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Hidrops fetal: a proposito de un caso.

Ana Patricia Lopez de Priego Avila!, Concepcion Martinez Rivero?, Esperanza Molina Pilares!, Aitana Pacheco Carrillo!
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1. Hospital de Jerez de la Frontera. _ gl

2. Hospital de Puerto Real.
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INTRODUCCION

El sindrome de Noonan es una patologia de origen genctico de
herencia autosomica dominante que presenta una incidencia de 1
por cada 1000-2500 recién nacidos vivos y cuyas manifestaciones
clinicas mas frecuentes son: talla baja, cardiopatia, dismorfia facial
y alteraciones esqueleticas.

Las mutaciones geneticas que desencadenan su aparicion pueden
ser de novo o heredadas. Aproximadamente, en el 50% de casos son
de tipo missense en el gen PTPNI1 que interviene en la via de

senalizacion RAS-MAPK, pero existen muchos otros genes
implicados como RAF1, SOS1 y KRAS.
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Figura I: Radiografia de torax AP con ocupacion de senos costodiafragmaticos
y presencia de liquido en cisuras

RESUMEN DEL CASO

Ingresa en Unidad de Cuidados Intensivos Neonatal (UCIN) un recién nacido varon de 33+2 semanas de gestacion procedente de paritorio
y conectado a VM con los siguientes parametros: PIP de 25 cmH20O, PEEP de 5 cmH20 y F102 del 100%.

Como antecedentes personales destaca embarazo controlado con diagnostico prenatal de macrosomia y polihidramnios.

A la exploracion destaca peso de 2840¢g (p>99), cianosis distal con relleno capilar enlentecido asi como importante edema escrotal y de
miembros inferiores. Ademas se evidencian rasgos faciales dismorficos con hipertelorismo y orejas de implantacion baja. A la auscultacion
presenta tonos cardiacos ritmicos sin soplos. Neurologicamente destaca hipotonia generalizada € hipoactividad.

En la gasometria al nacimiento se objetiva acidosis respiratoria grave sin mejoria en la primera hora de vida. En la radiografia de torax
se observa un infiltrado intersticial bilateral con presencia de liquido en cisuras y ocupacion de ambos senos costodiafragmaticos (Figura
I). Se realiza ecografia toracica en la que destaca derrame pleural bilateral, 1zquierdo de hasta 18 mm y minimo derrame pericardico que
no compromete funcion cardiaca. Dada la escasa mejoria clinica y gasometrica, se decide drenaje del derrame pleural con tubo de 6 Fr en
espacio axilar 1zquierdo anterior objetivandose la salida de 57 ml de liquido amarillento con caracteristicas de quilotorax congenito tras su
analisis en laboratorio. Tras la realizacion del drenaje el paciente presenta mejoria de la clinica respiratoria.

Se realiza ecocardiografia en la que se 1dentifica

. . . . > .21 m/s
hipertrofia biventricular progresiva con obstruccion al o 281 o \
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tracto de salida del ventriculo 1zquierdo asi como maxG 49.33 mmHg

estenosis pulmonar con un gradiente maximo de 49 meanP 27.72 mmHg
mmHg (Figura 2). Se 1nicia tratamiento con TiEnv  236.60 ms
Propranolol precisando ascenso de dosis hasta 3,9 A

mg/kg/min con mejoria de la funcion biventricular y del
llenado ventricular. Presenta evolucion favorable con
alta hospitalaria a los 2 meses de vida.

HR 253.59 BPML»

En el seguimiento evidenciamos mejoria clinica que
permite suspender betabloqueantes, aunque el paciente
mantiene  estenosis  pulmonar leve.  Presenta
normalizacion del grosor septal y no se producen
recidivas del derrame pleural n1 pericardico. Se realiza _ .
estudio genético y se detecta mutacion patogénica en i 5 4

2.0 % 1.0 0.5 X
BRAF compatible con la sospecha clinica de Sindrome 100 mm/s

de Noonan/Sindrome cardio-facial-cutaneo. Figura 2: Ecocardiografia con medicion de gradiente maximo de 49 mmHg y de
gradiente medio de 27 mmHg compatibles con estenosis pulmonar moderada

CONCLUSIONES

El sindrome de Noonan es una entidad relativamente frecuente con un amplio espectro clinico € importante variabilidad en la afectacion
cardiologica, esquelctica, cognitiva, etc. que presentan los pacientes; en algunos casos puede debutar como hidrops fetal con derrame
pleural y pericardico con compromiso cardiorrespiratorio.

Es esencial una sospecha clinica 1nicial adecuada, reforzada con una buena historia clinica, para orientar el diagnostico y tratar las posibles
complicaciones desde un abordaje multidisciplinar.



