leucomalacia periventricular.

e Establecer a través de la epicrisis, el cuadro clinico del paciente con leucomalacia y
sus complicaciones subsecuentes.

e Plantear una propuesta de prevencién en estimulacién temprana para posibles
complicaciones en el paciente con leucomalacia.

3. RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE INFORMACION

DISPONIBLES Y NO DISPONIBLES

3.1. RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE INFORMACION
DISPONIBLES.
La informacion que se recopil6 para la descripcion y andlisis de este caso clinico se ha

obtenido en las siguientes fuentes:

e Historia clinica 1. Hospital Provincial General Docente Ambato.

Hoja de registro de nacimiento.



Tarjeta de identificacion del recién nacido.

Eco renal.

Historia clinica 2. Centro de Enfermedades Neuroldgicas y Nutricionales de nifios
y adolescentes (CENNA).

Informe de electroencefalograma.

Historia clinica 3. Centro Integral de Servicios de Salud Ecuamerican.

Informe de resonancia magnética.

Historia clinica 4. Hospital General Puyo.

Informe de cardiologia.

Historia clinica 5. Hospital de Especialidades F.F.A.A. N°1

Informe de exdmenes citogenéticos.

Historia clinica 6. Hospital Pediatrico Baca Ortiz.

Anamnesis.

Informe de electro audiometria.

Plan de tratamiento.

Manejo de tratamiento.

Diagnostico retardo en el desarrollo.

Informe de traumatologia y ortopedia.

Informe genético de X fragil.



Historia clinica 7. Laboratorio de estimulacion temprana y précticas docentes

asistenciales Universidad Técnica de Ambato.

Informe de evaluacion de estimulacion temprana.

3.2. RECOPILACION Y DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE INFORMACION

NO DISPONIBLES.

En la presente investigacion se ha recolectado informacion confidencial que se detalla a

continuacion

Entrevista: recopilacion de informacion con la madre del paciente, que indaga
sobre los antecedentes pre, peri y postnatales, ademas de conocer sobre a qué edad
se observé un desarrollo anormal en el paciente, como fue la atencion brindada en
los servicios de salud y la evolucion actual que presenta.

Consentimiento informado: se solicita las respectivas autorizaciones por parte de
los padres para el estudio de caso, informando en que va a consistir el registro y
divulgacion de datos de la enfermedad ademas de despejar las dudas que se puedan
generar.

Informacion cientifica: recopilacién de informacion cientifica obtenida a través de
libros, articulos cientificos y publicaciones debidamente validadas de diversas
fuentes bibliograficas, para ofrecer una idea mas clara sobre el diagndstico y
manejo terapéutico de pacientes que presenten la misma patologia basandose en

evidencia disponible y actual.

4. DESARROLLO

4.1. PRESENTACION DEL CASO

4.1.1. DATOS DE IDENTIFICACION

Paciente masculino, mestizo, nacido el 8 de agosto del 2017, en el Hospital General

Docente Ambato, producto de un embarazo no planificado, nacido por cesarea de urgencia

debido a sufrimiento fetal, actualmente reside en la ciudad de Ambato provincia de

Tungurahua.



4.1.2. ANTECEDENTES PRENATALES
La madre tenia 19 afios de edad al momento del parto, mestiza, soltera, residente en la
ciudad de Ambato, instruccion primaria completa. Conoce de su embarazo a las doce semanas
de gestacion e inicia el consumo de acido folico, calcio y hierro, se realizd 5 controles
prenatales, refiere haber tenido dos infecciones de vias urinarias durante el embarazo misma

que fue tratada con 6vulos por un médico especialista.

4.1.3. ANTECEDENTES PERINATALES

Unico hijo de una pareja joven no consanguinea. Parto a las 40,2 semanas de gestacion, el
alumbramiento se realizd en el Hospital General Docente de Ambato, durante el parto se
presenta distocia de dilatacion por lo que se realiza conduccion con occitanica sin éxito,
posteriormente se evidencia signos de sufrimiento fetal por lo que termina el parto con
cesarea de emergencia, obteniéndose liquido amnidtico meconial, se presume aspiracion del
mismo, al nacimiento el recién nacido la casa de salud refiere APGAR 8 al minuto y 9 a los
cinco minutos, peso de 3140gr, perimetro cefalico de 36,5cm con tipo de sangre ORH+, no

necesitd incubadora ni oxigenoterapia..

4.1.4. ANTECEDENTES POSTNATALES

Durante las primeras 48 horas de vida no presenta buena succién pero posterior al alta
hospitalaria tuvo una buena succion, se alimentaba de leche materna y formula en biberon
debido a que la madre cursaba sus estudios superiores y no podia permanecer junto al nifio en
todo momento, quedando bajo la supervision de una cuidadora, la cual refiere a la madre que
el bebe duerme todo el dia, no realiza intentos de girar sobre si mismo, ademas de molestarse
cuando le tocan las manos. Durante los primeros controles realizados en el Club de Leones, el
pediatra refiere que se encuentra en un desarrollo normal. A la edad de 6 meses, al acudir al
centro de salud a una evaluacion de rutina, la doctora solicita que sea referido a neuropediatria

bajo la sospecha de sindrome dismdrfico e hipotonia.
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4.15. ANTECEDENTES PATOLOGICOS PERSONALES
A la edad de 10 meses al presentarse en el Centro de Especialidades Neuroldgicas y
Nutricionales de Nifios y Adolescentes, presenta en el examen fisico: frente amplia, fontanela
anterior tensa, puente nasal deprimido, filtrum largo, microretrognatia, hipertelorismo
mamario, clinodactilia del segundo sobre el primero del pie bilateral, clinodactilia del quinto
sobre el cuarto en pie derecho, orejas dismorficas, trago pequefio, anomalias del hélix,
estrabismo e hipotonia total. Se obtiene ademas la siguiente informacion respecto a su

desarrollo

Motor grueso: control cefélico adquirido a los 6 meses, no rodamiento, no sedestacion,

presenta hipotonia generalizada.

Motor fino: Sostiene un objeto en su mano desde los 2 meses, no golpea dos cubos, no

puede pasar objetos de una mano a otra.

Socioafectivo: sonrisa espontanea a los 3 meses, sonrisa social a los 4 meses, no se

reconoce en el espejo, no presenta permanencia del objeto.

Cognitivo: seguimiento visual a los 3 meses, reconoce rostros familiares a los 5 meses, no

sigue la conversacion, no reconocimiento de emociones.

Lenguaje: realiza sonidos guturales desde los 6 meses, no balbucea, no voltea hacia la voz,

llora ante la presencia de sonidos fuertes.

