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Resumen:

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un trastorno autosémico recesivo de la esteroidogénesis
adrenal, siendo el déficit de 21-hidroxilasa la forma mds frecuente. Las variantes raras, como el déficit
de 17a-hidroxilasa, presentan manifestaciones clinicas diferentes y rara vez se identifican en el periodo
neonatal. Se presenta el caso de un recién nacido femenino de 38 semanas de gestacion que ingresé
a los 17 dias de vida por deshidratacién severa secundaria a pérdidas gastrointestinales, asociada a
vémitos, acidosis metabdlica e injuria renal aguda de origen prerrenal. Durante su evaluacién se
evidenci6 hiperpigmentacién genital sin signos de virilizacién, lo que orientd la sospecha de HSC.
La determinacién de 17-hidroxiprogesterona mostré valores no elevados (9.54 ng/mL), lo que hace
menos probable el déficit de 21-hidroxilasa y orienta hacia variantes raras de hiperplasia suprarrenal
congénita. La paciente recibié manejo con rehidratacién intensiva, correccién metabdlica, soporte
transfusional y tratamiento antibitico, con evolucién clinica favorable y recuperacién de la funcién
renal. Este caso resalta una presentacién atipica de HSC en el periodo neonatal, simulando un cuadro
infeccioso o gastrointestinal, y enfatiza la importancia de considerar etiologfas endocrinas en neonatos
con deshidratacién grave y alteraciones metabdlicas.

Palabras clave: hiperplasia suprarrenal congénita, neonato, deshidratacién, insuficiencia renal aguda,
17-hidroxiprogesterona, reporte de caso

Abstract:

Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is an autosomal recessive disorder of adrenal steroidogenesis,
mostcommonly caused by 21-hydroxylase deficiency. Rare variants, such as 17a-hydroxylase deficiency,
present distinct clinical features and are seldom recognized in the neonatal period. We report the
case of female neonate born at term, admitted at 17 days of life with severe dehydration secondary
to gastrointestinal losses, associated with vomiting, metabolic acidosis, and acute kidney injury of
prerenal origin. Physical examination revealed mild genital hyperpigmentation without virilization,
raising suspicion of CAH. Laboratory evaluation showed non-elevated 17-hydroxyprogesterone
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levels (9.54 ng/mL), raising suspicion of a rare form of congenital adrenal hyperplasia other than
21-hydroxylase deficiency. The patient was treated with intensive fluid resuscitation, metabolic
correction, blood transfusion, and antibiotic therapy, with favorable clinical outcome and recovery of
renal function. This case highlights an atypical neonatal presentation of CAH mimicking infectious
or gastrointestinal conditions and underscores the importance of considering endocrine disorders in

neonates with severe dehydration and metabolic disturbances.

Keywords:  congenital adrenal
17-hydroxyprogesterone, case report

hyperplasia,

Introduccion

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) comprende
un grupo de trastornos autosdmicos recesivos ocasionados
por defectos enzimdticos en la esteroidogénesis adrenal, que
conducen a alteraciones en la sintesis de cortisol, aldosterona y
andrégenos (1). La forma mds frecuente corresponde al déficit
de 21-hidroxilasa, responsable de mis del 90-95% de los casos y
principal causa de genitales ambiguos en recién nacidos 46,XX

(2).
Las déficit de

17a-hidroxilasa/17,20-liasa, representan aproximadamente el

formas menos comunes, como el
1% de los casos y se deben a mutaciones en el gen CYP17A1,
afectando la produccién de cortisol y esteroides sexuales, con
acumulacién de precursores con actividad mineralocorticoide
(3). Clinicamente, esta variante se caracteriza por hipertension,
hipokalemia e hipogonadismo, y tipicamente no cursa con
crisis de pérdida salina debido a la produccién compensatoria

de corticosterona con actividad glucocorticoide (4).

El diagndstico suele realizarse en la adolescencia o en la
evaluaciéon de trastornos del desarrollo sexual, siendo
excepcional su identificacién en el periodo neonatal (5). En este
grupo etario, la presentacién puede ser inespeciﬁca y simular
otras entidades mds frecuentes, como infecciones neonatales,
trastornos gastrointestinales o alteraciones metabdlicas, lo que
retrasa el diagndstico y el inicio del tratamiento oportuno (4,6).

En este contexto, se presenta el caso de un neonato con
sospecha de una variante rara de hiperplasia suprarrenal
congénita con una forma de presentacién atipica, caracterizada
por deshidratacién severa e injuria renal aguda, lo que resalta la

neonate,

dehydration, acute kidney injury,

importancia de considerar esta entidad dentro del diagnéstico
diferencial en neonatos con compromiso hidroelectrolitico
grave.

Reporte de caso

Re presenta el caso de un recién nacido femenino, producto de
gestacion de 38 semanas, obtenido por cesdrea en una clinica
privada, con peso al nacer de 2500 g y adecuada adaptacién
neonatal (Apgar 8/9), sin complicaciones inmediatas,
siendo dada de alta junto a su madre a las 24 horas de vida.
No se reportaron antecedentes familiares de trastornos
endocrinolégicos ni consanguinidad.

A los 17 dias de vida fue referida desde una unidad de menor
complejidad por cuadro clinico de 5 dfas de evolucién
caracterizado por deposiciones liquidas frecuentes (5 a 8 al
dfa), vémitos e irritabilidad, que progresaron a compromiso del
estado general y signos de deshidratacién severa.

A su ingreso se encontraba en compromiso del estado general,
con datos de deshidratacién grave, incluyendo piel seca,
llenado capilar prolongado y alteracién del estado general
(figura 1). Desde el punto de vista metabdlico presenté acidosis
metabdlica con anién gap elevado, que requiri6 reposicién
con bicarbonato, asi como hipoglicemia inicial (58 mg/dI).
Se documenté ademds compromiso renal con diagndstico
de injuria renal aguda de origen prerrenal, evidenciado por
disminucién de la tasa de filtraciéon glomerular (21.6 ml/
min/1.73 m?) y fraccién excretada de sodio de 3.9%, en el
contexto de hipovolemia severa. Se presenta la evolucién de los
pardmetros de laboratorio durante la hospitalizacién (Tabla 1).

Tabla 1. Evolucién clinica, intervenciones terapéuticas y principales hallazgos durante la hospitalizacién.

Momento Evolucion clinica y hallazgos Intervencion
- Recién nacida femenina de 38 semanas, peso 2500 g, Apgar  Alta hospitalaria en centro
Nacimiento . R . ; . h L
8/9, sin complicaciones inmediatas. hospitalario de nacimiento
Dia 17 de vida Ingreso hospitalario por vomitos, deposiciones liquidas, Rehidratacién

rechazo alimentario y deshidratacién severa.

Primeras 24 horas

Acidosis metaboalica severa, hipoglicemia, hiponatremia e
injuria renal aguda prerrenal.

Cargas de cristaloides
Correccion con bicarbonato

Hospitalizacién inicial

Inicio de antibioticoterapia empirica con ampicilina'y
gentamicina por sospecha de sepsis neonatal.

Hasta obtener resultados
negativos de cultivos

Persistencia de alteraciones metabodlicas con estudios

Evolucion clinica
genital sin virilizacion.

infecciosos negativos. Identificacion de hiperpigmentacion

Tamizaje mtabdlico

Reevaluacion diagnostica

Sospecha de hiperplasia suprarrenal congénita variante rara
distinta al déficit de 21-hidroxilasa.

Valoracion por
Endocrinologia

Seguimiento tratamiento instaurado.

Mejoria clinica y metabodlica progresiva posterior al

Alta hospitalaria
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Figura 1. Aspecto clinico general de neonato con deshidratacién
severa:

Neonato femenino en dectibito supino con signos clinicos sugestivos
de deshidratacién severa, caracterizados por facies decaida, probable
disminucién del tejido celular subcutineo y apariencia general de
compromiso del estado de hidratacién. No se evidencian dismorfias
faciales ni signos de virilizacién. Se obtuvo consentimiento informado
porescrito parala publicacién deimdgenes potencialmente identificables.

Durante su estancia hospitalaria recibié manejo intensivo
con multiples cargas de cristaloides llegando hasta 60 mL/kg,
alcanzando reposiciones acumuladas significativas, ademds
de liquidos endovenosos a altos volimenes, correccidon de
acidosis metabdlica con bicarbonato y antibioticoterapia
empirica con ampicilina (300 mg/kg/dia cada 8 h) y
gentamicina (4 mg/kg/dfa cada 24 horas) ante la sospecha
de sepsis neonatal tardfa.

La evolucién clinica se caracterizd por persistencia
inicial de acidosis metabdlica, anemia severa normocitica
normocrémica que requirié transfusién de glébulos rojos
en dos ocasiones, y alteracién de la funcién renal con mejorfa
progresiva tras la restitucién del volumen intravascular. Los
estudios infecciosos (hemocultivos, urocultivo y liquido
negativos, descartdndose

cefalorraquideo)  resultaron

infeccién bacteriana activa.

En el examen fisico destacé como hallazgo relevante
la presencia de hiperpigmentacién genital leve (figura
2), sin evidencia de virilizacién ni ambigtiedad genital,
lo que motivé la sospecha de un trastorno endocrino
subyacente. En este contexto, se amplié el estudio hacia
etiologfas metabdlicas y endocrinas, incluyendo hiperplasia
suprarrenal congénita.

La determinacién de 17-hidroxiprogesterona evidencié
valores no elevados (9.54 ng/mL), lo que hizo menos
probable el déficit de 21-hidroxilasa y motivé la
consideracién de variantes menos frecuentes de hiperplasia
suprarrenal congénita, incluyendo trastornos raros de la
esteroidogénesis.

Figura 2. Hiperpigmentacion genital en neonato con sospecha de trastorno de la esteroidogénesis posible

déficit de 17a-hidroxilasa:

Genitales externos de neonato femenino que muestran hiperpigmentacién genital leve a moderada, sin evidencia de virilizacién

ni ambigiiedad genital. Se observa coloracién oscura de labios mayores y menores, hallazgo sugestivo de estimulacién crénica por
ACTH, compatible con trastorno de la esteroidogénesis como hiperplasia suprarrenal congénita.

Posteriormente, la paciente presentd evolucién favorable,
con normalizacién progresiva de la funcién renal,
correccién de las alteraciones metabdlicas y adecuada

tolerancia a la alimentacién enteral. Fue dada de alta a
los 25 dias de vida en condiciones clinicas estables, con
seguimiento ambulatorio por endocrinologfa y nefrologfa.
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Tabla 2. Evolucién de pardmetros de laboratorio durante la hospitalizacién

Parametro Ingreso Dia 2 IEYA Dia6 Alta Rangos referenciales
Hemoglobina (g/dL) 7.0 105 n.2 ns 1.8 14-22 g/dL
Creatinina (mg/dL) 18 1.2 0.8 0.5 0.4 0.3-1mg/dL
Urea (mg/dL) 65 48 32 22 18 10-40 mg/dL
Sodio (mEg/L) 150 145 140 138 138 135-145 mEq/L
Potasio (mEg/L) 8.0* 5.2 4.5 4.2 4.0 3.5-5.5mEg/L
Bicarbonato (mEg/L) 10 15 20 22 24 20-28 mEg/L
pH 710 7.25 732 7.36 7.40 7.35-7.45
Glucosa (mg/dL) 58 72 85 90 95 60-100 mg/dL
TFG (ml/min/1.73m?) 216 35 60 85 95 >60 ml/min/1.73 m2
FENA (%) 39 ND* ND* ND* ND* <25%
PCR (mg/L) 8 5 2 <1 <1 <Tmg/L
17-OH progesterona (ng/mL) ND* ND* ND* 9.54 ND* hasta 60 ng/mL

*Corresponde a datos no disponibles

Discusidn

La hiperplasia suprarrenal congénita constituye un grupo
heterogéneo de trastornos de la esteroidogénesis adrenal,
siendo el déficit de 21-hidroxilasa la forma mds frecuente,
mientras que el déficit de 17a-hidroxilasa/17,20-liasa
representa una variante rara que corresponde a menos del
1% de los casos descritos (1,3). Esta alteracién condiciona
disminucién en la sintesis de cortisol y esteroides
sexuales, con acumulacién de precursores con actividad
mineralocorticoide, lo que cldsicamente se asocia a
hipertension, hipokalemia e hipogonadismo (5,7).

