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secrecio exagerada d’hormona paratioridal (HPT). La causa
tant podria ser un hiperparatiroidisme per hiperplasia o ade-
noma, una intoxicacié per vit D, o un tumor secretor d’hormo-
na paratiroidal ectopica. L'existéncia del nodul apunta cap a
aquest sentit, sent els rabdomiosarcomes un dels tumors
que, més sovint, sén capacos de produir aquesta hormona.
Hem de fer una bidpsia per corroborar aquesta possibilitat, a
part de tractar la hipercalcemia de forma urgent (hidratacio,
etidronat). La xifra limit de creatinina és deguda a la pérdua
de liquids a causa dels vomits.

Bibliografia suggerida:
- Pizzo PA, Poplack DG. Principles and practice of pediatric oncology.
1997. Lippincott Raven. Filadelfia.

136. Resposta: C

L’encefalitis queda descartada en aquest cas atesos els ante-
cedents neuropsiquiatrics del pacient, la preséncia de proba-
ble insuficiencia adrenal, i la preséncia de desmielinitzacio a
la TAC cranial. Les alteraciones neurologiques de la insufi-
ciéncia adrenal estan sempre relacionades amb I'episodi de
descompensacié metabolica aguda, i mai no van acompa-
nyades de desmielinitzaci6. L'ALD (resposta correcta) es
caracteritza per una desmielinitzacié progressiva i insuficien-
cia adrenal atribuibles a 'acumul anormal d’acids grassos de
cadena molt llarga C26:C22 a la substancia blanca neural,
glandules adrenals i plasma, secundari a un defecte de la
betaoxidacié peroxisomal; el diagnostic es confirma amb la
deteccio de nivells plasmatics de C26:C22 elevats. La combi-
nacié de regressid en el neurodesenvolupament i la insufi-
ciencia adrenal ha d’alertar el clinic i fer pensar en aquesta
malaltia. El déficit familiar de glucocorticoides és el resultat
d’'una manca de resposta adrenal a 'TACTH per una mutacié
en els receptors. La hiponatrémia recolza la preséncia d’'un
déficit d’aldosterona afegit, el qual no es compatible amb el
diagnostic que ens ocupa. La leucodistrofia metacromatica és
deguda a un déficit d’arilsulfatasa A i provoca el diposit intra-
liposomial de sulfatids, especialment a la substancia blanca.
La clinica de la forma juvenil és exclusivament neurologica
amb preséncia d’ataxia, alteracions emocionals, deméncia,
atrofia optica, etc. i no va companyada d’alteracions adrenals.

Bibliografia suggerida:
- Scriber CR, Beaudet AL, Sly WS, Valle D. The meatbolic and mole-
cular basis of inheridted diseases. 1995. Mc Graw Hill. N. York.

137. Resposta: D

El déficit de 21-hidroxilasa déna lloc a augment d’androgens
suprarenals i no pas a disminucid, com en el cas present.
Llevat d’aquesta circumstancia i de I'existéncia de genitals
externs femenins, tota la resta seria compatible amb el
diagnostic. La insensibilitat completa als androgens és una
causa de pseudohermafroditisme masculi, perd no és causa
de pérdua salina ni insuficiencia adrenal. L'aplasia de
cél-lules de Leidig també és causa de pseudohermafroditis-
me masculi, perd no déna lloc a insuficiencia adrenal.
L'eleccid correcta és la resposta D. La hiperplasia adrenal
lipoide congenita és una de les formes més rares d’hiperpla-
sia adrenal, i en la forma completa es produeix un quadre de
feminitzacié de genitals externs en els nens, acompanyada
d’hiperplasia suprarenal que afecta les tres vies hormonals
adrenals en la seva totalitat (esteroides sexuals, glucocorti-
coides i mineralcorticoides). El pronostic és molt dolent en els
formes completes. El déficit de 3-beta-ol-deshidrogenasa no
seria compatible amb el quadre descrit perqué és motiu
d’augment d’alguns androgens suprarenals com soén la DHEA
i DHEA-S.