En esta misma casa de salud se somete a un video electroencefalograma realizado en la
ciudad de Quito el 20 de junio del 2018, con el paciente en suefio espontaneo y tras maniobras
de activacion (fotoestimulaciéon scollo, et-al), el video es anormal por la presencia de

moderada actividad epileptiforme multifocal, de predominio frontotemporal izquierda.



La resonancia magnética realizada en la ciudad de Quito el dia 20 de junio del 2018, en el
Centro Integral de Servicios de Salud (Ecuamerican), resume en su informe que los
ventriculos presentan bordes ondulantes, secundario a cambios discretos de leucomalacia
periventricular ademas de un aumento de los espacios que contienen liquido cefalo raquideo

en el polo temporal izquierdo, no se descarta la presencia de un quiste aracnoideo

Diez dias después regresan con los resultados donde el especialista tratante el cual, tras el
andlisis de los exdmenes, receta Levetiracetam iniciando con 0.5cc y aumentando otros 0.5cc
cada cinco dias por un lapso de 20 dias hasta llegar a 1,5cc y mantener la dosis, posterior a

esto se solicita que se realice examenes complementarios.

El 13 de septiembre del 2018 acude al Hospital General Docente Ambato al servicio de
ecografia donde se realiza un eco renal concluyendo que los rifiones presentan un aspecto

normal y no se observan malformaciones

El 2 de octubre del 2018 en las instalaciones del Hospital General Docente Ambato recibe
un certificado por parte del servicio de pediatria donde se diagnostica historia personal de
malformaciones congénitas, deformidades y anomalias cromosdmicas, esclerosis tuberculosa

presuntiva, hipoacusia no especificada y retardo en el desarrollo.

El 4 de octubre del 2018, en el Hospital General del Puyo acude al servicio de cardiologia
donde es sometido a un ecocardiograma con un equipo ACUSSON 150, el mismo concluye

que se encuentra dentro de los parametros normales.

El 18 de octubre del 2018, inicia sesiones de estimulacion temprana en el Laboratorio de
Estimulacion Temprana y Précticas docentes asistenciales de la Universidad Técnica de
Ambato, donde tras una entrevista a la madre y una evaluacion previa se concluye que

presenta un trastorno de motricidad por dismorfias leves y un retraso general de desarrollo.
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El 15 de noviembre del 2018 en el Hospital de Especialidades FF.AA N°1 se realiza
exadmenes citogenéticos en base al diagndstico de dismorfia e importante retraso del
neurodesarrollo y al parecer afectaciones sensoriales, se realiza cariotipo convencional con
técnicas de bandas GTG y conteo de 20 metafases, obteniéndose como resultado cariotipo de
sexo masculino normal:46 XY, dentro de las conclusiones y recomendaciones se descartan
anomalias numéricas o estructurales de grandes cromosomas y se sugiere un estudio

molecular de X fragil.

Su caso es transferido al Hospital Pediatrico baca Ortiz, donde el 15 de noviembre del
2018 se le realiza una timpanometria en el servicio de otorrinolaringologia donde se sugiere

que recibe emisiones otoacusticas del oido izquierdo pero no del oido derecho.

El 26 de noviembre del 2018 acude al Sistema de Diagnostico Temprano y Escolar de la
Discapacidad Auditiva en el Ecuador transferido por otorrinolaringologia donde se realiza
una electroaudiometria (PEAee), concluyendo que presenta una audicion dentro de los
parametros normales en el oido izquierdo e hipoacusia conductiva moderada en el oido

derecho, solicitando ademas que se realice un control dentro de 3 meses.

El 19 de enero del 2019, siete meses después del primer encefalograma, se realiza uno
nuevo en el Centro de Enfermedades Neuroldgicas y Nutricionales de Nifios Y adolescentes,
con base en el EEG previo de junio del 2018 que demostraba una anormal actividad
epileptiforme multifocal, de predominio frontotemporal izquierda y tras recibir tratamiento
con LEV. Concluye que el nuevo video electroencefalograma es normal para la edad sin

presencia de actividad epileptiforme

El 13 de marzo del 2019 acude a su control de Electroaudiometria (PEAee), al Sistema de
Diagnostico Temprano y Escolar de la Discapacidad Auditiva del Ecuador, el cual sugiere que
su audicion se encuentra dentro de los pardmetros normales.
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El 15 de marzo del 2019 acude al Hospital Pediatrico Baca Ortiz referido por el mismo
centro, por hipoacusia y retraso del desarrollo, donde, tras el analisis de su enfermedad actual,
se concluye que el paciente presenta retraso en el desarrollo e hipotonia congeénita, con
estigmas malformativos y son sospecha de trastorno genético no identificado. El paciente
mantiene un tratamiento injustificado con Levetiracetam por lo que el médico tratante indica
el retiro del mismo, lo diagnostica con retardo en el desarrollo y se desarrolla un plan y
manejo de enfermedad, en el que se le envia a terapias de estimulacion temprana, y

suspension de levetiracetam gradual, ademas de solicitar una cita con neurologia en 3 meses.

El 21 de agosto del 2019 se solicita una valoracion al servicio de traumatologia y ortopedia
en el Hospital Pediatrico Baca Ortiz, debido a que presenta limitacion en la pronosupinacion,
el anélisis muestra que existe una sinostosis radio cubital proximal del lado izquierdo, se
informa a la madre que el manejo es quirdrgico razon por la cual entra a la lista de espera, se

lo diagnostica con malformacidn congénita de miembro no especificada.

El 01 de septiembre del 2019 es ingresado al Hospital Pediatrico Baca Ortiz, al servicio de
traumatologia con diagndéstico de radio sinostosis y permanece hospitalizado hasta el 03 de
septiembre del 2019. Se solicita realizar control por consulta externa y replanificacion de

cirugia.

El 27 de septiembre del 2019 acude al Hospital Pediatrico Baca Ortiz, al servicio de
neurologia, con motivo de control y certificado donde se ratifica su diagndstico de retardo en

el desarrollo.

El 17 de febrero del 2020, se realiza un examen genético de X fragil solicitado por el
servicio de Neurologia del Hospital Pediatrico Baca Ortiz, donde mediante la deteccion de los
fragmentos amplificados realizado por electrofotoresis capilar en un Applied Biosystems

3500 DX Genetic Analizer mediante marcaje fluorescente, se determina que el paciente tiene
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un genotipo normal por lo cual se concluye que el cuadro clinico presentado no se debe a un

sindrome de X fragil.

4.1.6. ANTECEDENTES PATOLOGICOS FAMILIARES

Padres no consanguineos
Sin antecedentes patoldgicos via materna o paterna de condiciones similares,

congeénitas o genéticas.