A diferencia de las formas cldsicas con pérdida salina,
el déficit de 17a-hidroxilasa no suele manifestarse con
insuficiencia suprarrenal ni deshidratacién en el periodo
neonatal, debido a la produccién compensatoria de
corticosterona con actividad glucocorticoide suficiente
para mantener la homeostasis (4,6). Por esta razén,

el diagndstico suele realizarse en la infancia tardfa o
adolescencia, generalmente durante la evaluacién de
trastornos del desarrollo sexual (6,7). La presentacién
neonatal es excepcional y existen pocos reportes descritos
en la literatura, particularmente con compromiso
metabdlico severo (5,6,8,9). El espectro clinico del déficit
de 17a-hidroxilasa es amplio y variable, con diferencias
importantes en la edad de presentacién y severidad clinica
reportadas en la literatura reciente (8,10-11). Hasta donde
alcanza nuestro conocimiento, existen escasos reportes de
presentacién neonatal de déficit de 17a-hidroxilasa, y la
asociacién con injuria renal aguda no ha sido ampliamente

descrita.

La tabla 2 resume algunos casos previamente reportados
de déficit de 17a-hidroxilasa con presentacién neonatal o
manifestaciones metabdlicas severas, compardndolos con
el presente caso.

Tabla 3. Comparacién de casos reportados

Manifestaciones

Autor/Aiio -
principales

Edad de presentacion

Hiperpigmentacion Compromiso renal Diagnéstico

Hipertension, Déficit de
Perales et al. (2015) Infancia tardia hipokalemia, retraso No descrita No 17«-hidroxilasa
puberal confirmado
Lépez-Solorzano et ) Amenorrea primaria, Déficit de
al. (2022) Adolescencia hipogonadismo No No 17a-hidroxilasa
Amplio espectro
Xia et al. (2021) Variable fenotlplco, Ocasional No descrito Deflqt de )
alteraciones 17a-hidroxilasa
hormonales
Sospecha clinica
Deshidratacion y bioguimica de
o trastorno de la
severa, acidosis esteroidogénesis
Presente caso 17 dias de vida metabdlica, injuria Si Si 9

renal aguda
simulando sepsis

compatible con
variante rara

de hiperplasia
suprarrenal congénita

En el presente caso, si bien no se cuenta con confirmacién
genética ni perfil hormonal completo, los hallazgos clinicos y
bioquimicos orientan hacia la sospecha de una variante rara

de hiperplasia suprarrenal congénita; sin embargo, la ausencia
de confirmacién genética y de un perfil hormonal completo
impide establecer con certeza el defecto enzimdtico especifico.
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La paciente debuté con deshidratacién severa e injuria renal
aguda, inicialmente interpretadas como sepsis neonatal
tardfa. Dentro de los diagnésticos diferenciales considerados
se incluyeron gastroenteritis, sepsis neonatal, trastornos
metabdlicos e insuficiencia suprarrenal, dado el compromiso
hidroelectrolitico y la acidosis metabdlica. Sin embargo, la
ausencia de confirmacién microbioldgica y la persistencia de
alteraciones metabdlicas motivaron ampliar el estudio hacia
etiologfas endocrinas.

La presencia de hiperpigmentacién genital constituyé un
hallazgo clinico relevante que orientd la sospecha hacia
una etiologfa endocrina. Este signo refleja el incremento
de ACTH secundario al déficit de cortisol y ha sido
descrito como un hallazgo temprano en algunas variantes
de hiperplasia suprarrenal congénita (4,6). La ausencia de
virilizacidn es coherente con el déficit en la produccién de
andrégenos caracteristico de esta entidad. Estos hallazgos,
aunque sutiles, pueden ser clave para orientar el diagndstico
en etapas tempranas (4,7).

Desde el punto de vista fisiopatoldgico, la deshidratacion
severa observada en este caso puede explicarse por
pérdidas extrarrenales significativas secundarias a vomitos
y deposiciones liquidas, que condicionaron hipovolemia
marcada. Este escenario probablemente superd el efecto
mineralocorticoide compensatorio descrito en esta entidad,
llevando a acidosis metabdlica e injuria renal aguda de
origen prerrenal. De esta manera, la presentacion clinica
no contradice la fisiopatologfa descrita, sino que refleja
pérdidas

una descompensacién  desencadenada  por

gastrointestinales importantes.

Asimismo, es importante considerar que el tamizaje
neonatal estd dirigido principalmente a la deteccién
del déficit de 21-hidroxilasa mediante la medicién de
17-hidroxiprogesterona, marcador que se
tipicamente elevado en esta variante. Sin embargo, en formas
raras de hiperplasia suprarrenal congénita, como el déficit
de 170-hidroxilasa, los niveles de 17-hidroxiprogesterona
pueden no estar elevados, lo que limita su identificacién
precoz mediante los programas de tamizaje neonatal (10).
Esta situaciéon puede contribuir al retraso diagndstico,
especialmente en pacientes con presentaciones atipicas.

encuentra

Entre las limitaciones del presente reporte se encuentra la
ausencia de confirmacién genética del defecto enzimdtico,
asi como la disponibilidad limitada de determinaciones
hormonales adicionales. No obstante, los hallazgos clinicos
y bioquimicos permitieron orientar el diagndstico y el

manejo.

Conclusidn

Las variantes raras de hiperplasia suprarrenal congénita
pueden presentarse en el periodo neonatal de forma
atipica, como en este caso caracterizado por deshidratacion
severa e injuria renal aguda que simulé un cuadro de sepsis
neonatal. La ausencia de signos cldsicos puede dificultar el
reconocimientotemprano. Estecasodestacaquelapresencia

de hiperpigmentacidn, asociada a alteraciones metabdlicas
persistentes y estudios infecciosos negativos, debe motivar
la sospecha de un trastorno endocrino subyacente. El
reconocimiento oportuno permite orientar el diagndstico
e instaurar un manejo adecuado, contribuyendo a prevenir
complicaciones potencialmente graves. Aunque no fue
posible confirmar el defecto enzimdtico mediante estudios
genéticos y hormonales completos, los hallazgos clinicos
y bioquimicos permitieron orientar oportunamente el
abordaje diagndstico y terapéutico.
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Resumen:

La diseccién adrtica (DA) es una emergencia cardiovascular de elevada mortalidad en la que el retraso
diagnéstico se asocia con peores desenlaces, especialmente cuando se presenta con manifestaciones
clinicas atipicas. Se presenta el caso de un hombre de 38 afos, mestizo, sin antecedentes personales
relevantes ni historia familiar conocida de enfermedad adrtica o trastornos del tejido conectivo, quien
inicié con dolor tordcico stbito irradiado a la mandibula, seguido de dolor abdominal difuso, nduseas,
vémitos, diaforesis y diarrea. Debido al predominio de los sintomas gastrointestinales, fue valorado
inicialmente en centros de atencién primaria, donde el cuadro fue interpretado como una patologfa
gastrointestinal, generdndose un retraso aproximado de cinco dias hasta el diagndstico definitivo.

Posteriormente desarrollé dolor, frialdad y ausencia de pulsos en ambos miembros inferiores, hallazgos
sugestivos de mala perfusion periférica. La angiotomografia computarizada contrastada realizada
durante el proceso diagnéstico confirmé una diseccién adrtica aguda Stanford tipo A (DeBakey I)
con extensién desde la aorta ascendente hasta las arterias ilfacas. Tras su referencia a un centro de
tercer nivel, ingresé con hipertensién arterial severa que requirié control intensivo y fue sometido
a reemplazo de raiz adrtica y aorta ascendente asociado a debranching de vasos supraadrticos. La
evolucién posoperatoria fue favorable, aunque persistié diseccién distal residual pendiente de
tratamiento endovascular diferido.

Este caso destaca cémo las presentaciones no cldsicas de la diseccién adrtica pueden retrasar el
diagnéstico y el tratamiento oportuno. Asimismo, resalta la importancia de mantener un alto indice
de sospecha clinica ante sintomas abdominales asociados a signos de mala perfusién periférica, asi
como la necesidad de seguimiento multidisciplinario en disecciones extensas con compromiso distal
residual.
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Abstract:

Acute aortic dissection (AAD) is a life-threatening cardiovascular emergency in which diagnostic
delay is associated with worse clinical outcomes, particularly in patients presenting with atypical
manifestations. We report the case of a 38 year old male with no significant past medical history and
no known family history of aortic disease or connective tissue disorders, who initially presented with
sudden onset chest pain radiating to the jaw, followed by diffuse abdominal pain, nausea, vomiting,
diaphoresis, and diarrhea. Due to the predominance of gastrointestinal symptoms, he was initially
evaluated at primary care facilities, where the condition was misinterpreted as a gastrointestinal
disorder, resulting in an approximately five-day delay before the definitive diagnosis was established.

The patient subsequently developed pain, coldness, and absent pulses in both lower extremities,
suggestive of peripheral malperfusion. Contrast-enhanced computed tomography angiography
performed during the diagnostic workup confirmed an acute Stanford type A (DeBakey I) aortic
dissection extending from the ascending aorta to the iliac arteries. Following referral to a tertiary
care center, he was admitted with severe arterial hypertension requiring intensive hemodynamic
management and underwent aortic root and ascending aorta replacement associated with supra-
aortic vessel debranching. The postoperative course was favorable; however, residual distal dissection
remained and was scheduled for staged endovascular treatment.

This case highlights how atypical presentations of acute aortic dissection may contribute to diagnostic
delay and postpone definitive treatment. It also underscores the importance of maintaining a high
index of suspicion for aortic pathology in patients presenting with abdominal symptoms associated
with signs of peripheral malperfusion, as well as the need for multidisciplinary follow-up in extensive

dissections with persistent distal involvement.

Keywords: Aortic Dissection, Thoracic Aorta, Abdominal Aorta, Diagnosis.

Introduccion

La diseccién aértica aguda (DA) es una emergencia
cardiovascular potencialmente mortal caracterizada por la
formacién de un falso lumen dentro de la pared adrtica como
consecuencia de un desgarro de la capa intima, que permite
el paso de sangre hacia la capa media y la separacién de las
capas de la pared vascular [1,2]. Forma parte del espectro
de los sindromes adrticos agudos y constituye la entidad
mids frecuente dentro de este grupo. Su progresién puede
ocasionar complicaciones graves, entre ellas insuficiencia
adrtica aguda, isquemia miocdrdica, taponamiento cardfaco,
accidente cerebrovascular, sindromes de mala perfusién
y muerte subita, por lo que el reconocimiento temprano
resulta fundamental para mejorar el prondstico de los
pacientes [1-3].

