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EspaveEspave, Chame, Chame



Enfermedad Actual:

Su primera hospitalizaciSu primera hospitalizacióón en el n en el H.D.NH.D.N es el es el diadia 24/4/4 24/4/4 
a la edad de 7 meses ; siendo referido del hospital de a la edad de 7 meses ; siendo referido del hospital de 
Chorrera con historia de presentar fiebre desde los 5 Chorrera con historia de presentar fiebre desde los 5 
diasdias de vida, manejado de forma ambulatoria por de vida, manejado de forma ambulatoria por 
pediatriapediatria sin foco evidente. Durante dicha hospitalizacisin foco evidente. Durante dicha hospitalizacióón n 
en el hospital Nicolen el hospital Nicoláás Solano se decide su traslado ya s Solano se decide su traslado ya 
que contaba con 10 que contaba con 10 diasdias de estar en la sala de de estar en la sala de pediatriapediatria
de dicho hospital con tratamiento prolongado sin de dicho hospital con tratamiento prolongado sin 
mejoriamejoria..
Es ingresado con Es ingresado con DxDx de Fiebre de de Fiebre de OxDOxD



Durante el transcurso de dicha hospitalización se le 
realizan los laboratorios protocolares para el estudio de 
pacientes con Dx de Fiebre de Ox D, sin encontrarse 
mayores alteraciones.

Durante su estancia hospitalaria la madre refiere que 
ella ha observado que el paciente tiende a chuparse los 
dedos de forma frecuente y que en algunas ocasiones 
se muerde los mismos , sin que pareciera que  siente 
dolor.Adicionalmente la madre informa a médicos 
tratantes que el paciente nunca sudaba.



Antecedentes Antecedentes PerinatalesPerinatales

Es el 4to producto de madre de 28 aEs el 4to producto de madre de 28 añños os 
G4P4. G4P4. 
Nace en el Nace en el H.R.N.A.SH.R.N.A.S, por parto vaginal , por parto vaginal 
euteutóócicocico, con APGAR 6/9., con APGAR 6/9.
Se quedSe quedóó hospitalizado por 3 dhospitalizado por 3 díías ya que as ya que 
presentpresentóó temblores ocasionales.temblores ocasionales.



Antecedentes personales Antecedentes personales 
PatolPatolóógicosgicos

Convulsionó a los 3 meses de edad, siendo 
manejado como una convulsión febril simple.

Se refirío a C. Ext de neurología, pero aún no 
habia sido evaluado.



Antecedentes Antecedentes heredofamiliaresheredofamiliares

No datos de consanguinidad entre ambos No datos de consanguinidad entre ambos 
padres.padres.

No antecedentes familiares de enfermedad No antecedentes familiares de enfermedad 
similar.similar.



Desarrollo PsicomotorDesarrollo Psicomotor
SostSostéén cefn cefáálico: 3 meseslico: 3 meses

Sonrisa Social:Sonrisa Social:----

No se volteabaNo se volteaba

No se mantenNo se manteníía sentado a sentado 

No gateabaNo gateaba



Examen FExamen Fíísicosico
FcFc: 120 : 120 lpmlpm FrFr: 32x      T: 38.2: 32x      T: 38.2ººCC
P:7 P:7 KgKg Talla:56 Talla:56 cmscms P.CP.C: 35 : 35 cmscms

NormocNormocééfalofalo, con aparente microcefalia y fontanela, con aparente microcefalia y fontanela
anterior anterior normotensanormotensa..
PINRSPINRS
Mucosa oral hidratada, no Mucosa oral hidratada, no hiperhiperéémicamica
Cuello cilCuello cilííndrico ,simndrico ,siméétrico, sin presencia de adenopattrico, sin presencia de adenopatííasas
TTóórax con adecuada expansirax con adecuada expansióón, sin tiraje Intercostal.n, sin tiraje Intercostal.
RsCsNRsRsCsNRs, soplo sist, soplo sistóólico II/VI en foco alico II/VI en foco aóórticortico



Pulmones claros, bien ventilados, sin Pulmones claros, bien ventilados, sin prsenciaprsencia de ruidos de ruidos 
agregados.agregados.

Abdomen globoso, blando, Abdomen globoso, blando, depresible,RHAdepresible,RHA(+), no (+), no 
visceromegaliavisceromegalia

Extremidades simExtremidades siméétricas , con buen llenado capilar.tricas , con buen llenado capilar.