4.2. DESCRIPCION DE LOS FACTORES DE RIESGO

Los factores de riesgo son caracteristicas bioldgicas, psicolégicas, genéticas o ambientales
gue se reunen y se presentan antes o durante de una enfermedad, pues existe riesgo de causar
dafio a la salud, estos son detectables en una persona o en una comunidad y pueden causar la
muerte de las personas, si los factores de riesgo se combinan entre ellos aumentan la

probabilidad de una muerte prematura (Hugo, 2008).

4.2.1. FACTORES DE RIESGOS BIOLOGICOS

4.2.1.1. Sufrimiento fetal: una situacion de riesgo para el feto donde se ve
alterada su homeostasis, afectando su medio interno, presentando
alteraciones al bienestar fetal con aspiraciébn de meconio, anomalias de
frecuencia cardiaca fetal y de PH de calota, relacionada estrechamente con
falta de oxigenacion, lesiones cerebrales o en caso extremo la muerte fetal
(Sesmero, 2018). Durante el parto se presentd dificultades de sufrimiento
fetal, siendo este el factor principal para su diagnéstico de leucomalacia
periventricular ademas de generar problemas en su desarrollo motor.

4.2.1.2. Sindrome de aspiracion meconial: se manifiesta a través de
problemas respiratorios en el neonato con cianosis, taquipnea y reduccién
en la funcion pulmonar causando una depresion en la actividad neonatal, las
particulas meconiales obstruyen las vias aéreas pequefias induciendo a una
hipertensién pulmonar (Ross, 2006), puede ser un factor determinante para
entender la hipotonia y pérdida de reflejo de succion tras el parto, secuelas

que tuvieron repercusion durante su adquisicion de hitos del desarrollo.
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4.2.1.3. Trastorno epileptiforme multifocal: perturbacién en la actividad
eléctrica del cerebro que muestra alteracion en la parte cognitiva y
comportamental del paciente, actualmente presenta irritabilidad al ser
expuesto a ciertas texturas y un retraso importante en el lenguaje que puede
encontrarse asociado a este trastorno.

4.2.1.4. Quiste aracnoideo de fosa temporal izquierda: sacos llenos de
liquido cefalorraquideo localizados en el cerebro y en la membrana
aracnoidea, una de las tres capas que cubren a la masa encefélica y médula
espinal, su complicacion depende del tamafio y ubicacion del quiste, en este
caso en especial se podria asociar al retardo en el desarrollo y su capacidad
de atencion.

4.2.1.5. Hipoacusia conductiva moderada derecha: es la pérdida de audicién
uni o bilateral de mas de 10DB producida por una alteracion del oido
externo 0 medio en la conduccién del sonido, puede ser producida por una
infeccion, cuerpos extrafios, atresia o estenosis (Orlando, 2015) . Se puede
asociar directamente con el retardo de adquisicion del lenguaje y dificultad
de comunicacion con las personas que lo rodean

4.2.1.6. Malformacién congénita de miembro no especificada: Los defectos
congénitos de las extremidades implican extremidades anormalmente
desarrolladas, faltantes, fusionadas o supernumerarias, que limitan o
exceden el movimiento normal, se corrigen de manera quirdrgica o con
dispositivos protésicos dependiendo el caso, en el paciente de estudio se
presenta una limitacion en la pronosupinacion de su brazo izquierdo, por lo
gue se recomienda cirugia.

4.2.1.7. Radio sinostosis: Trastorno 0seo que puede ser asociada a otros
trastornos, se caracteriza por un fallo en la segmentacion del radio y cubito
durante el desarrollo embrionario, limitando los movimientos del brazo
(Viloria, 2018). Se observa en el paciente que presenta dificultad para

realizar actividades cotidianas comunes.

4.3. FACTORES DE RIESGO SOCIALES

4.3.1. Ubicacién Demografica: Permite conocer en qué medida la poblacién tiende a
concentrarse o dispersarse considerando los limites de las cabeceras cantonales y

parroquias rurales. (Villacis, 2011) . Debido a los estudios superiores de la madre
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se ve en la obligacion de migrar de la ciudad de Puyo provincia de Pastaza a la
ciudad de Ambato provincia de Tungurahua en donde actualmente vive junto con
su hermana, distanciada de sus demas familiares.

4.3.2. Condicion Socioeconomica: Es la medida de situacién social que abarca
generalmente, educacion, ocupacion e ingresos econémicos, estos tienen una
repercusion en el desarrollo de la vida de una persona definiendo su capacidad
cognitiva, logros académicos y salud fisica y mental (Hook, 2013). En la
actualidad viven en un domicilio alquilado, en donde la madre refiere que
dependen economicamente de su hermana para pagar el arriendo, servicios
basicos y medicacion del paciente, la madre es empleada a medio tiempo con lo
cual afronta los gastos de los tratamientos y estudios médicos del nifio, refiere

ademas que su situacidén econémica es estable

4.4. FACTORES DE RIESGO AMBIENTALES

4.4.1. Estabilidad Familiar: una institucion universal que permanece a lo largo del
tiempo y en todas las sociedades, considerada una base fundamental para la
socializacion del nifio ademas de adquirir conductas para afrontar diversas
situaciones posteriores, la familia debe proveer estabilidad y seguridad para el
desarrollo, ademas de brindar un espacio seguro de amor y confianza (Quesada,
2006). Los progenitores del paciente no se encuentran casados, ni viven juntos, la
madre refiere que ella y su hermana afrontan los gastos de los examenes del nifio,
actualmente el hogar se encuentra conformado por la madre, la hermana de la
madre y el hermano del padre, el padre del paciente actualmente vive en otra
provincia debido a sus estudios, aunque se encuentra pendiente y al tanto de la

situacion de salud del menor

4.5. ANALISIS DE LOS FACTORES RELACIONADOS CON LOS SERVICIOS

DE SALUD

45.1. OPORTUNIDADES DE LA SOLICITUD DE LA CONSULTA
La madre refiere que la atencion que ha recibido ha sido la adecuada, aunque, los primeros

meses de vida del paciente, en las primeras casas de salud que visito, no le supieron dar un
diagndstico acertado ni claro sobre como se encontraba el desarrollo evolutivo del nifio, por lo

cual se ve en la necesidad de acudir a hospitales publicos y privados, hasta llegar a ser
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atendido en el Hospital Pediatrico Baca Ortiz, al encontrarse la madre viviendo en una
provincia distinta de la que es originaria, tiene cierta dificultad para movilizarse junto con el
nifio a las distintas casas de salud, una vez realizado el diagnostico y la solicitud de
tratamiento, se prescribe que asista a terapias complementarias como estimulacion temprana,
terapia del lenguaje y terapia ocupacional, las cuales recibe en el laboratorio de estimulacion

temprana y practicas docente asistenciales de la Universidad Técnica de Ambato.