La incidencia reportada de DA varfa entre 3 y 16 casos
por cada 100.000 habitantes por afio, dependiendo de
las caracteristicas geogrificas y metodoldgicas de los
estudios disponibles [1]. Datos del Rochester Epidemiology
Project reportaron una incidencia ajustada de sindrome
aértico agudo de 7,7 casos por 100.000 personas-afio,
observindose una mayor frecuencia en hombres que en
mujeres (10,2 frente a 5,7 casos por 100.000 personas-
afio, respectivamente) [1]. Asimismo, la mayor incidencia
se registra alrededor de los 60 afos y aproximadamente
dos tercios de los casos corresponden a disecciones tipo A
segun los datos del International Registry of Acute Aortic
Dissection (IRAD) [1]. La hipertensién arterial contintia
siendo el principal factor de riesgo modificable, mientras
que las enfermedades hereditarias del tejido conectivo, la
vilvula adrtica bictspide, los ancurismas tordcicos y los

antecedentes familiares de enfermedad adrtica constituyen
factores predisponentes conocidos [2,4]. Aunque existen
registros contempordneos que han permitido caracterizar
la enfermedad en Europa y Norteamérica, la evidencia
epidemioldgica disponible en Latinoamérica contintia siendo
limitada y proviene principalmente de series hospitalarias
y registros institucionales, dificultando la estimacién
precisa de la carga regional de la enfermedad [3,5]. Si bien
la presentacion cldsica de la DA consiste en dolor tordcico
subito, intenso y de cardcter desgarrador, la expresion clinica
puede ser altamente variable [1,2]. Las presentaciones
atipicas representan un importante desafio diagnéstico y
pueden incluir sintomas neuroldgicos, sincope, insuficiencia
cardfaca o dolor abdominal predominante. En los casos
asociados a compromiso de ramas viscerales o sindromes de
mala perfusidn, pueden presentarse nduseas, vémitos, diarrea
o dolor abdominal, simulando patologfas gastrointestinales
agudas y favoreciendo retrasos diagndsticos que impactan
negativamente en los desenlaces clinicos [1,6,7].

La DA contintia asocidndose a una elevada morbimortalidad,
particularmente en las disecciones tipo A, donde el tiempo
transcurrido hasta el diagnéstico y tratamiento constituye
uno de los principales determinantes prondsticos [2,3,7].
El objetivo del presente reporte es describir el caso de
un paciente joven con diseccion adrtica aguda tipo A de
Stanford (DeBakey I) con extensién distal hasta arterias
ilfacas y femorales, cuya presentacién inicial estuvo
dominada por sintomas gastrointestinales y dolor abdominal,
condicionando un retraso diagnéstico de cinco dias, con
el propésito de resaltar la importancia de considerar esta
entidad dentro del diagnéstico diferencial de pacientes con
cuadros abdominales agudos de etiologfa incierta.
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Descripcion del Caso

Se presenta el caso de un paciente masculino mestizo de 38
afos, sin antecedentes patoldgicos personales conocidos, sin
diagnéstico previo de hipertension arterial ni enfermedad
identificaron

cardiovascular documentada. No se

caracterfsticas fenotipicas sugestivas de enfermedades
hereditarias del tejido conectivo. Respecto a los antecedentes
familiares, el padre negd antecedentes conocidos de
aneurismas, diseccidén adrtica, muerte stibita o enfermedad
cardiovascular prematura en familiares de primer grado; no

se dispuso de informacién confiable sobre los abuelos.

Cinco dfas antes de su ingreso hospitalario inici6 un cuadro
clinico caracterizado por dolor tordcico subito de gran
intensidad irradiado hacia la mandibula, acompaiiado
de dolor abdominal difuso, nduseas, vémitos, diaforesis
y episodios de diarrea. Debido al predominio de la
sintomatologfa gastrointestinal, fue valorado inicialmente en
centros particulares de atencién primaria donde se planted
una probable patologfa gastrointestinal y recibié manejo
sintomdtico con analgésicos y protectores géstricos, sin
realizacién de estudios complementarios. La predominancia
de estas manifestaciones contribuyé a un retraso diagnéstico
aproximado de cinco dfas antes de establecer la sospecha de
un sindrome adrtico agudo.

Durante los dfas posteriores el cuadro clinico persistié y
evoluciond progresivamente. El dolor abdominal aumenté
hasta alcanzar una intensidad de 10/10 en la escala visual
andloga, asocidndose posteriormente a frialdad distal, dolor
y disminucién de la fuerza en ambos miembros inferiores,
motivo por el cual acudié a un hospital de segundo nivel.

Al ingreso se encontraba consciente, orientado y sin
focalidad neuroldgica evidente (Glasgow 15/15). Presentaba
saturacién de oxigeno de 98% al aire ambiente, frecuencia
cardfaca cercana a 90 lpm e hipertensién arterial severa
persistente con registros de hasta 180/100 mmHg. La
exploracién vascular evidencié ausencia de pulsos femorales
y distales en ambos miembros inferiores, con preservacién de
los pulsos en extremidades superiores. No se documentaron
signos clinicos de insuficiencia respiratoria ni criterios de
shock cardiogénico u obstructivo. Sin embargo, existian
manifestaciones compatibles con sindrome de mala perfusién
distal secundario a compromiso vascular adrtico, por lo que
se realiza rastreo ecocardiogrifico y se observa sospecha el
flap intimal en aorta ascendente ante la combinacién de dolor
toracoabdominal intenso e isquemia de miembros inferiores
se sospechd una patologfa vascular mayor, realizindose una
angiotomografia computarizada contrastada, tras lo cual fue
referido de manera urgente a un hospital de tercer nivel para
valoracién multidisciplinaria.

A su llegada al centro de referencia, el paciente ingres6 a
la Unidad de Cuidados Intensivos para monitorizacién
continua y control estricto de la presién arterial y la
frecuencia cardifaca. Debido a hipertensién arterial

severa  persistente, inicialmente recibié tratamiento
antihipertensivo intravenoso con nitroprusiato de sodio en
infusién continua y nitroglicerina a 3 ug/kg/min, logrando
una reduccién parcial de las cifras tensionales. Ante la
persistencia de hipertensién arterial, se afadié labetalol
intravenoso titulado segin respuesta hemodindmica,
manteniéndose posteriormente dosis de rescate de 10 mg
IV segtn necesidad. De forma concomitante se administrd
analgesia con morfina intravenosa para disminuir la
activacion simpdtica secundaria al dolor y reducir el estrés

parietal sobre la aorta.

Los exdmenes de laboratorio iniciales evidenciaron
leucocitosis leve con neutrofilia, hemoglobina conservada,
creatinina sérica de 1,51 mg/dL, urea de 56 mg/dL vy
lactato sérico de 1,4 mmol/L. Durante la evolucién inicial
presenté oliguria transitoria con recuperacién posterior
tras optimizacién de volumen intravascular y estabilizacién

cardiovascular.

El ecocardiograma transtordcico revel6 fraccién de eyeccion
ventricular izquierda conservada del 58%, remodelado
concéntrico leve del ventriculo izquierdo, insuficiencia
aértica leve y presencia de un flap intimal mévil compatible
con diseccién de la aorta ascendente (Figura 1).

TIS0.4 MI1.2

M3

Figura 1. Ecocardiografia transtordcica bidimensional con
presencia de flap intimal en Aorta Ascendente

Se revisé la angiotomograffa computarizada contrastada de
térax y abdomen realizada previamente en el hospital de
segundo nivel, estudio que confirmé una diseccién adrtica
aguda Stanford tipo A (DeBakey I), con compromiso
de la aorta ascendente, arco adrtico y extensién hacia la
aorta toracoabdominal hasta las arterias ilfacas. Se observé
compresion de la luz verdadera por expansion de la luz falsa,
trombosis parcial a nivel infrarrenal e ilfaco izquierdo, sin
evidencia de ruptura libre. El tronco celiaco y las arterias
mesentéricas se originaban de la luz verdadera, mientras
que la arteria renal izquierda emergfa de la luz falsa con flujo
conservado (Figuras 2y 3).
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Figura 2. Tomografia de térax el cual se reconoce desgarro miointimal (flap) que
involucra al segmento ascendente de la aorta tordcica
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Figura 3 (A-B). Angiotomografia de térax con reconstruccién prequirtrgicas: Aorta con diseccidn adrtica Stanford A. Se observa luz
verdadera comprimida y luz falsa con trombosis infrarrenal e ilfaca izquierda. Tronco celiaco y mesentéricas emergen de la luz verdadera.

No hay signos de ruptura

Luz Verdadera Aértica
(sugerida por bifurcacion proximal)

Luz Falsa Aértica é}p Arteria Renal Polar Izquierda
(sugerida en VRT) ? (Origen en luz verdadera)

Arteria Renal Izquierda
(Origen en luz falsa,
flujo conservado)

Extension Distal de
la Disecci6n Adrtica

Figura 3 (C). Angio Tomografia Abdominopélvica: Extensién de la diseccién ala aorta abdominal. Arteria renal
izquierda emergiendo de la luz falsa con flujo conservado y arteria renal polar originada en la luz verdadera.
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Debido al riesgo inminente de progresién, ruptura y
mala perfusion sistémica, el caso fue discutido de forma
multidisciplinaria entre cardiologfa, cirugfa cardiovascular,
cirugfa vascular y hemodinamia, decidiéndose resolucién
quirtrgica urgente.

Se realiz6 reemplazo de raiz aértica y aorta ascendente bajo
circulacién extracorpérea. Como parte de la reconstruccién
del arco proximal se efectud debranching (derivacién) de
vasos supraadrticos mediante injerto protésico con derivacién
hacia el tronco braquiocefilico y la arteria carétida comin
izquierda, manteniéndose la vélvula adrtica nativa. Durante
el procedimiento se evidencié hemopericardio moderado
cercano a 500 ml, dilatacién significativa de la aorta ascendente
y diseccién a nivel de la unién sinotubular.

El tiempo de circulacién extracorpérea fue de 52 minutos
y el tiempo de clampeo adrtico de 39 minutos. Durante el
procedimiento recibié soporte transfusional con seis unidades
de concentrados eritrocitarios, seis unidades de plasma fresco
congelado y una aféresis de plaquetas. Adicionalmente se
recuperaron aproximadamente 800 mL mediante sistema Cel/
Saver, retransfundiéndose 300 mL.

En el postoperatorio inmediato ingresé a la Unidad de
Cuidados Intensivos bajo ventilacién mecdnica invasiva en
modalidad volumen controlado, sedacién con midazolam y
analgesia con fentanilo. Requirié soporte vasoactivo transitorio
con norepinefrina a dosis bajas, retirindose pocos minutos
después del ingreso tras estabilizacién hemodindmica. La
ventilacién mecdnica se mantuvo durante aproximadamente

24 horas, realizindose extubacién exitosa al primer dia
postoperatorio.