No clono, No No clono, No BabinskyBabinsky

Pobre sostPobre sostéén cefn cefáálicolico



Es ingresado al Es ingresado al H.D.NH.D.N, con , con DxDx de:de:

Fiebre de origen por determinarFiebre de origen por determinar

Microcefalia en estudioMicrocefalia en estudio

Retraso del Desarrollo PsicomotorRetraso del Desarrollo Psicomotor



LaboratoriosLaboratorios
HgHg: 8g/: 8g/dldl PltPlt: 256,000      : 256,000      GbGb: 7,600: 7,600
UrinUrináálisislisis: NL            Heces: NL: NL            Heces: NL
LCR y cultivo: NL      LCR y cultivo: NL      HemocultivoHemocultivo: : --
MonotestMonotest: : -- HIV:HIV:--
RubeolaRubeola::-- MMéédula dula óósea:NLsea:NL
Electroforesis de Electroforesis de ProteinaProteina ::--

T3T3-- TSH: NL             TSH: NL             HB:AAHB:AA RxRx TTóórax: OKrax: OK
CMV CMV IgMIgM::--



Estudios complementariosEstudios complementarios
Potenciales evocados : no presencia de hallazgos Potenciales evocados : no presencia de hallazgos 
patolpatolóógicos.gicos.

Biopsia de Piel: glBiopsia de Piel: gláándulas sudorndulas sudorííparas presentes pero paras presentes pero 
atrofiadas y en la biopsia de nervio se observa ausencia atrofiadas y en la biopsia de nervio se observa ausencia 
de fibras de fibras amielamielíínicasnicas..



EvaluacionesEvaluaciones
Evaluado por Evaluado por InfectologiaInfectologia: No se encuentra foco : No se encuentra foco 
infeccioso asociado a dicha fiebre.infeccioso asociado a dicha fiebre.

Evaluado por OftalmologEvaluado por Oftalmologíía. No hallazgos patola. No hallazgos patolóógicos.gicos.

Evaluado por Evaluado por Neurologia:RecomiendanNeurologia:Recomiendan la realizacila realizacióón de n de 
estudios complementarios para descartar trastornos de estudios complementarios para descartar trastornos de 
insensibilidad al dolor.insensibilidad al dolor.

Evaluado por  Evaluado por  DermatologiaDermatologia: realizan : realizan biosiabiosia de piel en de piel en 
planta de pie D.planta de pie D.



Evaluado por GenEvaluado por Genéética:tica:
Dado los hallazgos clDado los hallazgos clíínicos y de biopsia nicos y de biopsia 

descritos se considera se trata de cuadro de descritos se considera se trata de cuadro de 

Insensibilidad congInsensibilidad congéénita al dolor con nita al dolor con 
anhidrosisanhidrosis..



EvoluciEvolucióónn
Paciente luego de dicha hospitalizaciPaciente luego de dicha hospitalizacióón, es recluido en 5 n, es recluido en 5 
ocasiones mocasiones máás por presentar lesiones de s por presentar lesiones de automutilaciautomutilacióónn
en los dedos de las manos.en los dedos de las manos.

Se Se procedprocedííoo a la extraccia la extraccióón de parte de su dentadura n de parte de su dentadura 
para evitar su para evitar su automutilaciautomutilacióónn..

Seguido en la consulta externa de Seguido en la consulta externa de neurologianeurologia, donde se , donde se 
evidencia que el paciente tiende a evidencia que el paciente tiende a autoagredirseautoagredirse, con , con 
trastorno del lenguaje y afectacitrastorno del lenguaje y afectacióón de su interaccin de su interaccióón n 
socialsocial



Insensibilidad CongInsensibilidad Congéénita al dolornita al dolor



Desde su descripciDesde su descripcióón en 1931 por n en 1931 por 
DearbornDearborn (2), los trastornos de percepci(2), los trastornos de percepcióón n 
del dolor de tipo congdel dolor de tipo congéénito han sido nito han sido 
clasificados de varias formas y recibido clasificados de varias formas y recibido 
diferentes denominaciones. diferentes denominaciones. 

Se pueden distinguir dos cuadros clSe pueden distinguir dos cuadros clíínicos nicos 
diferenciados: la insensibilidad congdiferenciados: la insensibilidad congéénita nita 
al dolor y la indiferencia congal dolor y la indiferencia congéénita al dolor. nita al dolor. 



Es una enfermedad hereditaria poco frecuente. Es una enfermedad hereditaria poco frecuente. 

Se caracteriza por una interpretaciSe caracteriza por una interpretacióón anormal n anormal 
de los estde los estíímulos dolorosos, y se asocia con mulos dolorosos, y se asocia con 
ciertos grados de disfunciciertos grados de disfuncióón autonn autonóómica y mica y 
trastornos del metabolismo de las trastornos del metabolismo de las 
catecolaminascatecolaminas..