4.5.2. ACCESO
Dentro del propoésito del Modelo de Atencion Integral de Salud (MAIS) se encuentra el

afianzar el derecho de la salud y mejorar las condiciones de vida bajo la estrategia de atencion
primaria de salud, garantizando una respuesta oportuna, eficaz y continua en el proceso de
recuperacion de la salud, rehabilitacion y cuidados paliativos (MSP, 2012). El paciente ha
sido transferido a las diferentes casas de salud en donde se ha garantizado una atencion de
calidad, con médicos especializados en distintas areas que han permitido realizar un

diagndstico adecuado y en base a ello crear un tratamiento oportuno.

45.3. CARACTERIZACION DE LA ATENCION
Acuden al Ministerio de Salud Publica por medio del Subcentro de Salud N°1 de la ciudad

de Ambato, donde tras ser evaluado por la pediatra, detecta un desarrollo evolutivo anormal y
solicita la realizacion de exadmenes mas profundos en casas de salud privadas, una vez
obtenido los resultados, es valorado en el Hospital General Docente Ambato, el pediatra
solicita que el paciente sea evaluado con un especialista en neurologia por lo cual es derivado
al Hospital Pediatrico Baca Ortiz, donde es diagnosticado y tratado, actualmente es atendido

en esta casa de salud.

4.5.4. OPORTUNIDADES EN LA REMISION

El paciente fue transferido a diferentes casas de salud publicas y privadas en busca de un

diagnostico especifico del trastorno que presenta. Los padres y cuidadores se mostraron
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preocupados ante el anormal desarrollo del paciente por lo cual se ven en la necesidad de
acudir a casas de salud especializadas ubicadas en la ciudad de Quito, en donde los resultados
obtenidos derivan en el diagnostico de leucomalacia periventricular y radio sinostosis

congénita.

4.5.5. TRAMITES ADMINISTRATIVOS

Los tramites administrativos por parte del hospital Baca Ortiz, para agendar una
intervencion quirdrgica de la radio sinostosis, que supone una discapacidad moderada, esta
en proceso desde el 09 de marzo del 2019. Se espera una futura evaluacion del paciente para

tomar una decision acerca de la posible fecha de cirugia.

4.6. IDENTIFICACION DE LOS PUNTOS CRITICOS

4.6.1. Sufrimiento fetal
Durante el proceso de parto inducido se observa que la madre no tiene una adecuada

dilatacion y presenta un cuadro de sufrimiento natal, el cual produce que al alumbramiento el
neonato se presente poco activo y reactivo sin embargo, el Apgar referido por la casa de salud

donde es atendido es de 8 al minuto y 9 a los cinco minutos.

4.6.2. . Aspiracion meconial
Al alumbramiento se observa que el recién nacido se encuentra cubierto de meconio y

presenta una posible aspiracion meconial, causando una dificultad respiratoria que ademas le

impide tener un reflejo de succién adecuado.

4.6.3. Quiste aracnoideo
En la resonancia magnética realizada se observa la existencia de un quiste aracnoideo en el

polo temporal izquierdo que puede ser hipotéticamente la causa de los trastornos
epileptiformes que a continuacién se detecta, dando lugar ademas al inicio del retraso en el

desarrollo.
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4.6.4. Trastorno epileptiforme

La madre refiere que el paciente se mostraba irritable y con periodos de suefio muy

extendidos, ademéas de un importante retraso motor que le impedia tener control cefélico o

sostener objetos en sus manos.

4.6.5. Hipoacusia conductiva moderada derecha

La hipoacusia diagnosticada puede hacer referencia a la poca reaccion ante estimulos de

sonido y ante el reconocimiento de sus padres, ademas de ser posible causante del retraso en

la adquisicion del lenguaje.

4.6.6. Radio sinostosis

La limitacion de sus movimientos, dificultad en la pronosupinacion, gateo, al igual que los

Ilantos presentados al mover su brazo tienen origen en una malformacion congénita de fusion

de los huesos cubito y radio.

Posterior al analisis de caso es propicio instaurar una propuesta para la prevencion de un

posible deterioro de salud desde la perspectiva de estimulacion temprana, con actividades

5. CARACTERIZACION DE LOS PUNTOS DE MEJORA

destinadas a controlar las condiciones médicas y la capacitacion de los cuidadores del

paciente que favorezcan la evolucién y desarrollo del mismo.

Tabla 1 Caracterizacion de los puntos de mejora.

PUNTOS
CRITICOS

Quiste
aracnoideo

OPORTUNIDADES
DE MEJORA

Reconocer los signos de
alerta y reducir el riesgo

de
futuras

complicaciones

ACCIONES DE MEJORA

capacitar a los padres para reconocer

signos de alerta
que puede presentar una complicacion de
un quiste

aracnoideo, informar que en caso de
presentarse convulsiones, vomito, cefaleas
y diarrea
en necesario acudir de manera inmediata
a la casa de salud mas cercana e informar
sobre su situacién actual
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Trastorno
epileptiforme

Hipoacusia
conductiva

Leucomalacia
periventricular

Radio
sinostosis

Evitar el uso inadecuado
de medicacion
anticonvulsiva

y reducir la irritabilidad
del paciente
por medio de

actividades ludicas

Identificar la causa de la

hipoacusia y estimular
la  adquisicion  del
lenguaje
Evitar el  deterioro
neuronal

y favorecer la plasticidad
neuronal para adquirir y
mantener  capacidades
motrices y cognitivas

Tras la cirugia, realizar
actividades

ludicas que favorezcan
la

adquisicion
movimientos motrices

de

Mantener los controles con el servicio de

neurologia
para evitar el uso inadecuado de
medicacion que
puede afectar el normal desarrollo
evolutivo
del paciente, ademas abordar Ila
irritabilidad

que presenta el paciente con actividades
de
relajacion y restauracion cognitiva

realizar actividades que desarrollen su
agudeza

auditiva de manera que sea capaz de
reconocer e imitar
sonidos que se le presenten, ademas de
mejorar su comunicacion
con las personas que lo rodean

A través de técnicas de estimulacion
temprana,

realizar actividades l0dicas que abarquen
movimientos

motores y funciones cognitivas para
mantener

y desarrollar los hitos del desarrollo,
brindando

una calidad de vida mas autbnomay
favorable

asi

Tras la operacion brindar un servicio de
rehabilitacion

que le permita realizar los movimientos
adecuados

permitiendo ademas que su desarrollo
motriz

sea completo.