La evolucidn inicial estuvo marcada por hipertension arterial
refractaria, requiriendo infusién continua de nitroprusiato
de sodio con dosis tituladas de hasta 2 ug/kg/min durante
los primeros dias del posoperatorio. Debido a la persistencia
de cifras tensionales elevadas, se realiz6 un ajuste progresivo
del tratamiento antihipertensivo mediante la incorporacién
secuencial de carvedilol, losartén, verapamilo, amlodipino,
perindopril/amlodipino y clortalidona, logrando finalmente
un adecuado control de la presién arterial y permitiendo la
suspension del soporte intravenoso. Asimismo, presentd
episodios de taquicardia sinusal inapropiada atribuibles
a hiperactividad simpdtica posoperatoria, por lo que se
optimizd el tratamiento cronotrépico con digoxina e
ivabradina, alcanzando un adecuado control de la frecuencia
cardfaca.

Durante la hospitalizaciéon desarrollé lesién renal aguda
estadio AKIN I, manifestada por oliguria y elevacién leve de
azoados, atribuida probablemente a hipoperfusién secundaria
al bajo gasto inicial y al compromiso vascular asociado a la
diseccién. La funcién renal se recuperd completamente tras la
estabilizacién hemodindmica y manejo conservador.

En los primeros dfas del postoperatorio se documentd
cardiomegalia y derrame pleural bilateral, visualizado tanto en
radiografia de térax como en tomografia simple de control,
con resolucién progresiva mediante soporte respiratorio y
fisioterapia pulmonar (Figura 4).

Figura 4 (A). Radiografia de térax anteroposterior con presencia
de cardiomegalia grado II, dilatacién de ambas cavidades derechas
y sobrecarga de volumen pulmonar

individualizados en la estrategia antitrombdtica y se instaurd
tratamiento  gastroprotector intensivo. La administracién
de enoxaparina se utilizé exclusivamente como profilaxis de
tromboembolismo venoso durante el periodo posoperatorio
(isocoagulacién), suspendiendose temporalmente ante la
evidencia de sangrado digestivo y reinicidndose posteriormente
una vez resuelta la sintomatologfa.

Figura 4 (B). Tomografia de térax simple con derrame pleural
bilateral

Los estudios de control evidenciaron adecuada reparacién del
segmento proximal tratado, persistencia de diseccion residual
en el arco adrtico y la aorta descendente, asi como expansion
parcial de la luz verdadera. El ecocardiograma de seguimiento
mostrd fraccién de eyeccion ventricular izquierda del 62%,
remodelado ventricular concéntrico leve y pequefio derrame
pericdrdico sin repercusién hemodindmica (Figura S).
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Figura 5 (A-B). Ecocardiografia 4 cimaras con funcién ventricular adecuada posterior a cirugfa de reparacién

de diseccién adrtica.

Posteriormente el paciente evolucioné favorablemente,
permaneciendo consciente, sin signos de insuficiencia
cardfaca, con adecuada mecdnica ventilatoria, funcién renal
recuperada, diuresis conservada y capacidad de deambulacién
sin claudicacién. Aunque se logré resolver exitosamente el
segmento proximal responsable del evento agudo, persisti6
diseccién distal residual, por lo que se planificé tratamiento
endovascular diferido mediante colocacién de endoprétesis
en la aorta descendente, condicionado por la complejidad
anatémica y la disponibilidad institucional de dispositivos
especializados.

Fue dado de alta hospitalaria el 30 de octubre de 2025 con
tratamiento médico optimizado, seguimiento conjunto
por cirugfa vascular, cardiologfa y hemodinamia, ademds

de indicaciones de rehabilitacién cardiovascular y vigilancia
estrecha ambulatoria.

En el seguimiento realizado aproximadamente un mes
después del alta, el electrocardiograma de 12 derivaciones
mostrd ritmo sinusal regular, frecuencia cardfaca cercana a
80 Ipm, eje eléctrico conservado y complejos QRS estrechos.
Se observé discreta elevacién céncava del segmento ST en
derivaciones precordiales V2-V4 sin cambios reciprocos
ni hallazgos sugestivos de isquemia aguda, interpretindose
como patrén de repolarizacién precoz. El ecocardiograma
de control evidencié funcién ventricular preservada, sin
trastornos segmentarios de contractilidad y adecuada
evolucién posquirdrgica (Fig.6)
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Figura 6. Electrocardiograma de control mensual posquirtrgico. Ritmo sinusal, eje eléctrico conservado y ausencia de cambios sugestivos

de isquemia aguda, con hallazgos compatibles con patrén de repolarizacién precoz.

Discusion

El sindrome adrtico agudo constituye una emergencia
cardiovascular de alta mortalidad cuya supervivencia depende
del diagnéstico y tratamiento oportunos, particularmente
en las disecciones tipo A de Stanford debido al riesgo de
ruptura, taponamiento cardfaco y mala perfusién sistémica
[8,1]. Aunque la presentacién clésica consiste en dolor
tordcico subito e intenso, manifestaciones atfpicas como
dolor abdominal, sintomas neuroldgicos o isquemia periférica

contintan siendo una causa importante deretraso diagnéstico
[1,10].

En el presente caso, el paciente consulté inicialmente por
dolor abdominal y sintomas gastrointestinales, evolucionando
posteriormente con ausencia de pulsos femorales y signos de
isquemia de miembros inferiores. Esta presentacién favorecié
un retraso diagnéstico, situaciéon descrita previamente
como un factor asociado a peores desenlaces clinicos [6].
La angiotomograffa confirmé una diseccién Stanford A
(DeBakey I) con extensién hasta la aorta abdominal y arterias
ilfacas, hallazgo que explicaba el sindrome de malperfusién
periférica observado al ingreso [4,5].

De acuerdo con las recomendaciones actuales, se realizd
reparacién quirdrgica urgente mediante reemplazo de raiz
adrtica y aorta ascendente asociado a reconstruccién de
vasos supraadrticos mediante debranching hacia el tronco
braquiocefilico y la arteria carétida comun izquierda [8,3].
Esta estrategia permitié controlar el segmento proximal
de la diseccidn, responsable del mayor riesgo inmediato
de mortalidad. Paralelamente, el manejo médico incluyé
control estricto de la presién arterial con antihipertensivos
intravenosos y posteriormente terapia oral combinada,
debido a hipertension persistente de dificil control durante
el posoperatorio.

La enoxaparina administrada durante la hospitalizacién

correspondid exclusivamente a tromboprofilaxis
posoperatoria y no al tratamiento de la diseccién adrtica. Su
uso fue suspendido temporalmente ante episodios de sangrado
digestivo y reiniciado posteriormente tras la estabilizacién
clinica. La injuria renal aguda transitoria observada durante

la evolucién probablemente estuvo relacionada con el estado

inicial de malperfusién y el procedimiento quirtrgico, con
recuperacién completa posterior.

A pesar del éxito de la reparacién proximal, persistié diseccién
residual desde el arco adrtico hacia la aorta descendente
y abdominal. Este hallazgo refleja la complejidad de las
disecciones DeBakey I extensas, en las cuales la correccién
inicial se enfocaen prevenirlas complicaciones potencialmente
fatales, aun cuando pueda persistir enfermedad distal residual
[3,12]. En este contexto, se planteé una segunda etapa
terapéutica mediante tratamiento endovascular diferido. La
imposibilidad de completar dicha intervencién durante el
mismo ingreso constituye una de las principales limitaciones
del caso y obliga a un seguimiento multidisciplinario estrecho
debido al riesgo de progresién de la falsa luz, degeneracién
aneurismdtica y necesidad de futuras reintervenciones.

En conclusidn, la diseccidn adrtica debe considerarse dentro
delos diagndsticos diferenciales del dolor abdominal asociado
a isquemia de miembros inferiores, incluso en ausencia de
dolor tordcico tipico. Asimismo, este caso ilustra que en las
disecciones extensas tipo A la reparacién proximal puede
representar Unicamente la primera etapa del tratamiento,
siendo necesario un seguimiento prolongado para abordar la
enfermedad residual distal y optimizar el prondstico a largo
plazo [3,12].

Conclusion

En este caso podemos evidenciar una presentacién atipica
de diseccién adrtica tipo A, caracterizada por predominio
de sintomas gastrointestinales, dolor abdominal y posterior
hipoperfusién de miembros inferiores, el cual puede llegar
a retrasar significativamente el diagndstico y permitir la
progresién hacia un compromiso vascular distal severo. La
sospecha clinica temprana ante dolor tordcico o abdominal
no explicado, junto con el uso oportuno de estudios de
imagen como la angiotomografia, resulta fundamental para
orientar el manejo en centros especializados.

Aunque se logré la resolucién quirtrgica del compromiso
proximal mediante reemplazo de la aorta ascendente y
debranching de vasos supraadrticos, el tratamiento fue parcial,
ya que persiste la diseccidon residual con extensién hacia la
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aorta abdominal y las arterias ilfacas, quedando pendiente
una resolucién endovascular diferida. Este desenlace resalta
la complejidad del manejo escalonado de las disecciones
extensas, la necesidad de seguimiento multidisciplinario y el
impacto que pueden tener las limitaciones de recursos en la
continuidad y resolucién definitiva del tratamiento
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Resumen:

El sindrome inflamatorio multisistémico neonatal (MIS-N) es una entidad emergente asociada a la
exposicién perinatal al SARS-CoV-2, caracterizada por una respuesta hiperinflamatoria sistémica con
compromiso multiorgénico. Aunque se trata de una condicién poco frecuente, su reconocimiento
temprano es fundamental debido al posible compromiso cardiovascular, que puede manifestarse con
disfuncién miocdrdica o dilatacién de arterias coronarias. Se presenta el caso de un recién nacido
masculino pretérmino de 34 semanas de edad gestacional y peso al nacer de 1490 g, hijo de madre con
antecedente de infeccién respiratoria compatible con COVID-19 durante el embarazo. El neonato nacié
por cesirea de emergencia debido a sufrimiento fetal agudo y presentd depresién neonatal y sindrome
de dificultad respiratoria que requirié ventilacién mecdnica y administracién de surfactante. Durante
su evolucién en la unidad de cuidados intensivos neonatales desarrollé6 compromiso multisistémico
caracterizado por trombocitopenia severa, anemia, enterocolitis necrotizante, convulsiones neonatales
y hemorragia intraventricular grado II. La ecocardiografia evidencié dilatacién de ambas arterias
coronarias y derrame pericérdico leve. Los estudios de laboratorio mostraron elevacién de marcadores
inflamatorios y cardiacos, incluyendo troponina, NT-proBNP, ferritina, interleucina-6 y dimero-D.
Ante la sospecha de MIS-N asociado a SARS-CoV-2 se instauré tratamiento con inmunoglobulina
intravenosa, metilprednisolona y anticoagulacién con enoxaparina, ademds de soporte intensivo
neonatal. El paciente presentd evolucién favorable con normalizacién progresiva de los marcadores
inflamatorios y resolucién de la dilatacién coronaria en ecocardiogramas de control. Este caso resalta
la importancia de considerar el MIS-N en neonatos con compromiso multisistémico y elevacién de
marcadores inflamatorios en el contexto de exposicién perinatal al SARS-CoV-2.

Palabras clave: sindrome inflamatorio multisistémico neonatal; SARS-CoV-2; COVID-19; aneurisma
coronario; recién nacido.