El individuo que lo padece no huye ante los El individuo que lo padece no huye ante los 
estestíímulos dolorosos, como ocurre mulos dolorosos, como ocurre 
normalmente, y en consecuencia puede normalmente, y en consecuencia puede 
producirse daproducirse dañño (amputaciones, o (amputaciones, 
quemaduras,quemaduras,……).).

El estEl estíímulo doloroso no es transmitido mulo doloroso no es transmitido 
adecuadamente al sistema nervioso central adecuadamente al sistema nervioso central 
debido a un defecto en las vdebido a un defecto en las víías sensitivas.as sensitivas.



Actualmente se encuadran dentro de un grupo Actualmente se encuadran dentro de un grupo 
de neuropatde neuropatíías hereditarias llamadas sensitivoas hereditarias llamadas sensitivo--
autonautonóómicas, en las que existe una mayor micas, en las que existe una mayor 
afectaciafectacióón sensitiva que motora, con afectacin sensitiva que motora, con afectacióón n 
de la sensibilidad dolorosa, en relacide la sensibilidad dolorosa, en relacióón con la n con la 
implicaciimplicacióón de las fibras nerviosas n de las fibras nerviosas mielmielíínicasnicas
pequepequeññas y as y amielamielíínicasnicas, veh, vehíículos de la mayor culos de la mayor 
parte de la sensibilidad dolorosa, asparte de la sensibilidad dolorosa, asíí como de como de 
las fibras autonlas fibras autonóómicas. micas. 



La clasificaciLa clasificacióón se fundamenta en la establecida n se fundamenta en la establecida 
por por DyckDyck en 1984, y se complementa con los en 1984, y se complementa con los 
estudios genestudios genééticos actuales. ticos actuales. 
Se distinguen cinco tipos de neuropatSe distinguen cinco tipos de neuropatíía a 
hereditaria sensitivohereditaria sensitivo--autonautonóómica, existiendo mica, existiendo 
alteracialteracióón de la percepcin de la percepcióón dolorosa en todas n dolorosa en todas 
ellas, aunque con mayor grado en alguna de ellas, aunque con mayor grado en alguna de 
ellas como en el caso de la neuropatellas como en el caso de la neuropatíía a 
hereditaria sensitivohereditaria sensitivo--autonautonóómica tipo IV o mica tipo IV o 
insensibilidad conginsensibilidad congéénita al dolor con anhidrosis .nita al dolor con anhidrosis .



NeuropatNeuropatíía sensitivoa sensitivo--autonautonóómica tipo IV o mica tipo IV o 

insensibilidad conginsensibilidad congéénita al dolor con anhidrosisnita al dolor con anhidrosis

Se caracteriza por la presentaciSe caracteriza por la presentacióón, en el periodo neonatal, de n, en el periodo neonatal, de 
episodios febriles por mala regulaciepisodios febriles por mala regulacióón de la temperatura; asn de la temperatura; asíí como como 
insensibilidad al dolor, con apariciinsensibilidad al dolor, con aparicióón de n de úúlceras y mutilaciones.lceras y mutilaciones.

Debido a la insensibilidad al dolor se pueden producir diversas Debido a la insensibilidad al dolor se pueden producir diversas 
lesiones como: lesiones como: automutilacionesautomutilaciones en los primeros meses de vida y en los primeros meses de vida y 
fracturas fracturas óóseas, seas, úúlceras mlceras múúltiples, osteomielitis, deformidades ltiples, osteomielitis, deformidades 
articulares, y amputaciarticulares, y amputacióón de los miembros inferiores como ocurre en n de los miembros inferiores como ocurre en 
niniñños de mos de máás edad. s edad. 

El fallecimiento por El fallecimiento por hiperpirexiahiperpirexia tiene lugar en los primeros tres tiene lugar en los primeros tres 
aañños de vida en casi el 20% de los pacientes. os de vida en casi el 20% de los pacientes. 



La presencia de retraso mental es  muy comLa presencia de retraso mental es  muy comúún .n .

Se observa una disminuciSe observa una disminucióón de las fibras n de las fibras mielmielíínicasnicas de de 
pequepequeñño tamao tamañño y o y amielamielíínicasnicas. . 

La biopsia de piel ha demostrado ausencia de inervaciLa biopsia de piel ha demostrado ausencia de inervacióón n 
epidepidéérmica y prmica y péérdida de la mayorrdida de la mayoríía de la inervacia de la inervacióón de n de 
la dermis, junto con pla dermis, junto con péérdida de fibras rdida de fibras amielamielíínicasnicas y y 
mielmielíínicasnicas del nervio sural; las gldel nervio sural; las gláándulas sudorndulas sudorííparas no paras no 
muestran inervacimuestran inervacióón. n. 