Fuente: Base de datos de la investigacion; elaborado por: Molina A. (2020)
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6. PROPUESTA DE PREVENCION
Las lesiones cerebrales son traumatismos que sufre el cerebro, pueden producir un estado
de conciencia alterada o reducida que deteriora las capacidades cognitivas y el
funcionamiento fisico, ademas de provocar un posible trastorno emocional o conductual
(Paradise, 2014). La leucomalacia periventricular pertenece a las lesiones cerebrales en donde
se observa retraso en la adquisicion de hitos del desarrollo, dificultad de movimientos

motores, desarrollo tardio del lenguaje y trastornos conductuales.

La prevencion incluye todas las medidas anticipadas para evitar efectos negativos que se
pueden desarrollar con el paso del tiempo, para esto se debe identificar los factores de riesgo
teniendo en cuenta los antecedentes prenatales, la atencion recibida durante el parto y las
consultas pediatricas subsecuentes. Si en algin momento se observa un comportamiento
anormal debe ser inmediatamente alertado al equipo de salud, esto permitira tener una

intervencion oportuna y eficaz en el tratamiento de cualquier patologia.

6.1. APLICACION ADECUADA DEL TEST DE APGAR

Test propuesto en el afio de 1952 y que es utilizado hasta la actualidad para evaluar la
vitalidad del recién nacido al momento inmediato de nacer, cuenta con cinco signos clinicos
que son: apariencia o color, pulso, gesticulacion y respiracion, son calificados del 0 al 2,
siendo 0 la menor calificacién y 2 la mayor, dando un puntaje maximo de 10 y un minimo de
0 (Hubner, 2002). Este test debe ser aplicado a conciencia por el médico, enfermera o un
estimulador temprano, en caso de que la calificacion sea menor a 7 se debe poner al neonato
en observacion inmediata, si el test es realizado de una manera inadecuada se puede poner en

riesgo la vida del paciente o comprometer seriamente su desarrollo posterior.
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6.2. EVALUACION OPORTUNA DEL DESARROLLO EVOLUTIVO

Se puede evaluar de modo sencillo y eficaz el estado del desarrollo psicomotor, intelectual
y fisico de un nifio durante sus primeras etapas de vida, con test que midan la adquisicién de
determinadas funciones que se observan a ciertas edades, las mismas que son manifestaciones

de la maduracién del sistema nervioso central.

Uno de los instrumentos mas utilizados a nivel internacional para determinar el desarrollo
del nifio es DENVER 11, el cual esta dividido en 4 areas que son: social, motriz fina, lenguaje
y motriz gruesa, para su aplicacion se debe realizar de manera individual en un ambiente
agradable y en presencia de la familia, se realizara la aplicacion de los 55 items que arrojaran
un resultado que puede ser: anormal, dudoso o normal (Cruz, 2019). Dependiendo del
resultado obtenido el pediatra puede solicitar que se realice un examen a profundidad para

confirmar o negar cualquier tipo de trastorno o alteracion.

Las evaluaciones del desarrollo evolutivo se las realizan en un periodo recomendado de 3
meses desde el nacimiento, para de este modo tener un control y seguimiento adecuado sobre
la maduracién neuronal, si existe en algin momento un signo de alerta o un desarrollo
anormal lo méas recomendable es una evaluacién mas exhaustiva realizada por un psicélogo

infantil un o un profesional de estimulacién temprana.

7. CONCLUSIONES

La leucomalacia periventricular, al ser una lesion cerebral, puede producir alteraciones en
el desarrollo normal del paciente, por lo cual un diagnéstico y rehabilitacién temprana son
fundamentales para prevenir un deterioro continuo e irreversible que puede disminuir la
calidad de vida del paciente.

El trabajo multidisciplinario es importante al momento de intervenir en la salud de un
paciente, esto puede permitir encontrar de manera méas oportuna las causas del deterioro
de salud, al proponer un plan integral que abarque todas las necesidades del paciente se

puede observar un avance significativo en la recuperacion del mismo.
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Al tratarse de un paciente menor a los seis afios de edad la intervencion en estimulacion
temprana es necesaria, esta permite junto con otras rehabilitaciones que evolucione
favorablemente el desarrollo en todas sus areas a traves de la plasticidad neuronal, ademas
es importante considerar que el apoyo brindado por los padres y cuidadores permitira un
avance positivo en el cuidado de su salud, por lo que es oportuno informar sobre los
indicadores de alerta en el desarrollo para que se encuentren siempre vigilantes y de esta

manera evitar nuevas complicaciones futuras.
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CENNA

T TIMITDWITS WEUROLUOGICAS
¥ MITRCIONALES OF NP3 ¥ ADOUEMCENTES

Informe de Video-Electroencefalograma

Quito, 20 de Junio del 2018

Nombre del paciente: Lian André Diaz Extrada 1)

Edad: 10 meses
Procedencia: Quito. Ecuador
Nédico Sobicitante: Dt Nicolay Astuditio M.
Motive de Ia solicitud brfico + hip
wmmahmnmw
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* AMBATO: Av. Hodrigo Pachano 12-62 y Montaivo (€dif, Centro Pedidtrico) @ 0538 699 079
® QUITO: A Mariarsa de Jesis OE7 - 02 y Nufic de Valdorrama 5 © cennaecuador @gmail com
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) cGmatraliven begeqlirpvatar Ve alh gy oy
RESONANCIA MAGNETICA 202018 16 15 18
Focha: midrcoles 20wt 2018 Pégina 1do 1
Nombres y Apallidos: deeo‘ [[3] - Pach
LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA DR NICOLAY ASTUDILLO PARTICULAR
id Orden: Id Historla; Identificacién: Estado Clvil: Edad: Sexo: Ocupacién:
670832 532114 BGUUMGUG SOLTERO 10 MESES MASCULINO
RM CEREBRO SIMPLE

Informe de resultados:

El patrén de sulcacién cerebral es normal,

Signos de atrofia asociado a espacios de liquido céfalo raquideo amplio en lébulo temporal
izquierdo, especialmente en region mesial,

Los ventriculos presentan bordes ondulantes que podria ser secundario a cambios leves de
leucomalacia periventricular.

Ganglios de la base, tallo cerebral y fosa posterior normal,

Cuerpo calloso, comisura anterior y posterior normal.

No se observan zanas de gliosis cerebral,

Patrén de mielinizacién normal. 5

Cavum velum interpositum como variante de normalidad .

Los hipocampos conservan su arquitectura normal, Columnas del fornix, y cuerpos mamilares
simélricos. o

Conclusién:

Los ventriculos presentan bordes ondulantes, que podria ser secundario a cambios
discretos de leucomalacia periventricular,

Aumento de los espacios que contienen liquido céfalo raquideo en el polo temporal
izquierdo, no descartamos presencia de quiste aracnoideo.