Acceso Abierto: Este es un articulo de acceso abierto bajo los términos de la licencia Creative Commons Attribution 4.0 International License, que permite el
@ uso, el intercambio, la adaptacion, la distribucion y la reproduccion en cualquier medio o formato, siempre y cuando se cite adecuadamente al autor o autores
originales y la fuente, se proporcione un enlace a la licencia Creative Commons y se indique si se han realizado cambios. Para ver una copia de esta licencia,

visite http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/.


https://orcid.org/0009-0008-2518-5386
https://orcid.org/0009-0007-3447-3796
https://orcid.org/0000-0001-9023-7455
https://orcid.org/0009-0005-6226-0515
mailto:rosa.velastegui%40cu.ucsg.edu.ec?subject=
https://doi.org/10.61708/0g72cn07

Revista Gaceta Médica Vol. 4(1):48-54, enero - junio 2026
https://gacetamedica.jpg.med.ec

Abstract:

Neonatal multisystem inflammatory syndrome (MIS-N) is an emerging condition associated with
perinatal exposure to SARS-CoV-2 and characterized by a systemic hyperinflammatory response
with multiorgan involvement. Although it is a rare condition, early recognition is essential due to the
potential cardiovascular complications, which may manifest as myocardial dysfunction or coronary
artery dilation. We report the case of a preterm male newborn delivered at 34 weeks of gestation
with a birth weight of 1490 g, born to a mother with a history of respiratory illness compatible with
COVID-19 during pregnancy. The infant was delivered by emergency cesarean section due to fetal
distress and presented neonatal depression and respiratory distress syndrome requiring mechanical
ventilation and surfactant administration. During his stay in the neonatal intensive care unit, he
developed multisystem involvement characterized by severe thrombocytopenia, anemia, necrotizing
enterocolitis, neonatal seizures, and grade II intraventricular hemorrhage. Echocardiography revealed
dilation of both coronary arteries and mild pericardial effusion. Laboratory tests demonstrated elevated
inflammatory and cardiac biomarkers, including troponin, NT-proBNP, ferritin, interleukin-6,
and D-dimer. Based on the suspicion of MIS-N associated with SARS-CoV-2 exposure, treatment
with intravenous immunoglobulin, methylprednisolone, and anticoagulation with enoxaparin was
initiated, in addition to intensive neonatal support. The patient showed favorable clinical evolution
with progressive normalization of inflammatory markers and resolution of coronary dilation on
follow-up echocardiography. This case highlights the importance of considering MIS-N in neonates
with multisystem involvement and elevated inflammatory markers in the context of perinatal exposure

to SARS-CoV-2.
Keywords: multisystem inflammatory syndrome in neonates; SARS-CoV-2; COVID-19; coronary

aneurysm; newborn.

Introduccion

Desde el inicio de la pandemia por SARS-CoV-2 se han
descrito diversas manifestaciones clinicas en la poblacién
pedidtrica.(1) Aunque los recién nacidos generalmente
presentan formas leves de la infeccidn, recientemente se ha
reconocido el sindrome inflamatorio multisistémico neonatal
(MIS-N), una entidad caracterizada por una respuesta
hiperinflamatoria sistémica con compromiso multiorgénico

(2,3)

El MIS-N se ha asociado principalmente con exposicién
intrauterina o perinatal al SARS-CoV-2, generalmente en
el contexto de infeccién materna durante el embarazo(4).
La fisiopatologia propuesta incluye la transferencia
transplacentaria de anticuerpos IgG contra el virus, asf como
la activacién inmunoldgica exagerada en el neonato, lo que
desencadena una respuesta inflamatoria sistémica similar
a la observada en el sindrome inflamatorio multisistémico

pedidtrico (MIS-C) (2,5).

Las manifestaciones clinicas del MIS-N son heterogéneas
e incluyen compromiso  respiratorio, gastrointestinal,
neuroldgico, hematoldgico y cardiovascular (6). Entre los
hallazgos mds relevantes se encuentra el compromiso cardfaco,
que puede manifestarse como disfuncién miocdrdica,

derrame pericdrdico o dilatacién de arterias coronarias (7).

Dado que se trata de una entidad poco frecuente y
potencialmente grave, su reconocimiento temprano resulta
fundamental para instaurar tratamiento oportuno. En este
contexto se presenta el caso de un recién nacido pretérmino
con sindrome inflamatorio multisistémico neonatal asociado
a exposicién materna a SARS-CoV-2 con compromiso
coronario (8-10).

Reporte de caso

Recién nacido masculino pretérmino de 34 semanas de edad
gestacional, con peso al nacer de 1490 g, producto de madre
de 22 anos, secundigesta, con antecedentes de infeccidn
urinaria y vaginosis durante el embarazo, ademds de ruptura
prematura de membranas de aproximadamente 15 dias de
evolucién y oligoamnios severo. La madre refirié cuadro
respiratorio compatible con COVID-19 durante el primer
trimestre del embarazo. Se realizé serologfa materna para
SARS-CoV-2 con IgG positiva e IgM negativa.

Elnacimiento ocurrié mediante cesirea de emergencia debido
a sufrimiento fetal agudo. El neonato presenté Apgar 4-7-8
al minuto, 5 y 10 minutos respectivamente, con depresién
neonatal y sindrome de dificultad respiratoria que requirié
ventilacién mecdnica y administracién de surfactante.
Posteriormente fue trasladado a la unidad de cuidados
intensivos neonatales, donde cursé con evolucién clinica
compleja caracterizada por compromiso multisistémico.

Durante su estancia hospitalaria presentd: sindrome de
dificultad respiratoria neonatal, convulsiones neonatales,
grado

necrosante estadio IB, plaquetopenia severa y anemia del

hemorragia  intraventricular II, enterocolitis
prematuro, alteraciones metabdlicas y renales y sospecha
inicial de tromboembolismo renal. El paciente no presentd
fiebre, manifestaciones cutdneas ni conjuntivitis durante
la evolucién clinica. Ante la sospecha ecogrifica inicial
de tromboembolismo renal se inicié anticoagulacién con
enoxaparina; sin embargo, el estudio Doppler renal posterior
no evidencié alteraciones vasculares significativas.

Desde el punto de vista cardiovascular, la ecocardiografia
evidencié dilatacidn de ambas arterias coronarias, con arteria
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coronaria izquierda de 1.94 mm (Z +4.06) y arteria coronaria
derecha de 1.5 mm (Z +2.88) (figuras 1 y 2), ademds de
derrame pericdrdico leve sin repercusién hemodindmica. En
el ecocardiograma de control realizado cuatro dfas de haber
iniciado tratamiento, persistia la dilatacién coronaria, con
arteria coronaria izquierda de 1.8 mm (Z +3.23) y arteria
coronaria derecha de 1.5 mm (Z +2.88), manteniéndose el
derrame pericdrdico leve. Posteriormente, tras el tratamiento

inmunomodulador con inmunoglobulina intravenosa y
corticosteroides, as{ como anticoagulaci(’)n con enoxaparina,
en el ecocardiograma realizado tres semanas después del
inicio del tratamiento— se evidencié normalizacién de las
dimensiones coronarias, con arteria coronaria izquierda de
1.2 mm (Z +0.88) y arteria coronaria derecha de 1 mm (Z
+1.04), sin derrame pericdrdico y con adecuada funcién

ventricular (figura 3).

Figura 1. Ecocardiograma transtoricico: En el panel izquierdo se observa la visualizacién de la

arteria coronaria con medicién ecocardiogrifica compatible con dilatacién coronaria. En el panel

derecho se presenta el registro Doppler espectral que evidencia flujo coronario conservado.

Figura 2. Ecocardiograma transtordcico con Doppler color: Imagen ecocardiogrifica que

muestra la visualizacién de la arteria coronaria mediante Doppler color, evidenciando flujo

coronario conservado a pesar de la dilatacién arterial. Este hallazgo es consistente con alteraciones

coronarias descritas en el sindrome inflamatorio multisistémico neonatal.
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Figura 3. Ecocardiograma transtoricico de control: Ecocardiograma transtordcico de control
que muestra resolucion de la dilatacién coronaria previamente documentada, evidencidindose

normalizacién de las dimensiones coronarias.

Tabla 1. Evolucién de marcadores inflamatorios y cardfacos en el neonato con sindrome inflamatorio

multisistémico neonatal (MIS-N)

Marcador Valor inicial

Valor de control

Valores de
referencia

Valor final

Troponina T (ng/L) 86.60 ND* ND* <14 ng/L
NT-proBNP (pg/ml) 5092 931 ND* <300—E>(%[(2])[:)g/m|
Ferritina (ng/ml) 325 371 ND* 25-200 ng/ml
Interleucina-6 (pg/ml) 2791 4.07 ND* <7 pg/ml
Dimero-D (pg/ml) 2.05 1.46-148 9.04 <0.5 pg/ml
Fibrindgeno (mg/dl) 242 168 98 200-400 mg/dl
LDH (U/L) 1757 M74 799 140-280 U/L

*Corresponde a datos no disponibles

Ante el compromiso multisistémico y la evidencia de

inflamacién  sistémica con afectacién cardiovascular,
se establecié el diagndstico de sindrome inflamatorio
multisistémico neonatal probablemente asociado a SARS-
CoV-2. Debido a la ausencia de una definicién diagndstica
universal para MIS-N y considerando la negatividad de los
estudios microbioldgicos, el diagnéstico se establecié por
exclusion, basado en la exposicién materna a SARS-CoV-2,
la elevacién significativa de marcadores inflamatorios y
cardfacos, asi como el compromiso coronario documentado
ecocardiogrificamente. No se contd con serologfa neonatal
IgG/IgM para SARS-CoV-2; sin embargo, se realizé PCR para
SARS-CoV-2 en el paciente, la cual resultd negativa. Debido a

la exclusién de otras etiologfas infecciosas y no infecciosas, asi

como al antecedente de serologfa materna positiva para SARS-
CoV-2, elevacién de marcadores inflamatorios y compromiso
coronario ecocardiogrifico, se mantuvo una alta sospecha
diagnéstica de sindrome inflamatorio multisistémico neonatal

(MIS-N).

El  paciente manejo  multidisciplinario  que
incluyé inmunoglobulina intravenosa (2 g/kg en dosis
unica), metilprednisolona (10 mg/kg/dosis IV en bolo
inicial, posteriormente 2 mg/kg/dfa IV durante 7 dfas)
y anticoagulacién con enoxaparina (1.5 mg/kg/dosis
subcutdnea cada 24 horas durante 6 dfas), ademds de soporte

recibié

ventilatorio, hemodindmico (soporte vasoactivo durante
2 dias), transfusiones de plaquetas por S ocasiones por
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trombocitopenia severa y de concentrado de glébulos rojos
por 4 ocasiones por anemia del prematuro, neurolégico
(fenobarbital, dosis de carga total de 40 mg/kg, luego
S mg/kg/dia de mantenimiento). La evolucién clinica
fue favorable, con mejorfa progresiva de los marcadores
inflamatorios y normalizacién de las dimensiones coronarias
en ecocardiogramas de control.

El neonato fue dado de alta 43 dfas después, con seguimiento
multidisciplinario por neonatologfa, cardiologfa, neurologfa,
hematologfa y reumatologfa.

Discusion

El MIS-N es una entidad emergente asociada a la exposicién
perinatal al SARS-CoV-2. Aunque el sindrome inflamatorio
multisistémico fue inicialmente descrito en nifios mayores
(MIS-C), posteriormente se han reportado casos en recién
nacidos con caracteristicas clinicas similares, incluyendo
marcadores
(1-3). La

fisiopatologfa propuesta sugiere un mecanismo inmunoldgico

compromiso  cardiovascular, elevacién de

inflamatorios y disfuncién multiorgénica
mediado por la transferencia transplacentaria de anticuerpos
IgG maternos contra SARS-CoV-2,lo que podria desencadenar
una respuesta inflamatoria exagerada en el neonato (4,5).