Se produce por mutaciones Se produce por mutaciones autosautosóómicasmicas recesivas y recesivas y 
polimorfismos en el gen TRKA, del cromosoma 1, gen polimorfismos en el gen TRKA, del cromosoma 1, gen 
regulador de un factor de crecimiento del nervio . regulador de un factor de crecimiento del nervio . 



Las mutaciones en el gen NTRK1 determinan el 
fracaso de la diferenciación y migración de las células 
de la cresta neural y consecuentemente la ausencia 
completa de las fibras mielinizadas pequeñas y de las 
no mielinizadas, encargadas de la percepción del dolor y 
la temperatura así como de la inervación de las 
glándulas sudoríparas.



Manifestaciones clManifestaciones clíínicasnicas

ClClíínicamente, en lnicamente, en lííneas generales, en todas estas neuropatneas generales, en todas estas neuropatíías as 
sensitivosensitivo--autonautonóómicas, se pueden producir lesiones a diversos micas, se pueden producir lesiones a diversos 
niveles, como consecuencia de la pniveles, como consecuencia de la péérdida de la sensibilidad rdida de la sensibilidad 
dolorosa. dolorosa. 

Lesiones en la cavidad oralLesiones en la cavidad oral. . 
La presencia de la denticiLa presencia de la denticióón puede causar dan puede causar dañño en la mucosa oral y o en la mucosa oral y 
la lengua. La enfermedad de la lengua. La enfermedad de RigaRiga--FedeFede se presenta en la primera se presenta en la primera 
infancia y se caracteriza por la apariciinfancia y se caracteriza por la aparicióón de placas n de placas verrucosasverrucosas en la en la 
superficie de la mucosa oral. Estas lesiones histolsuperficie de la mucosa oral. Estas lesiones histolóógicamente gicamente 
benignas se producen como resultado de traumas repetitivos sobrebenignas se producen como resultado de traumas repetitivos sobre
la mucosa oral con los dientes.la mucosa oral con los dientes.



Lesiones oftalmolLesiones oftalmolóógicasgicas..
Los pacientes con insensibilidad congLos pacientes con insensibilidad congéénita al dolor con nita al dolor con 
anhidrosis pueden presentar manifestaciones anhidrosis pueden presentar manifestaciones 
oftalmoloftalmolóógicas.gicas.
La ausencia de sensibilidad La ausencia de sensibilidad cornealcorneal da lugar a una da lugar a una 
marcada tendencia al desarrollo de marcada tendencia al desarrollo de úúlceras lceras cornealescorneales, , 
que suelen tener una evolucique suelen tener una evolucióón tn tóórpida .rpida .



Lesiones ortopLesiones ortopéédicasdicas. . 
Las alteraciones que se asocian con mayor Las alteraciones que se asocian con mayor 
frecuencia en esta patologfrecuencia en esta patologíía son: fracturas a son: fracturas 
mmúúltiples (a menudo con formaciltiples (a menudo con formacióón de hueso n de hueso 
nuevo nuevo hiperplhiperpláásicosico), articulaciones de ), articulaciones de CharcotCharcot, , 
dismetrdismetrííaa de extremidades inferiores, de extremidades inferiores, 
osteomielitis, artritis sosteomielitis, artritis sééptica, luxaciones, ptica, luxaciones, 
autoamputacionesautoamputaciones, , automutilacionesautomutilaciones y y 
escoliosis progresiva.escoliosis progresiva.



TratamientoTratamiento
Es necesario un abordaje multidisciplinar y especializado Es necesario un abordaje multidisciplinar y especializado 
junto con la colaboracijunto con la colaboracióón paterna para minimizar las n paterna para minimizar las 
complicaciones de esta enfermedad potencialmente complicaciones de esta enfermedad potencialmente 
grave .grave .

En ausencia de tratamiento etiolEn ausencia de tratamiento etiolóógico, el tratamiento gico, el tratamiento 
sintomsintomáático adquiere una gran importancia. tico adquiere una gran importancia. 

En las formas con afectaciEn las formas con afectacióón predominantemente n predominantemente 
sensitivosensitivo--autonautonóómica, se evitaran en lo posible los mica, se evitaran en lo posible los 
procesos de riesgo, producciprocesos de riesgo, produccióón de fracturas, n de fracturas, 
mordeduras, roces, infecciones y mutilaciones .mordeduras, roces, infecciones y mutilaciones .



GRACIASGRACIAS
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