L
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——HOSPITAL DE ESPECIALIDADES FF.AA. N° 1

Fecha: Jueves Noviembre 152018 9:30 AM

QUESERAS DEL MEDIO S-N Y AV. GRAN COLOMBIA
Quito - Pichincha
FORMULARIO 10 - LABORATORIO CLINICO
T EXAMENES CITOGENETICA

Pigina

PRIORIDAD  [J I I

SERVICIO Consulta Externa S C
ALA CAMA URGENTE  RUTINA  CONTRI
Examen: 3262601 Historia Clinica: 520919 Cédula: 1851366664
Paciente: DIAZ ESTRADA LIAN ANDRE Edad : ! anos
Médico Solicitante :  1L1LAMOS PANEQUE ARIANNE Fechn de Solicitud : 09-0CT-2018

Dpto. Solicitante : GENETICA Fechn de Resultados :  15-NOV-2018
Datos Clinicos:
Resultados de Estudio
Determinaciones Resultados
anmm SE TRATA DE UN NINO CON DISMORFIA E IMPORTANTE RETRASO DEL NEURODESARROLLO
PERIFERICA Y AL PARECER AFECTACIONES SENSORIALES,

SE REALIZA CARIOTIPO CONVENCIONAL CON TECNICAS DE BANDAS GTG Y CONTEOS DE 20
METAFASES, OBTENIENDOSE COMO RESULTADO CARIOTIPO DE SEXO MASCULINO
NORMAL: 46 XY

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES:

| CON EL RESULTADO DEL ESTUDIO CITOGENETICO REALIZADO SE DESCARTAN
ANOMALIAS NUMERICAS O ESTRUCTURALES GRANDES DE LOS CROMOSOMAS.

2. EL CARIOTIPO CLASICO O CONVENCIONAL TIENE ALCANCE LIMITADO EN EL
DIAGNOSTICO GENETICO YA QUE NO IDENTIFICA REARREGLOS CROMOSOMICOS
PEQUEROS QUE PUEDEN CAUSAR MALFORMACIONES, DISMORFISMO, AUTISMO Y
RETRASO GLOBAL DEL DESARROLLO. ES POR ELLO QUE RECOMENDAMOS PROFUNDIZAR
DELINEACION FENOTIPICA DEL CASO Y DE SER PRECISO CONSIDERAR PRUEBAS
GENETICAS DE MAYOR COBERTURA DIAGNOSTICA.

3. POR OTRO LADO, UN CARIOTIPO CONVENCIONAL NORMAL . NO EXCLUYE DIAGNOSTICO
DE PATOLOGIAS MONOGENICAS.POR 1O QUE SUGERIMOS DISCUTIR LOS RESULTADOS DE
TODg LAS PRUEBAS DE DIAGNOSTICO GENETICO EN EL MARCO DEL ASESORAMIENTO
GENETICO

4. SUGERIMOS VALORAR INDICACION DE PEATC Y PEATV.ESTUDIO MOLECULAR DE
SINDROME FRAGIL X DISPONIBLE EN ESTE SERVICIO Y DE SER POSIBLE SEROLOGIA
TORCH.

Responsable

Datos de Validacion
Identificacién: ARIANNE LLAMOS PANEQUE

Especialidad: GENETICA MEDICA
Codigo/Cédula; Libro: 03 Folio: 62 N*: 87
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SISTEMA DE DIAGNOSTICO TEMPRANO Y ESCOLAR DE LA DISCAPACIDAD
AUDITIVA EN EL ECUADOR

INSTITUCION: }bx/:quJ Qdu.udfw /J;;’ua 0‘5 g e

PROVINCIA: hu{w L CANTON: C{,,-}a
PARROQUIA: Aréuf g

ELECTROAUDIOMETRIA (PEAee)

Historia Clinica: | E&5{ 3¢ £ 6 4 Fecha de Nacimiento: €€/ 0, 247
Apelido Paterno:  [Dict>  apeliido Materno: _Eizé(cr./(a._

Primer Nombre: _,A;Q_n_‘ — Segundo Nombre: ﬂ&dﬂe/
(a0 A3  sero Moscusflats  Transterencia de CGherninchrergekgds -
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Informe de Video-Electroencefalograma

e CENNA

DE MFIOS ¥ ADOLESCENTER

Nombre del pacients: Lian André Diaz Eatrads (2)
Edad: 1 a0 & meaes

Procedencia: Quilo, Ecusdor

Médico Solicitante: Dr. Nicolay Astudiio M.

Notivo de ls solicitud: sindrome dismdrfico + hipolonia
Diagnéstico Clinleo; Sindroma de lactants hipotdnico

MMNMMMMMMMMM.MMM.W.M”W“
upmu-wsn-uw.zm.uuywmmum.mmmmmm.m
con -mb.mmuwm.mmmummdom-zmmm.w
wwnm;m.mmtm.mhwm:m.mw,mnmm:m.l
axamen fisico: fromte ampla, fontsnels anleror tenss, puente nasal daprimida, fillrum targo, microretrognatia,
mmoﬂ:&mu1mddpbwllamld'm-dd5mmod4wpiodm<mm.
.-pMmddt*.mum.mmlowmREMSY;&MNMMWMH
amcnoideo tempotsl izquierda, EF: 47.7 cm (z+1), hipotonia globsl da predomini proximal. EEG previo de junio del 2018
mehmhwnmmw.ammw
Recibe yatamienio con LEV. 2
mzwwawmaazmymmmnnMummw
mamumm:m.wwr:1mmvwm;mnomm.mmcsmor-n5om
estudio 60 V-EEG con padients en suafio esponidnec.

Madargos .
. &mmmMMn@m-mmwOSyc&Wlmm.
- mwwmmwnmmﬂmmmuwwmmn.
- mamwddmmwnmamummm.mmm«

mmummmwmmxmm-mpwzmmmmu.
. Tmndwmudomdmunumudmunmnmmnmumlo.eunmumm

eplloptiiorme.
o Ausencis de sctividad eplleptonms.
mmmmmmudumhmummew.