Diversos estudios han descrito que la mayorfa de los
casos de MIS-N ocurren en neonatos con antecedente de
infeccién materna por SARS-CoV-2 durante el embarazo,
particularmente en el tercer trimestre (3,6). La transferencia
placentaria de anticuerpos IgG y citocinas proinflamatorias
podria contribuir al desarrollo de una respuesta inflamatoria
sistémica en el recién nacido (4,7). En estos pacientes, la
reaccién inmunoldgica parece ser mds importante que la
replicacién viral directa, lo que explica por qué muchos
neonatos presentan reaccién en cadena de la polimerasa
(PCR) negativa para SARS-CoV-2 en el momento del
diagndstico (2,5). Aunque la mayorfa de los casos descritos
se relacionan con infeccidn materna en el tercer trimestre,
en el presente caso la exposicién ocurrié durante el primer
trimestre del embarazo.

Desde el punto de vista clinico, el MIS-N presenta un espectro
amplio de manifestaciones. Entre las mds frecuentemente
reportadas se incluyen dificultad respiratoria, compromiso
hemodindmico, disfuncién miocdrdica, trombocitopenia,
coagulopatia y sintomas neuroldgicos (3,11). El compromiso
cardiovascular representa una de las manifestaciones mds
relevantes del sindrome. En varias series se ha documentado
elevaciéon de biomarcadores cardfacos como troponina y
NT-proBNP, asi como alteraciones ecocardiogrificas que
incluyen disfuncién ventricular, derrame pericirdico y
dilatacién de arterias coronarias (6,12). Estos hallazgos son
concordantes con el presente caso, en el cual se documenté
elevacion significativa de troponina, NT-proBNP, ferritina,
interleucina-6 y dimero-D, junto con dilatacién coronaria
evidenciada por ecocardiografia.

En la serie publicada por More y colaboradores, que incluyd
20 neonatos con sospecha de MIS-N, los casos mds graves

presentaron hipotensién, shock y disfuncién cardfaca,
acompafados de elevacion de ferritina, dimero-D y proBNP
(3). La mayoria de estos pacientes respondi6 favorablemente
al tratamiento inmunomodulador con inmunoglobulina
intravenosay corticosteroides. Estos hallazgos son consistentes
con el presente caso, en el cual se documentd elevacién
significativa de marcadores inflamatorios y cardfacos,
ademds de dilatacién de arterias coronarias evidenciada por
ecocardiografTa.

Un aspecto relevante de este caso es la presencia de dilatacién
coronaria, un hallazgo poco frecuente en neonatos. Este
patrén recuerda al observado en la enfermedad de Kawasaki y
en el sindrome inflamatorio multisistémico pedidtrico, lo que
sugiere que mecanismos inmunolégicos similares podrl’an
estar involucrados (7,13). La identificacién temprana de
estas alteraciones mediante ecocardiografia es fundamental,
ya que permite iniciar tratamiento oportuno y prevenir
complicaciones cardiovasculares a largo plazo.

El tratamiento del MIS-N no se encuentra completamente
estandarizado; sin embargo, la mayorfa de los reportes
sugieren un enfoque basado en inmunomodulacién y
soporte intensivo (5,11,14). Las terapias mds utilizadas
incluyen inmunoglobulina intravenosa, corticosteroides y
anticoagulacion en casos seleccionados (2,12). En el presente
caso, la combinacién de inmunoglobulina intravenosa,
metilprednisolona y enoxaparina se asocié con una evolucién
clinica favorable, con resolucién progresiva de los marcadores
inflamatorios y normalizacién de las dimensiones coronarias.

Este caso contribuye a la creciente evidencia sobre el MIS-N
y resalta la importancia de considerar este diagndstico en
neonatos con compromiso multisistémico y elevacién de
marcadores inflamatorios en el contexto de exposicién
materna a SARS-CoV-2 (15).

Asimismo, este caso destaca el valor de la evaluacién
cardioldgica temprana y del manejo multidisciplinario en
unidades de cuidados intensivos neonatales.

El diagnéstico diferencial del MIS-N incluye sepsis neonatal
bacteriana, asfixia perinatal, enterocolitis necrotizante y
cardiopatias congénitas, entidades frecuentemente descritas
en las revisiones sistemdticas recientes como causas de
superposicién clinica (16-18). En el presente caso, la
negatividad de los cultivos, la elevacién significativa de
marcadores inflamatorios y cardfacos, asf como el compromiso
coronario documentado ecocardiogrificamente, favorecieron
el diagnéstico de MIS-N.

Aunque la fiebre es una manifestacién frecuente en el
sindrome inflamatorio multisistémico pedidtrico, diversos
reportes de MIS-N han demostrado que no todos los neonatos
presentan fiebre, probablemente debido a la inmadurez de la
respuesta inmunoldgica neonatal (16-18).

Las revisiones sistemdticas mds recientes han demostrado una
importante heterogeneidad clinica del MIS-N y su dificultad
diagndstica debido a la superposicién con cuadros como
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sepsis neonatal, enterocolitis necrotizante y asfixia perinatal.
Shaiba y colaboradores describieron 47 casos y resaltaron la
frecuencia del compromiso cardiovascular y hematoldgico.
Mascarenhas y colaboradores analizaron 104 pacientes y
destacaron la elevada variabilidad clinica y la ausencia de
criterios diagndsticos uniformes. Posteriormente, Muthiah
y colaboradores reportaron 201 pacientes en la revisién
sistemdtica mds amplia publicada hasta la fecha, reforzando
la necesidad de mantener un alto indice de sospecha clinica
(16-18).

La literatura en espanol sobre MIS-N continta siendo
limitada y existe escasa evidencia proveniente de paises de
bajos y medianos ingresos, lo que dificulta el reconocimiento
temprano y la estandarizacién diagndstica en contextos
con acceso restringido a pruebas inmunoldgicas avanzadas.
Actualmente no una definicién  diagndstica
universalmente aceptada para MIS-N, por lo que en muchos
casos el diagndstico se establece por exclusién, integrando
hallazgos  clinicos, laboratoriales, ecocardiogrificos 'y
antecedentes epidemiolégicos.

existe

Entre las limitaciones del presente reporte se encuentra la
naturaleza descriptiva de un solo caso clinico, lo que limita
la generalizacion de los hallazgos. Asimismo, no se conté con
serologfa neonatal que permitieran caracterizar con mayor
precisién el mecanismo fisiopatoldgico. Sin embargo, los
hallazgos clinicos, y ecocardiogrificos apoyan fuertemente el
diagndstico de MIS-N. La resolucién dela dilatacién coronaria
observada en los ecocardiogramas de seguimiento refuerza
la respuesta favorable al tratamiento inmunomodulador
instaurado.

Conclusion

El presente caso evidencia MIS-N asociado a exposicién
materna a SARS-CoV-2, caracterizada por compromiso
cardiovascular con dilatacién de ambas arterias coronarias.
La exclusién de otras etiologfas, la elevacién de marcadores
inflamatorios y los hallazgos ecocardiogrificos permitieron
establecer una alta sospecha diagndstica y orientar un
tratamiento oportuno. La evolucién clinica favorable, junto
con la normalizacién posterior de las dimensiones coronarias,
resalta la importancia de la evaluacién cardiovascular
temprana y del seguimiento ecocardiogréfico en neonatos con
sospecha de MIS-N.
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Resumen:

La toxoplasmosis congénita es una infeccién vertical potencialmente grave que puede causar
secuelas neuroldgicas y visuales permanentes en el neonato. Se presenta el caso de un recién nacido
con diagndstico prenatal de mielomeningocele y sospecha de malformacién de Chiari tipo II.
Posteriormente, la RMN cerebral descarté malformacién de Arnold Chiari. Se confirmé toxoplasmosis
congénita, lo que condiciond una evolucién clinica compleja. El paciente nacié en condicién clinica
critica, requirié ventilacién mecdnica, manejo quirtrgico y soporte multidisciplinario. Entre las
complicaciones destacaron convulsiones neonatales, hipertensién pulmonar, coriorretinitis y
enterocolitis necrosante. La discusién resalta la relevancia de la deteccién oportuna de infecciones
TORCH durante el control prenatal, y c6mo la coexistencia con malformaciones estructurales puede
agravar el prondstico. Este caso representa una combinacién poco frecuente que permite reflexionar
sobre la posible interaccién entre factores infecciosos y embrioldgicos, asi como sobre la importancia
del abordaje integral desde el diagndstico prenatal hasta el alta hospitalaria. A pesar de la gravedad
del cuadro clinico, el paciente presenté evolucidn favorable tras la implementacién de un abordaje
multidisciplinario integral. Este reporte busca contribuir al conocimiento clinico sobre toxoplasmosis
congénita en contextos de comorbilidades estructurales severas.

Palabras clave: toxoplasmosis congénita, mielomeningocele, infecciéon TORCH, neonato, defecto del
tubo neural
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Abstract:

Congenital toxoplasmosis is a potentially severe vertically transmitted infection that can cause
permanent neurological and visual sequelae in the neonate. This article presents the case of a
newborn with a prenatal diagnosis of myelomeningocele and suspected Chiari type II malformation.
Subsequently, brain MRI ruled out Arnold Chiari malformation. Congenital toxoplasmosis was
confirmed, resulting in a complex clinical course. The patient was born in critical clinical condition
and required mechanical ventilation, surgical management, and multidisciplinary support. Among
the complications, neonatal seizures, pulmonary hypertension, chorioretinitis, and necrotizing
enterocolitis were observed. The discussion highlights the relevance of early detection of TORCH
infections during prenatal care and how coexistence with structural malformations may worsen
prognosis. This case represents an uncommon combination that allows reflection on the possible
interaction between infectious and embryological factors, as well as on the importance of a
comprehensive approach from prenatal diagnosis to hospital discharge. Despite the severity of the
clinical condition, the neonate achieved stabilization thanks to the multidisciplinary team. This
report aims to contribute to clinical knowledge of congenital toxoplasmosis in the context of severe
structural comorbidities.

Keywords: congenital toxoplasmosis, myelomeningocele, TORCH infection, neonate, neural tube defect

Introduccion

La toxoplasmosis congénita es una infecciéon parasitaria
causada por Toxoplasma gondii y transmitida verticalmente
durante la gestacién. Constituye un importante problema
de salud publica debido a las secuelas neuroldgicas y
oftalmoldgicas permanentes que puede ocasionar en el recién
nacido. Su incidencia global se estima entre 1y 10 casos por
cada 10.000 nacidos vivos, aunque en América Latina se han
descrito tasas superiores debido a la elevada seroprevalencia
materna. Las manifestaciones mds caracterfsticas incluyen
hidrocefalia, calcificaciones intracraneales, convulsiones y
coriorretinitis, cuya gravedad depende principalmente del
momento de la infeccidn fetal (1-5).