Bibliografia suggerida:

- Kappy M, Blizzard H, Migeon C. The diagnosis and treatment of endo-
crine disorders in childhood and adolescence. 1994. Charles C
Thomas Publishers.
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138. Resposta: B

El déficit de 17-alfa-hidroxilasa no va acompanyat d’alteracions
oftalmologiques. La displasia septooptica és el diagnostic
correcte i es caracteritza per hipoplasia del nervi dptic, agnésia
del septum pellucidum i déficit ’hormona de creixement acom-
panyat d’altres deficits d’hormones hipofisaries (gonadotrofines
i ACTH entre d’altres). L'adrenoleucodistrofia es caracteritza per
convulsions, pigmentacio retiniana amb atrofia optica, déficit
auditiu, incoordinacié psicomotora i insuficiencia adrenal. La
sindrome de Kallman es caracteritza per hipogonadisme hipo-
gonadotrodfic acompanyat d’'anosmia o hiposmia, i de forma oca-
sional, va acompanyada de defectes de la linia mitja com llavi
lepori i fissura palatina; no és infrequient la criptorquidia. Mai no
s’afegeixen alteracions oculars. La sindrome de Laurence-
Moon-Biedl va acompanyada de distrofia retiniana, retard men-
tal, hipogenitalisme, polidactilia.

Bibliogradia suggerida:

- Kappi M, Blizzard H, Migeon C. The diagnosis and treatment of endro-
crine disorders in childhood and adolescence. 1994. Charles C
Thomas Publishers.

139. Resposta: D

Clinicament podriem pensar en una insensibilitat completa a
androgens, perdo en aquest diagnostic, les determinacions
tant de testosterona com de DHT son normals. El déficit de
21-hidroxilasa es descarta per uns nivells de 17-OH progeste-
rona normals. Una digenesia gonadal completa es caracterit-
za per genitals femenins normals, «estructures mullerianes
ben desenvolupades», cintes gonadals bilaterals i cariotip
XY. Descartada per 'abséncia d’Uter a 'ecografia pélvica. Un
deficit de 5-alfa-reductasa és el diagnostic correcte. La con-
versié de testosterona a dihidrotestosterona ve determinada
per la 5-alfa-reductasa. El déficit d’aquest enzim s’associa a
diferenciacié sexual masculina anormal, de tal forma que al
periode neonatal es pot presentar com a ambiguitat genital.
La sindrome de persisténcia dels conductes de Muller es
caracteritza per genitals externs masculins normals o com a
molt amb criptorquidia, cariotip XY i desenvolupament tant
d’estructures derivades dels conductes de Wolf com deriva-
des dels conductes de Muller.

Bibliografia suggerida:

- Kappi M, Blizzard H, Migeon C. The diagnosis and treatment of endro-
crine disorders in childhood and adolescence. 1994. Charles C
Thomas Publishers.

140. Resposta: E

Amb les dades exposades fins ara, I'inic diagnostic descar-
table és 'anémia ferropénica, malgrat que presenta una Hb
de 6.8 g/dL, ja que el VCM és normal/alt i 'anémia ferrope-
nica és, per definicid, una anémia microcitica i hipocroma.

Bibliografia suggerida:
- Nathan-Oski. Hematology of Infancy and Childhood. 1987. WB
Saunders. Filadelfia.

141. Resposta: E

En haver-se descartat 'anemia ferropenica com a causa pos-
sible de la simptomatologia clinica, el coneixement dels
valors de sideremia i transferrina no ens aportaran dades que
ajudin a efectuar el diagnostic, mentre que la resta d’exa-
mens complementaris enumerats ens permetran eliminar o
confirmar els possibles diagnostics enumerats abans.

Bibliografia suggerida:
- Nathan-Oski. Hematology of Infancy and Childhood. 1987. WB
Saunders. Filadelfia.
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142. Resposta: E

La normalitat de la GPT i la GGT permeten, en principi, des-
cartar 'hepatopatia cronica. L'elevacié de la LDH i de la GOT
s’explicarien pel quadre hemolitic existent. La negativitat del
test de Coombs exclou el diagnostic d’anemia hemolitica
autoimmune. La morofologia eritrocitaria, tot i que no d’'una
forma definitiva, ens permet deixar en segon terme les ane-
mies hemolitiques enzimopeniques que acostumen a cursar
amb morfologia normal i I'esferocitosi hereditaria, ja que el
percentatge d’esferocits és escas. La presencia d’elements
falciformes en I'extensié de sang periferica ens orienta cap a
una anémia a cel-lules falciformes malgrat que un dels pro-
genitors del pacient sigui de raga blanca.

Bibliografia suggerida:
- Nathan-Oski. Hematology of Infancy and Childhood. 1987. WB
Saunders. Filadélfia.

143. Resposta: E

Resultats: HbS 70%, HbF 15%, HbA2 3.5%. Aquests resul-
tats confirmen el diagnostic d’anemia a cél-lules falciformes
en un individu homozigot per a la HbS, essent ambdés pro-
genitors portadors de la malaltia, malgrat la raresa que supo-
sa que un individu de raca caucasiana sigui portador
d’aquesta anomalia.

Bibliografia suggerida:
- Nathan-Oski. Hematology of Infancy and Childhood. 1987. WB
Saunders. Filadélfia.