Mbn‘ucﬂnﬂmuﬂnumﬁb,wobﬂyﬂnﬂdmﬂmmhbnmdom%wm&hm
del pacients.

memWMWMdnm

(

Atentamente

.. | - Necotey Astudi
i J'L"’]l(“l Madico Pedinrs
Ll | Neurdiogo Pediarz
: CP M5P 1M1 N 1760 0
Dr. Nicolay Marifio

Médico, en Pediatria (UCE-Ecuador)

Subespecialista Neurologla Pedlatrica (UNAM-México)

MnYmHWMMmm)mithMMWM)

(W)CMWH"MIQMM@&MVWM

Diplomado en Administracién en los Servicios de la Salud

Cantro de Enfermedades Neuroldgicas y Nutricionales en Nifios y Adolescentes (CENNA)

Ex-Médico Tratanis del Hospital San Francisco de Quito, IESS,

Médico Tratante de Neurologia Pedidtrica Asociado a Hospltal Clinica Axxis

Médico Tratante de Neurologia Pedidtrica Asoclado a Hospltal de los valles, Quito

Miembro de la Sociedad Europea de Neurclogia Pediétrica

Ecuador y del d:m“-:amma.u o m!dld "Mm .
y del programa de especlalidades pedidtricas de la Un Técnica

CENNA, Ambato, Quito, Ecusdor, 2019
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MINISTERIO DE SALUD PUBLICA DEL ECUADOR

1768034950001 - ke ral
Pag- 1 da2
Facha: 150310
Edad 1 ANOS
Sovo Masculino
Getves, 2
HISTORIA CLINICA No. C! 1851366664 Geupo Sanguinea:
LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA * -
Ocupacion SIN REGISTRAR 1851366664
Deopertamento: 18 TUNGURAHUA Municiplo: AMBATO

Direccion: AV GONZALEZ SUAREZ Y ABOON CALDERON Teléfono: 0963242475

SEDE DE ATENCION; 003 HOS® BACA ORTRZ

Fouo 17 FECHA 15032010 10:06:29 TIRO DE ATENOION AMBULATORIO

MOTIVO DE CONSULTA
PRIMERA CONSULTA, REFERROA POR PEDIATRA OE ESTE CENTRC POR HIPCACUSIA ¥ RETRASO DEL DESARAOLLO.
ACOMPANADO POR LA TIA,
ENFERMEDAD ACTUAL —
EN ATENCION PORSUPUESTA MIPONCUSIA QUE LUEGO SENEGD
EN ATENCION POR NEUROLOGIA POR LO PRIVADO DESDE LOS 8 MESES DE VIDA POR RETRASO DEL DESARROLLO
NO HA TENIDO EPILEPSIA. SIN EMBARGO, DEBIDO A SUPUESTA DESCARGAS EPILEPTIFORMES EN EL EEG LE MNICIAN
LEVETIRACETAM, DE FORNMA INADECUADA. )
APE NOREFIEREN~. ~ , [y fundir® T ol it
APP
- EMBARAZO: MADRE DE 18 ANOS, NO PLANIFICADD, CON DIAGNOSTICO TARDKD, CONTRCLADO. 5IN COMPUCACIONES
APASENTES. IVU AL INICIO DEL EMEARAZO
PARTO PARTO INDUCIDO A LAS 40 SEMANAS, CESAREA URGENTE POR SUFRIMENTO FETAL AGUDO, APGAR 88
DUDOST, NO REQUIRIO MANEDXD INTENSIVG
NEURODESARROLLO
NG CAMINA. HO SE PARA PERO SE MANTIENE PARADO CON APOYO. SE SE SIENTA SOLD, SE MANTIENE SENTADO
LENGUAE UTILIZA SILABAS AISLADAS,
AGARFA ORETOS ¥ LOS CAMBUA DE MANG, NO TIENE FINZA DIGITAL.
EXAMEN 51520
PC #5°W
HIPCTONA GLOBAL
S MOVILIZA DE FORMA SIMETRICA LAS 4 EXTREMIDADES
DS MANCHAS HIPOCAOMICAS
LIGERAS DISMORFIAS, FAENTE PROMINENTE. OREJAS DISMORAFICAS, ANCMALIA DEL SEGUNDO ARTEID DE LOS PIES
EXAMENES PRE VAMENTE REALIZADOS.
- 1AM OF ENCEFALD MO SE DESERVAN ALTIRACIONES DEL PARENOUMA CEREBRAL, CAVUM VELUM INTERPOSITUM.
CARIOTIPG CONVENCIONAL NOFMAL 46XX. SE BUGIAIO ESTUDIO DE MAYOR PROFUNDIDAD
- TIENE ECOGRAFIA RENAL Y ECOCARDIOGRTAFIA NOAMALES.
-EEG SIN ACTIVIDAD EPILEPTIFORME, CON DEFICIENCIAS TECNICAS.
ANALISIS
PACIENTE CON RETRASO DEL DESARROLLO E HPOTONIA CONGENTICA. CON ESTIGMAS MALFORMATIVOS. ¥ SN
EFILEPSIA. SE SOSPECHA TRASTORNO GENETICO NO IDENTIFICADO,
EL PACIENTE TIENE TRATAMIENTO INJUSTIFCADO CON LEVETIRACETAM, POR LO QUE INDICO AETIRADA DEL MISMO,
PLAN Y MANEJO

TERAPIAS DE ESTIMULACION. P C\/
SOLICITO PEV. :

EVETRACETAM
100MG CADA 12 HORAS POR 10 DIAS - c)e fn. &
S0MG CADA 12 HORAS POR 10 DIAS Lierae - /’ ¢
SUSPENDER . '}

CITA CON NEUROLOGIA EN 3 MESES. 2315 N
Evolucion resiizada por: OTMAN FEANANDEZ CONCEPGION-Fecha: 16032019 10:25:29

70.0 "HOSVITAL" ° Ususeio: | 7685434 1 FITANANGEE CONCEPCION OTMA
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g MINISTERIO DE SALUD PUBLICA DEL ECUADOR :
1768034950001 - AHsCleFaPOF
Pag: 2 do 2
Focha 15/03/19
Edad: ! ANOS
Sexo Maggoulino
Gewreo 2
HISTORIA CLINICA No. C! 1851366664 Grupo Sanguneo
LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA '1 851 366664"
Ocupacion SIN REGISTRAR
Departamento: 18  TUNGURAHUA Municiplo: AMBATO
Direcclon: AV GONZALEZ SUAREZ Y ABDON CALDERON Talélono: 0983243475
Tipo PRINGIPAL

DIAGNOSTICO R&20 RETAADO EN DESARAOLLO

N?_'U"}{g?f;‘;g '2110) OTMAN FERBANDEZ CONCEPKION

514R-15-22210  Reg | 1756843411
ot | 314R-15 222 9
S 41 Do | INEUROLOGIABEDIATRICA - RH.048

7J.0 "HOSVITAL" Usuaro: 17588434 1 FFERNANDEZ CONCEPCION OTNY
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MINISTERIO DE SALUD PUBLICA DEL ECUADOR
1768034050001 - MG Fad F
Fag ) do il
Foomn 2100819
Eavy 2 ANOS
Zaen Masouins
Qewe, 2