Los defectos del tubo neural constituyen una de las
malformaciones congénitas mds frecuentes del sistema
nervioso central, con una incidencia aproximada de 1 a
2 casos por cada 1.000 nacidos vivos a nivel mundial. El
mielomeningocele representa la forma mds grave compatible
con la vida y se origina por una alteracién en el cierre del
tubo neural durante las primeras semanas del desarrollo
embrionario. Su etiologfa es multifactorial e involucra
factores genéticos, nutricionales y ambientales. Aunque
tanto la toxoplasmosis congénita como el mielomeningocele
pueden ocasionar compromiso neurolc’)gico signiﬁcativo,
corresponden a entidades con mecanismos fisiopatoldgicos
distintos y no existe evidencia concluyente que demuestre
una relacién causal directa entre ambas (6-8).

La  coexistencia ~de  toxoplasmosis  congénita vy
mielomeningocele es excepcional y escasamente reportada
en la literatura, lo que representa un desaffo diagndstico y
terapéutico en el perfodo neonatal. EI objetivo de este reporte
es describir la evolucién clinica, el abordaje diagndstico
y el manejo multidisciplinario de un neonato con ambas
condiciones, resaltando las dificultades diagndsticas y las
principales lecciones clinicas derivadas de esta presentacién

inusual.

Reporte de caso

Antecedentes prenatales

La madre, primigesta de 23 afios, tuvo controles prenatales
incompletos. Presenté serologfa positiva para toxoplasmosis
(IgG e IgM) a las 35 semanas de gestacién, sin tratamiento
diabetes e
hipertensic’)n arterial ni exposicion a sustancias teratdgenas.

durante el embarazo. Sin antecedentes de

Presentacion clinica inicial

Neonato masculino a término (40 semanas de gestacién),
producto de cesdrea de emergencia por sufrimiento fetal,
con liquido amnidtico meconial. Presenté Apgar 6-7-7 y
requirié intubacién endotraqueal inmediata y ventilacién
mecdnica. Peso bajo para la edad gestacional 1954 g. Durante
la evaluacién inicial se evidencié mielomeningocele abierto
(Figura 1), diagnosticado prenatalmente, motivo por el cual
recibié antibioticoterapia empirica y fue referido desde otra
unidad de salud a nuestra institucién de tercer nivel para
manejo especializado.

Al ingreso presenté frecuencia cardfaca de 156 Ipm,
frecuencia respiratoria de 50 rpm, saturacién de oxigeno de
90%, presién arterial de 65/48 mmHg y temperatura de 36.3
°C, evidenciando compromiso hemodindmico y respiratorio.

Estudios diagndsticos

Los exdmenes de laboratorio iniciales mostraron leucocitosis
(25.390/mm?) con proteina C reactiva elevada (149 mg/L) y
procalcitonina elevada (32.36 ng/mL), compatibles con un
proceso infeccioso sistémico severo. La gasometria evidencié
acidosis metabdlica con pH de 7.04 y exceso de bases de
-12.4. Los estudios especificos confirmaron toxoplasmosis
congénita, con serologfa positiva para IgM (5.12) e IgG
(650), y detecciéon de ADN de Toxoplasma gondii mediante
reaccién en cadena de la polimerasa en sangre.
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Durante la evolucién se evidencié mejorfa progresiva de
los pardmetros inflamatorios, con descenso de proteina C
reactiva (149 11.9 mg/L) y procalcitonina (0.79 ng/mL), asi
como normalizacién del recuento leucocitario (6.950/mm?),

lo que se correlacioné con la evolucién clinica favorable del
paciente.

Figura 1. Mielomeningocele abierto con ruptura del saco
meningeo y exposicién de tejido neural.

Intervenciones terapéuticas

El neonato cursé una evolucién clinica grave, con sindrome
de aspiracién de meconio, hipertensién pulmonar persistente
severa, sepsis neonatal y convulsiones neonatales. Requirié
ventilacién mecdnica invasiva, con escalamiento a ventilacién
de alta frecuencia oscilatoria debido a hipoxemia refractaria.
Se administré éxido nitrico inhalado a dosis inicial de 20
ppm, con respuesta parcial en la oxigenacién. Ademds,
precisé soporte inotrépico inicial con dopamina (5-10 mcg/
kg/min), asociado a dobutamina (5-10 mcg/kg/min) por
compromiso del gasto cardiaco, y escalamiento a epinefrina
(0.05-0.3 mcg/kg/min) en contexto de inestabilidad
hemodindmica persistente. Posteriormente evolucioné hacia
enfermedad pulmonar crénica.

Desde el punto de vista neurolégico, presenté convulsiones
en la primera semana de vida, por lo que se inicié tratamiento
anticonvulsivante con fenobarbital (20 mg/kg dosis de carga,
seguido de 5 mg/kg/dfa) y fenitoina (20 mg/kg dosis de carga,
seguido de 5-8 mg/kg/dia), con adecuada respuesta clinica.
Los estudios de neuroimagen evidenciaron hidrocefalia,
periventriculares  (Figura
2), compatibles con infeccién congénita, y hemorragia

calcificaciones  intracraneales
intraventricular grado I. Se realizé reparacién quirdrgica
del mielomeningocele en la tercera semana de vida (no
se dispone de imagen postquirtrgica del cierre), seguida
de tercer ventriculostomia endoscépica y plexectomia
por hidrocefalia progresiva, con evolucién posquirtrgica

favorable, evidenciada por estabilidad clinica, adecuada
cicatrizacién de la herida quirtrgica, ausencia de signos de

infeccién y mejorfa neuroldgica sin aparicién de nuevas crisis
convulsivas.

Figura 2. Neuroimagen cerebral.

A: Corte axial que evidencia dilatacién ventricular supratentorial
asociada a hidrocefalia.

B: Corte axial que muestra calcificaciones periventriculares y
subcorticales compatibles con infeccidén congénita por Toxoplasma
gondii, ademds de restos hemdticos intraventriculares.

La evaluacién oftalmoldgica evidencié lesiones compatibles
con coriorretinitis bilateral por toxoplasmosis congénita,
incluyendo atrofia parafoveal y calcificaciones retinianas, sin
signos de actividad inflamatoria al seguimiento. El tamizaje
auditivo fue normal.
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Ante la sospecha de infeccién congénita, se realizé estudio
etiolégico que confirmé toxoplasmosis congénita, con
serologfa positiva para IgM e IgG y deteccién de ADN
de Toxoplasma gondii mediante reaccién en cadena de la
polimerasa en sangre. Se descartaron otras infecciones del
complejo TORCH. Se inicié tratamiento especifico con
pirimetamina (1 mg/kg/dia via oral), sulfadiazina (100 mg/
kg/dia via oral dividida en dos dosis) y dcido folinico (10
mg tres veces por semana), como esquema estindar para
toxoplasmosis congénita, con adecuada tolerancia y sin
eventos adversos durante la hospitalizacién.

Evolucion clinica y seguimiento

El paciente requirié manejo multidisciplinario durante
su hospitalizacién prolongada. Durante la evolucién
se evidencié mejorfa clinica progresiva, con estabilidad
hemodindmica, control de crisis convulsivas y adecuada
evolucién postquirdrgica, sin signos de infeccién activa
ni deterioro neuroldgico agudo. Al momento del alta, se
encontraba clinicamente estable, sin requerimientos de
oxfgeno, en tratamiento anticonvulsivante con fenobarbital
(5 mg/kg/dia via oral) y fenitoina (5-8 mg/kg/dfa), asi como
tratamiento antiparasitario con pirimetamina (1 mg/kg/dfa),
sulfadiazina (100 mg/kg/dfa) y dcido folinico (10 mg tres veces
por semana), con seguimiento ambulatorio por neonatologfa,
neurologfa, neurocirugfa, infectologfa y oftalmologfa.

Discusion
Este Ccaso representa una presentaci(’)n ch’nica excepcional

debido a la coexistencia de dos entidades con diferentes
mecanismos fisiopatoldgicos y cronologfa embrioldgica.

Desde el punto de vista embrioldgico, el miclomeningocele
se produce por una alteracién en el cierre del tubo neural
durante los dfas 21 a 28 de gestacién, mientras que las lesiones
neuroldgicas secundarias a la toxoplasmosis congénita ocurren
habitualmente después de la transmisién transplacentaria del
pardsito y la invasion del sistema nervioso fetal. Esta diferencia
temporal constituye uno de los principales argumentos que
apoyan la ausencia de una relacién causal directa entre ambas
entidades (6-8).

Sinembargo, algunosestudios experimentaleshan demostrado
que los procesos inflamatorios intrauterinos y la activacién
de citocinas durante etapas tempranas del desarrollo
embrionario pueden alterar mecanismos de proliferacidn,
migracién y diferenciacién celular. Aunque actualmente
no existe evidencia suficiente para considerar a Toxoplasma
gondii como un agente causal de defectos del tubo neural,
la coexistencia observada en este caso plantea interrogantes
sobre posibles mecanismos indirectos de interaccién que
requieren mayor investigacién (12).

El presente caso adquiere especial relevancia por
la  coexistencia de toxoplasmosis congénita con un
defecto estructural del tubo neural, especificamente
mielomeningocele. Si bien estas entidades pueden coexistir
de manera incidental, se ha planteado que la infeccién
intrauterina por T. gondii podrfa actuar como un factor

disruptivo  del  desarrollo  embrionario, exacerbando
alteraciones neurolc’)gicas preexistentes; no obstante, esta
hipétesis carece de evidencia concluyente (12).

Las manifestaciones cldsicas de la toxoplasmosis congénita
incluyen  hidrocefalia, ~calcificaciones intracraneales 'y
coriorretinitis; sin embargo, la expresién clinica puede ser
variable y depender del momento de la infeccién y de la
coexistencia de malformaciones estructurales. En nuestro
caso, se evidenciaron hallazgos concordantes con la literatura,
como hidrocefalia y calcificaciones intracraneales, ademds
de compromiso ocular compatible con coriorretinitis; no
obstante, la presencia concomitante de mieclomeningocele
constituye una particularidad poco descrita, lo que resalta la
relevancia clinica del presente reporte.

Aunque el mielomeningocele es un defecto del tubo neural
bien caracterizado, su asociacién con toxoplasmosis congénita
plantea desafios diagndsticos y terapéuticos adicionales. En
el presente caso, la coexistencia de ambas entidades dificultd
la interpretacién clinica inicial, ya que las manifestaciones
neuroldgicas, como las convulsiones y la hidrocefalia, podfan
atribuirse tanto al defecto estructural como al compromiso
infeccioso del sistema nervioso central. Asimismo, la presencia
de calcificaciones intracraneales y coriorretinitis orientd
hacia una etiologfa infecciosa concomitante, lo que permitié
establecer el diagndstico de toxoplasmosis congénita. Esta
superposicién de hallazgos clinicos resalta la importancia de
un abordaje integral para diferenciar y tratar adecuadamente
ambas condiciones. Este escenario evidencia la complejidad
diagnéstica en neonatos con comorbilidades estructurales e
infecciosas.

Un aspecto relevante del presente caso fue la utilizacién de
técnicas moleculares para confirmar la infeccién congénita. La
deteccién de ADN de Toxoplasma gondii mediante reaccién en
cadena de la polimerasa en sangre periférica aportd evidencia
directa de infeccién activa y permitié reforzar el diagndstico
en un contexto clinico complejo. Actualmente, los métodos
moleculares constituyen herramientas de alta especificidad que
complementan la serologfa convencional, especialmente en
recién nacidos con manifestaciones neuroldgicas sugestivas de
infeccién congénita (1,3,13).

