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CASO CLÍNICO 

• Niña que ingresa  a las 12h de vida: 
– Acidosis metabólica importante 

– Fallo hematológico (anemia, trombopenia, CID, 
hipotensión refractaria a drogas) 

– Fallo renal en diálisis peritoneal 

– Fallo hepático con ascitis 

 

• Fallece a los 12 días con sospecha de fallo 
multiorgánico 



HALLAZGOS MACROSCÓPICOS 

• Úlceras por decúbito 
(sacro, cabeza) 

• Marcado edema 

• Ictericia 

• Orificios de diálisis 
peritoneal 

• Congestión visceral 

• Líquido peritoneal sucio 
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DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 



Tirosinemia  
Tipo I 

Hepatitis  
neonatal 
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DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL CLÍNICO 

• Hepatitis neonatal 
• Toxicidad (Paracetamol) 
• Enfermedad hepática gestacional aloinmune-

Hemocromatosis neonatal 
• Linfohistiocitosis hemofagocítica 
• Enfermedades metabólicas: 

– Tirosinemia tipo 1 
– Enfermedad de Niemann-Pick tipo C 
– Galactosemia 
– Hepatopatías mitocondriales 
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DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
HISTOPATOLÓGICO 



Mientras tanto… 

• No signos sugestivos de infección bacteriana/viral 

• No signos sugestivos de hemocromatosis. 

• No signos sugestivos de toxicidad 
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• Análisis: grandes aumentos de ácido 4-hidroxifenil-
láctico y N-Acetiltirosina compatibles con 
Tirosinemia.  
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TIROSINEMIA TIPO 1 

• Herencia autosómica 
recesiva (Cr 15) 

• 1/100 000 nacidos vivos 

• Mutación del enzima FAH  

• Clínica antes de los 2 
años 
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TIROSINEMIA TIPO 1 

• Afectación hepática: 

– Aguda: Fallo hepático agudo 

– Crónica: Cirrosis  Hepatocarcinoma 

– Coagulopatía, hepatomegalia, hipoglucemia, 
hiperbilirrubinemia, hipertransaminasemia e 
hipoalbuminemia 



OTROS HALLAZGOS MICRO 



TIROSINEMIA TIPO 1 

• Síndrome de Fanconi  Glomeruloesclerosis, 
nefrocalcinosis y FRC 



TIROSINEMIA TIPO 1 

• Disestesias, parálisis, hipertonía 

• Hiperplasia de islotes de Langerhans 

• Cardiomiopatía hipertrófica 

• Queratitis 

 

• Diagnóstico: Succinilacetona en sangre 

• Tratamiento: NTBC (nitisinona) 

 



SINAPTOFISINA 

HIP. ISLOTES DE LANGERHANS 



GRACIAS POR VUESTRA ATENCIÓN 

¿PREGUNTAS? 
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