HISTORIA CLINICA No, ! 1051346664 G0 Languies

LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA o 664"
Ocupacion S REGSTHAR 1 851 366 6
Depurtamemo: 18 TUNGURAMUA Municiplo: AMBATO

Diveccion; AV GONZALEZ SUAREZ Y ABDON CALDERON Toldlono: CHd2asi?s

SEDE DE ATENCION: 003 HOSP BACA ORTR

oue I3 FECHA 2106/2019 09:2704 TIPO DE ATENCION AMBULATORIO
MOTIVO DE CONSULTA
fortoh con 1y
ENFERMEDAD ACTUAL
FROOM L0 L aace 2 Ia (oo Supvaacion 50 SoRGEWON 7 PN vk Seim
EXAMEN FiSICO
LATEZA Y CRUAL Mitiaeony 4 W Erenoc . pnanom
ANALISIS
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MINISTERIO DE SALUD PUBLICA DEL ECUADOR
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Goelawe: 2
HISTORIA CLINICA No. G 1851366664 Grupn Sanquanag
LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA . .
Ocupacion SIN HEGISTRAR 1 851 366664
Departamento: 18 TUNGLIRAHUA Municiplo: AMGATO
Direccion: Av GONZALEZ SUAREZ ¥ ABDON CALUERON Teltlono: 0933243475
SEUE DE ATENCION, 003 HOSP BACA ORTR
Fouo 6 FECHA 27/092019 10:32:25 TI®O DE ATENCION AMBULATORIO
MOTIVO DE CONSULTA
CONTROL CERTIFICADO
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ANALISIS

PACIENTE CON RETRASO DEL DESARROLLD E HIPOTOMA CONGENTICA, CON ESTIGMAS MALFORMATIVOS. ¥ SIN
EPILEPSIA SE SOSPECHA TRASTORNG GENETION NO IDERTIFICADG

PLAN Y MANEJO
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OBSERVALZION PCE NELRDLOGIA EN 3 MESES
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HOBPITAL PEDIATRICO "BACA ORTIZ"
BERVICIO DE TRAUMATOLOGIA.

QUITO DM, 03/09/2019

Informo que el paciente: DIAZ ESTRADA LIAN ANDRE A con historia clinica
N2 185136664 , con diagndstico de RADIO SINOSTOSIS, CIE-10 (547),
PERMANECE HOSPITALIZADO DESDE EL 01/09/2019 HASTA EL 03/09/2019.

LA PACIENTE EN MENCION AMERITA CONTROLES SUBSECUENTES

Atentamente,

Dr. LUIS GERARDO ESPIN VILLAMARIN
MEDICO TRATANTE
SERVICIO DE TRAUMATOLOGIA
HOSPITAL PEDIATRICO BACA ORTIZ

Direccién Avda. Colén y 6 de Diciembre Telf. 2220-979-2222-207 Ext. 135
m‘ mw
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GEN-FMR1-17-02-2020

Nombre del
3 s Di . Total
WS Lian André Diaz Estrada Tipo de Muestra Sangre
solicitante Dr. luan Carlos Pozo Procedendia: Hospital Baca Ortiz
fecha de toma fFecha de entrega de
7 de Febrerode 1020
de muestra: 17 dx ubrero de 3049 resultados: 28

—

Genetista responsable; Dra, Dora Sénchez

INFORME DEL DIAGNOSTICO GENETICO DEL $INDROME DEL X FRAGIL ANALISIS DE LA
EXPANSION DEL TRIPLETE CGG DEL GEN FMRAL

1. OBJETIVO DEL ESTUDIO GENETICO

el Sindrome X fragil (5FX), una enfermedad genética

Uevar 2 cabo ¢l estudio genético d
que puede estar asociado a trastornos

caracterizada por un déficit intelectual entre leve ygrave,
del compartamiento y a rasgos fisicos caracteristicos. El SFX estd causado por el sllenclamiento
transeripcional del gen FMRI por una expansion progresiva y fa subsecuente metilacion de la
repeticion del trinucledtido CGG en la regidn 5’ no traducida del gen. Las mutaciones completas
se onginan de alelos inestables {lamados premutaciones (de 55 a 200 CGG repetidos). Las

premutaciones estén asocladas con fenotipos distintos del SXF, como el riesgo de fallo ovirico

prematuro en mujeres, ¥ el sindrome de ataxia/temblor asoclado a X frigll o FRAXTAS. En
alguncs cazos raros, ol SXF s consecuencia de mutaclones puntuales intragénicas de FMR1y no

de las repeticiones de CGG. El gen FMRI se localiza en la regién cromosdmica Xq27.3 y codifica

para la proteina FMRP, una proteina de unién al ARN que regula la sintesis de proteinas y otras

viss de sefalizacidn en las dendritas. Se considera que el sllenclamlento de FMRI reduce la

plasticidad sinéptica y {a modulacién del cerebro, inciuyendo el hipocampo.

2. ANALISIS REALIZADO - METODOLOGIA:

Amplificacién por PCR de la region que contiene los tripletes CGG del gen FMRI1 (locus FRAX/'),

esta PCR se amplifican los alelos normales (menos de 55-60 tripletes CGG)ylosa
onales (entre 55-60y 200 repeticiones CGG), La deteccion de los fragmentos

Mediante

premutacl
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amplificados se realizé mediante electroforesis capilar en un Applied Blosystems® 3500 DX

Genetic Analyzer mediante marcaje fluorescente,

3. INTERPRETACION DE LOS POSIBLES RESULTADOS

Nt de repeticlones (CGGn Interpretacion —
5-44 Numero normal de repeticiones. _
45.54 Alelos intermedios que podrian saf inestables ¥
expandirse cuando son transmitidos por la madre
Alelos premutacionales. No se asoclan al des:Fr;T'oﬂA:
de SFX pero varones en riesgo de desarroliar
) y mujeres en riesgo de desarrollar POl ¥ FXTAS.
Descendencia en rlasgo de SFX
e, B Numero de repeticiones en ra atologico
4. RESULTADOS OBTENIDOS
Gen FMR1 (locus FRAXA) DG19/0812-XF | Interpretacidén
Numero de tripletes CGG 32 Genotipo normal

£l paciente LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA tiene un genotipo NORMAL (32 repeticiones del triplete

CGG en homocigesis) en el gen FMAL,

5. CONCLUSIONES

El cuadro clinico del pacients LIAN ANDRE DIAZ ESTRADA, no es debido a fa presencla de una
expansién inestable de los tripletes CGG en la reglon 5° no codlficante del gen FMRI1.

W/M@,

. Dora Sinche2
Genetista Molecular
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