Un hallazgo particularmente relevante fue la ausencia de
malformacién de Arnold-Chiari en la resonancia magnética
posnatal, a pesar de la sospecha diagndstica prenatal. Este
hallazgo resalta las limitaciones diagndsticas de la ecografia
fetal en malformaciones complejas del sistema nervioso
central y subraya la importancia de la confirmacién mediante
neuroimagen avanzada después del nacimiento (7,8).

El abordaje multidisciplinario implementado en este caso,
que incluyé soporte ventilatorio prolongado, manejo
neuroquirdrgico, tratamiento antiparasitario y control
neuroldgico y oftalmoldgico, contribuyé directamente a la
evolucién favorable del paciente, evidenciada por estabilidad
hemodindmica, control de las crisis convulsivas y adecuada
evolucidon postquirdrgica, sin signos de infeccién activa ni
deterioro neuroldgico agudo durante su estancia hospitalaria.
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Finalmente, la adecuada vigilancia obstétrica y el diagnéstico
oportuno de la infeccién materna constituyen pilares
fundamentales en la prevencién. Se ha demostrado que el
tratamiento prenatal con firmacos como espiramicina o la
combinacién pirimetamina-sulfadiazina puede reducir la
gravedad de la infeccién congénita y mejorar el prondstico
neonatal (18). La rareza de esta asociacién resalta la importancia
de reportar casos similares que permitan ampliar la evidencia

disponible.

Entre las limitaciones de este estudio se encuentra que se trata
de un reporte de un solo caso, con seguimiento limitado, lo que
impide establecer una relacién causal entre ambas entidades.
No se dispone de informacién detallada de seguimiento a
largo plazo ni documentacién imagenoldgica postquirtrgica
completa, lo que constituye una limitacién del presente reporte.

Conclusion

La  coexistencia de  toxoplasmosis  congénita vy
mielomeningocele constituye una presentacién clinica
excepcional. Este caso demuestra la complejidad diagndstica
que puede generarse por la superposicién de manifestaciones
neuroldgicas infecciosas y estructurales, asi como la utilidad de
la evaluacién multidisciplinaria y de las técnicas moleculares
para establecer el diagnéstico definitivo. La descripcién de esta
asociacién infrecuente contribuye al conocimiento clinico de

ambas entidades en el perfodo neonatal.
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PREPARACION DEL MANUSCRITO:

En términos generales los trabajos enviados a la Gaceta
Médica de la Junta de Beneficencia deben redactarse segtn las
siguientes especiﬁcaciones:

ESTRUCTURA DEL MANUSCRITO
Pigina del titulo

e Titulo (en la medida de lo posible no exceder las 15 - 20
palabras)

¢ Nombres completos de los autores como desean ser
citados

* Filiacién de cada uno de los autores

* Direccién de correo y ORCID de cada autor (https://
orcid.org/)

¢ Correspondencia: nombre y apellido(s) del autor de
correspondencia, teléfono y direccién postal completa

(institucional o  particular), direccién  electrénica
permanente.
* Resumen/Abstract: Debe incluirse un resumen

estructurado  (introduccién, materiales y métodos,
resultados, conclusiones) en castellano e inglés, con un
méximo de 250 palabras cada uno

* Palabras Clave: Al final de cada resumen deberdn sefialarse
de 3 a6 palabras claves, en espaiiol e inglés respectivamente,
que permitan la integracién del trabajo a bancos de datos.

e Declaraciones de autorfa, ética, conflictos de interés,
financiamiento, etc.

Manuscrito anonimizado

* Texto completo: Introduccién, Materiales y Métodos,
Resultados, Discusién.
* Referencias.

* Leyendas de figuras y tablas.

POLITICA DE AUTOARCHIVO

Gaceta Meédica JBG apoya el autoarchivo de articulos para
promover la difusién y accesibilidad del conocimiento
cientifico. Los autores pueden depositar las siguientes
versiones de su trabajo en las condiciones que se describen a
continuacion:

* Version enviada (preimpresion): Los autores pueden
depositar la versién enviada (antes de la revision por pares)
en cualquier repositorio institucional, disciplinario o de
preimpresion de su eleccién, en cualquier momento. No
se aplican restricciones. Se recomienda que los autores
indiquen que el manuscrito es una preimpresién y que
auin no hasido revisado por pares.

* Version aceptada (manuscrito aceptado por el autor):
Los autores pueden depositar la versién aceptada (después
de la revisién por pares y la aceptacién, pero antes
del formateo por parte de la editorial) en repositorios
institucionales, repositorios temdticos o sitios web

personales inmediatamente después de la aceptacién. No
se requiere ningin perfodo de embargo. Los autores deben
indicar claramente que se trata del manuscrito aceptado y
proporcionar una cita y un enlace a la versién publicada
en Gaceta Médica JBG una vez que esté disponible.

* Versién publicada (versién de registro): Los autores
pueden depositar la versién publicada (versién final con
el formato de la revista) en repositorios institucionales,
repositorios disciplinarios, sitios web personales o redes
sociales académicas inmediatamente después de su
publicacién. Se debe proporcionar una cita completa del
articulo final publicado, incluyendo el enlace DOI.

Condiciones generales:

En todos los casos, se debe incluir la atribucién adecuada
a Gaceta Médica JBG como editor original. Las versiones
depositadas no deben modificarse de forma que puedan
tergiversar el contenido o su estado de revisién por pares.

Esta politica estd en consonancia con el compromiso de la
revista con los principios del acceso abierto y la licencia Creative
Commons Atribucién 4.0 Internacional (CC BY 4.0).

En caso de dudas o controversias, tomar contacto con:
gacetamedica@jbgye.org.ec

Author Guidelines

Gaceta Médica de la Junta de Beneficencia accepts manuscripts
that meet standards of originality and formatting, as outlined
below, and have been approved by the Editorial Board. The
journal’s mission is to publish multidisciplinary—and often
interdisciplinary—research within the field of health sciences.
We evaluate submissions based on methodological rigor and
adherence to high ethical standards, regardless of the perceived
novelty of the findings. The journal welcomes national and
international contributions, aiming to foster and disseminate
new knowledge in health-related fields.

Primary areas of focus include: internal medicine and its
subspecialties, surgery and its subspecialties, nutrition,
gynecology and obstetrics, pediatrics, psychiatry and mental
health, public health, psychology, physical therapy and
rehabilitation, patient safety, healthcare quality, and other
disciplines covered by national and international validation and
certification systems.

The content of each article is solely the responsibility of the
author(s).

USE OF PUBLICATION GUIDELINES

Following established reporting guidelines improves the
quality, accuracy, and transparency of health research. Authors
are required to use internationally recognized guidelines
appropriate to their study type. This also streamlines the peer
review process.

A completed checklist must be included as the final page of the
manuscript, indicating the page number where each checklist
item is addressed.
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Commonly used guidelines include:

* Randomized Clinical Trials: CONSORT (http://www.
consort-statement.org/)

* Observational Studies: STROBE (http://www.strobe-
statement.org/)

* (Include the appropriate checklist for cohort, case-
control, or cross-sectional studies, and a flow diagram.)

* Diagnostic Accuracy Studies: STARD (http://www.
equator-network.org/reporting-guidelines/stard/)

¢ Systematic Reviews and Meta-analyses: PRISMA
(http://www.prisma-statement.org/)

* (Include the PRISMA flowchart and statement.)

*  Qualitative Studies and Focus Groups: COREQ (http://
www.equator-network.org/reporting-guidelines/
coreq/)

* Quality Improvement Studies: SQUIRE (http://www.
squire-statement.org/)

* Case Reports: CARE (https://www.equator-network.
org/reporting-guidelines/care/)

For other types of studies, consult the EQUATOR group
website  (http://www.equator-network.org/) contains an
introduction and several tools mentioned for authors and
manuscript reviewers.

TYPES OF MANUSCRIPTS RECEIVED:

Original articles: This category includes clinical or
experimental studies, randomized controlled trials, cohort
studies, screening or diagnostic test evaluations, cost-
effectiveness analyses, decision analysis, interventional studies,
case-control studies, prevalence studies, observational studies,
and high-response-rate survey-based studies. Word limit: 3,000
words (excluding title page, abstract, keywords, references [max
40], figure and table captions). Figures/Tables: Up to 6

Template available on the journal website.

Case Reports / Case Series: Manuscripts describing cases
of scientific or academic interest due to their novelty or
uniqueness. Word limit: 1,500 words (excluding title page and
abstract). References: Up to 20. Figures/Tables: Up to 3 (more
may be considered depending on the case)

Template available on the journal website.

Review Articles, Systematic Reviews, and Meta-Analyses:
Systematic reviews may include or exclude meta-analysis
depending on the methodology. Authors must follow the
PRISMA  statement (http://www.prisma-statement.org/).
Word limit: 4,000 words (excluding title page, abstract [max
250], keywords, references [max 80], and figure captions).
Figures/Tables: Up to 5. Authors: No more than 6

Template available on the journal website.

Letters to the Editor: This section includes commentary on
articles recently published in the journal (Letters to the Editor)

and brief reports of scientific observations or experiences
(Scientific Letters).

Template available on the journal website.

MANUSCRIPT PREPARATION

In general, manuscripts submitted to Gaceta Médica de la
Junta de Beneficencia must adhere to the following structure:

MANUSCRIPT STRUCTURE
Title page

* Article title (ideally no more than 15-20 words)

¢ Full names of all authors as they wish to be cited

* Institutional affiliations for each author

* Emailaddressesand ORCID iDs for each author (https://
orcid.org/)

e Corresponding author: full name, phone number,
complete postal address (institutional or personal), and
permanent email address

* Abstract: A structured abstract in both Spanish and
English is required. It should include: Introduction,
Materials and Methods, Results, Conclusions. Each
abstract should not exceed 250 words.

* Keywords: Include 3 to 6 keywords at the end of each
abstract (in both Spanish and English) to facilitate
indexing.

 Authorship, ethics, conflicts of interest, funding
declarations, etc.

Blinded Manuscript

e Full text: Introduction, Materials and Methods,
Results, Discussion.

* References.

* Figure and table legends.

SELF-ARCHIVING POLICY

Gaceta Medica JBG asupports self-archiving as a means of
promoting open access to scientific knowledge. Authors are
permitted to deposit the following versions of their work
under the conditions outlined below:

* Submitted Version (Preprint): Authors may deposit
the submitted version (prior to peer review) in any
institutional, disciplinary, or preprint repository at any
time. No restrictions apply. It is recommended to clearly
label the manuscript as a preprint and note that it has not
been peer-reviewed.

¢ Accepted Version (Post-peer review, pre-typesetting):
Authors may deposit the accepted manuscript (after peer
review and acceptance but before publisher formatting)
in institutional or thematic repositories or on personal
websites immediately upon acceptance. No embargo
period applies. Authors must clearly label this version as
the accepted manuscript and provide a full citation and
DOTI link to the final published version once available.
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* Published Version (Version of Record): Authors may
deposit the final published version (formatted and typeset
by the journal) in institutional repositories, disciplinary
databases, personal websites, or academic networks
immediately after publication. A full citation and DOI
link to the final version must be included.

General Conditions:

In all cases, appropriate attribution must be given to Gaceta
Meédica JBG as the original publisher. Deposited versions must
not be altered in a way that misrepresents the content or its
peer-reviewed status.

This policy aligns with the journal’s commitment to open
access and the terms of the Creative Commons Attribution 4.0
International License (CC BY 4.0).

For questions or concerns, please contact: gacetamedica@

jbgye.org.ec
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