144. Resposta: D

La manca de proteccio de les visceres abdominals superiors
en el lactant fa que hi hagi un alt risc de lesié en realitzar
compressions abdominals, per la qual cosa aquesta manio-
bra no estaria indicada en lactants ni en nadons. Per a
I'asfixia per cos estrany es recomana, per als lactants, cops
a 'esquena i, en els nadons, succid.

Bibliografia suggerida:
- Nadkarni V. Paediatric Life Support Resuscitation, 1997; 34: 115-127.

145. Resposta: B

Podem provocar hipernatrémia. L'administracié de bicarbo-
nat ha estat molt discutida. D’una banda s’ha observat que
I'estat circulatori pot millorar, perd pot augmentar I'acidosi
intracel-lular ja que el CO2 generat per la reaccié de protons
acids amb l'ié6 bicarbonat pot passar lliurement a través de
les membranes cel-lulars i generar equivalents acids després
d’hidrolisi catalitzada per I'anhidrasa carbonica. Se n’accep-
ta I'ds en reanimacions prolongades.

Bibliografia suggerida:
- Michael Ushay H. Pharmacology of Pediatric Resuscitation.
Pediatric Clinics of North America, feb. 1997; 1. Vol. 44.

146. Resposta: B

La clinica preco¢ de la hipoglicemia comporta disfuncié del
SNC. Tots coneixem la dependéncia d’aquest organ del
nivell de glicemia. Estudis recents suggereixen que la hipo-
glicemia provoca l'alliberacié d’aminoacids d’efecte neuroto-
Xxic, sent el glutamat el més important.

Bibliografia suggerida:
- Natal A. Manual de Neonatologia, Mosby 1996.

147. Resposta: D

L’existencia d’una cardiopatia congenita que condiciona el
curtcircuit dret-esquerre i la disminucié del flux pulmonar,
com és el cas de la tetralogia de Fallot extrema, determina
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I'existencia d’hipoxémia. Quan la hipoxémia és excessiva o
no és ben tolerada, cal plantejar-se la correccié quirtrgica,
sobretot si préviament s’ha realitzat un procediment pal-lia-
tiu, com és la fistula sistemicopulmonar. Es pot obtenir infor-
maci6 del grau d’hipoxémia a través de la PO2, ja sigui arte-
rial o capil-lar, perd no de la seva repercussié funcional. A
més, un mesurament ocasional es pot veure interferit per
diversos factors (per ex. el plor) i no ser indicatiu de la situa-
ci6 basal de linfant. Una conseqiiéncia freqient de la
hipoxémia cronica és el desenvolupament d’acropaquia (dits
de baqueta de timbal): eixamplament i engruiximent dels
extrems dels dits de les mans i els peus, acompanyats d’un-
gles convexes (ungles de vidre de rellotge). L'acropaquia es
pot iniciar a partir de les 2-3 setmanes de vida, tot i que no
acostuma a ser clarament identificable fins que linfant té
1-2 anys. En qualsevol cas, té una significacié més cronolo-
gica que no funcional. En totes les cardiopaties amb flux pul-
monar disminuit, en la radiografia de torax podem veure una
circulacio pulmonar pobra, perd aixo no orienta sobre la gra-
vetat de la hipoxemia. D’altra banda, secundariament al baix
nivell sanguini d’oxigenacid, la medul-la ossia es veu esti-
mulada per incrementar la capacitat de transport d’oxigen a
base d’augmentar la concentracié d’hemoglobina a la sang.
L’hematocrit que en resulti (depenent que ’hemoglobina surti
empaquetada en hematies més o menys grans i en major o
menor nombre) dependra d’altres factors al marge de I'esti-
mul hipoxic (sobretot nutricionals). Aixi doncs, 'augment de
la concentracié d’hemoglobina (>16,5 g/dL) és un dels crite-
ris més importants a I'hora de plantejar la correccié d’aquest
tipus de cardiopaties, sent la D per tant la resposta d’eleccié.

Bibliografia suggerida:
- Nadas AS. Hipoxemia. A: Fyler DC, ed. Nadas Cardiologia
Pediatrica. Madrid: Mosby, 1994; 73-76.

148. Respostes:

1. La cianosi de causa cardiaca s’observa fonamentalment
en dues situacions fisiopatologiques. D’una banda, quan hi
ha una discordanca en la connexid ventriculoarterial, sent
'exemple tipic la d-transposicié de grans arteries. D’una
altra, quan es troba present una obstruccié al flux pulmonar
associada a un defecte septal que permet I'establiment d’'un
curtcircuit venoarterial (dreta-esquerra). En abséncia de dis-
cordancga ventriculoarterial o d’obstruccié al flux pulmonar,
les cardiopaties que cursen amb mescla de sang (per ex.
tronc, canal A-V o ventricle Unic) sén poc o gens cianosants
i tendeixen a presentar-se amb insuficiencia cardiaca per
hiperaflux pulmonar a mesura que les resisténcies vasculars
pulmonars disminueixen al llarg de les primeres setmanes
de vida. Per la seva banda, la d-transposicié de grans arte-
ries consisteix en una discordanga en la connexio dels ven-
tricles amb les artéries aorta i pulmonar, de manera que la
primera es troba relacionada amb el ventricle dret i la sego-
na amb I'esquerre. S’estableixen dues circulacions sangui-
nies en paral-lel, sent obligada la comunicacié entre elles en
algun punt per a l'intercanvi necessari de sang. En els casos
de d-transposicié simple la comunicacié s’estableix primor-
dialment en 'area auricular i la circulacié pulmonar esta con-
servada. La cianosi és precog i intensa, I'auscultacio és irre-
llevant i la radiografia resulta poc significativa.

Bibliografia suggerida:

- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

2. En els casos d’atrésia pulmonar amb comunicacié inter-
ventricular (CIV), la cianosi és intensa i precog. A causa de
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I'abséncia de component valvular pulmonar, a I'auscultacio el
segon soroll és unic. Es pot detectar un buf continu infracla-
vicular, ja que és obligada I'existéncia d’'un conducte arterids
permeable o de circulacio sistemicopulmonar espontania per
assegurar la circulacié pulmonar, tot i que la circulacié pul-
monar no és suficient perqué aparegui normal en la radio-
grafia. Gracies a la fuita de sang a través de la ClV, diferent-
ment dels casos d’atrésia pulmonar amb septe integre
(forma d’hipoplasia de cavitats dretes), no es produeix insu-
ficiencia tricuspide, no es dilata I'auricula dreta i no apareix
cardiomegalia. En els casos d'estenosi pulmonar valvular
severa no ha d’existir necessariament cianosi si no és que hi
hagi un curtcircuit per defecte en la paret interauricular o
interventricular.

Bibliografia suggerida:
- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

3. La malaltia d’Ebstein és deguda a una implantacié anor-
malment baixa de la valvula tricuspide, cosa que condiciona
una valvula tricuspide incompetent que genera un buf sisto-
lic regurgitant mesocardic. Es produeix una enorme dilatacioé
de l'auricula dreta que es tradueix en una gran cardiomega-
lia radiologica. El flux pulmonar es veu reduit, determinant
una disminucio de la circulacié pulmonar en la radiografia de
torax.

Bibliografia suggerida:
- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

4. La tetralogia de Fallot no acostuma a manifestar-se amb
cianosi al naixement ni amb reduccio de la circulacié pulmo-
nar, excepte en els casos que I'estenosi mixta pulmonar i
infundibular (un dels elements que defineix la tetralogia i que
condiciona el buf sistolic parasternal) sigui molt important.
Apareix cianosi quan augmenta la pressio intrapulmonar (per
ex. amb el plor) o quan es produeix un espasme infundibular
amb disminucié addicional del flux pulmonar i curtcircuit
dreta-esquerra a través de la comunicacid interventricular
(un altre dels elements definitoris). S6n les anomenades cri-
sis d’hipoxia les quals, en els casos de tetralogia de Fallot
amb anatomia desfavorable, poden presentar-se precoc-
ment. Es considera una troballa radiologica tipica, tot i que
no habitual, el cor en forma d’esclop. Es frequient la presen-
cia d'un arc aortic dret (que no hem de confondre amb la
dextroposicié aortica, un altre dels elements que defineix la
tetralogia).

Bibliografia suggerida:

- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

5. El retorn vends pulmonar andomal total consisteix en un
drenatge de les venes pulmonars en qualsevol localitzacié
diferent de lauricula esquerra. Pot ser supra, infra o dia-
fragmatic, segons la seva localitzacié. En el drenatge supra-
diafragmatic les venes pulmonars drenen en la vena cava
superior, la qual cosa origina una imatge caracteristica en la
radiografia de torax (en forma de ninot de neu o en vuit)
sense cardiomegalia. La cianosi, excepte que es produeixi
edema pulmonar (poc freqlent en els casos supradia-
fragmatics), no és gaire marcada i no és rar que l'ausculta-
ci6 sigui poc rellevant.

Bibliografia suggerida:
- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

149. Resposta: C

La prostaglandina E1 s'utilitza en cardiologia pediatrica neo-
natal essencialment en dues situacions. D’'una banda, davant
cardiopaties cianosants que requereixen la permeabilitat del
conducte arteriéos per mantenir un flux pulmonar adequat,
com per exemple la d-transposicié simple de grans artéries o
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I'atrésia pulmonar amb comunicacié interventricular o amb
septe interventricular integre. D’una altra, enfront de cardio-
paties amb obstruccié greu del costat esquerre que reque-
reixen la permeabilitat del conducte arterios per al manteni-
ment d’'un flux sistemic suficient, com per exemple la
coartacio aortica juxtaductal, la interrupcié de I'arc aortic, I'es-
tenosi aortica valvular critica o la sindrome d’hipoplasia de
cavitats esquerres. Per la seva banda, el retorn vends pul-
monar anomal total és una entitat que consisteix en el dre-
natge anormal de les venes pulmonars en una localitzacié
diferent a l'auricula esquerra, associat a un defecte interauri-
cular que permet que la sang oxigenada que retorna dels pul-
mons assoleixi la circulacié sistémica. En aquest cas, en el
qual el flux pulmonar acostuma a estar ja augmentat i el flux
sistemic no es veu compromes primariament, el manteniment
farmacologic de la permeabilitat del conducte arteriés no és
necessari. A més, pot condicionar un major hiperaflux pulmo-
nar i un empitjorament del nado.

Bibliografia suggerida:

- Jordan SC. Cardiologia pediatrica. Barcelona: Doyma, 1984.

- Meliones JN, Nichols DG, Wetzel RC, Greeley WJ. Perioperative
management of patients with congenital heart disease: a multidis-
ciplinary approach. A: Nichols DG, Cameron DE, Greeley WJ,
Lappe DG, Ungerleider RM, Wetzel RC, eds. Critical heart disease
in infants and children. St. Louis MO: Mosby, 1994; 553-579.

150. Resposta: A

Les recomanacions elaborades pels Centers for Disease
Control (CDC) I'any 1991 suggerien iniciar la profilaxi en nens
menors d’'un any amb xifres de CD4 menors a 1.500 /ml. No
obstant aix0, hi ha una elevada proporcié de nens amb valors
de CD4 superiors a 1.500 amb pneumonia per Pneumocistis
carinii. Per tant, amb aquesta recomanacié no s’ha aconseguit
un descens clar de la incidencia d’'aquesta malaltia. Per aquest
motiu els CDC han modificat les recomanacions, aconsellant
actualment establir la profilaxi a tots els nens d’edat superior a
un mes i inferior a un any, amb infeccié demostrada o no des-
cartada per VIH. No s’ha d’esperar a tenir les proves diagnos-
tiques confirmatories de la infeccié (cultiu de virus i PCR), ja
que aquestes proves no son immediates i si el pacient esta
infectat estaria en situacio de risc durant aquest temps.

Bibliografia suggerida:

- Connor E. Tratamiento y manejo de la infeccién por VIH en lactan-
tes y ninos. Mosby Year Book, 1993.

- European Collaborative Study Group. CD4 T cell count as predic-
tor of Pneumocystis carinii pneumonia in children born to mothers
infected with HIV. B Med J 1994; 308: 437-440.

- Grupo Colaborativo Espafiol para la Infeccion VIH Pediatrico.
Manual practico de la infecciéon por VIH en el nifio. Barcelona:
Prous Science, 1996.

- Rigard M, Pollack M, Leibovitz E. Efficacy of primary chemo-
prophylaxis against Pneumocystis carinii pneumonia during the
first year of life in infants infected with human immunodeficiency
virus tipe 1. J Pediatr 1994; 125: 476-480.

- Rodrigo C, Méndez M. Infecci6 pel virus de la immunodeficiencia
humana en el nen. Pediatr Catalana 1996; 56: 159-166.

- Simonds RJ, Lindegren ML, Thomas P. Prophylaxis against
Pneumocystis carinii pneumonia among children with perinatally
acquired human immunodeficiency virus infection in the United
States. N Engl J Med 1995; 332: 786-790.

151. Resposta: A

Els pacients afectats d’hipogammaglobulinémia lligada al
sexe no tenen capacitat per produir anticossos i tenen un risc
incrementat de patir infeccions, sobretot produides per bac-
teris i virus. Per aquesta raé reben tractament amb gamma-
globulina endovenosa de forma periddica durant tota la vida,
gammaglobulina que els serveix com a immunitzacié passi-
va. Tampoc no tenen capacitat per produir anticossos com a
resposta a les vacunes. Per tant, al marge de la importancia
d’adaptar el calendari vacunal de tot nen que rebi immuno-



