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CASO CLINICO

* Nina que ingresa alas 12h de vida:
— Acidosis metabodlica importante

— Fallo hematolégico (anemia, trombopenia, CID,
hipotension refractaria a drogas)

— Fallo renal en dialisis peritoneal
— Fallo hepatico con ascitis

* Fallece alos 12 dias con sospecha de fallo
multiorganico
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HALLAZGOS MICROSCOPICOS
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL




Tirosinemia Hepatitis Hemocromatosis Galactosemia

Tipo | neonatal neonatal
Cel. Gigantes + + + _/+
multinucleadas
Colestasis + + _/+ +
Nodulos regenerativos + -/+ + +
Fibrosis

- +[- +/-

Infiltrado inflamatorio -/+ + +
Deposito de hierro +/_ +/- + +/_
Balonizacion celular
(esteatosis) / u +/ +/ *
Hematopoyesis




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL CLINICO

Hepatitis neonatal
Toxicidad (Paracetamol)

Enfermedad hepatica gestacional aloinmune-
Hemocromatosis neonatal

Linfohistiocitosis hemofagocitica

Enfermedades metabdlicas:

— Tirosinemia tipo 1

— Enfermedad de Niemann-Pick tipo C
— Galactosemia

— Hepatopatias mitocondriales



DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
HISTOPATOLOGICO

Hepatitis neonatal

Enfermedad hepatica gestacional aloinmune-
Hemocromatosis neonatal

Tirosinemia tipo 1

Galactosemia



Mientras tanto...

* No signos sugestivos de infeccion bacteriana/viral
* No signos sugestivos de hemocromatosis.

* No signos sugestivos de toxicidad



Mientras tanto...

No signos sugestivos de infeccion bacteriana/viral
No signos sugestivos de hemocromatosis.

No sighos sugestivos de toxicidad

Analisis: grandes aumentos de acido 4-hidroxifenil-
lactico y N-Acetiltirosina compatibles con
Tirosinemia.
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TIROSINEMIA TIPO 1

Herencia autosémica -

recesiva (Cr 15)
1/100 000 nacidos vivos L5452

15q14

15p11.2

Mutacion del enzima FAH

15g21.1

Clinica antes de los 2 R
anos il

15925.1

15926.2



TIROSINEMIA TIPO 1

Phenylalanine
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TIROSINEMIA TIPO 1

e Afectacion hepatica:
— Aguda: Fallo hepatico agudo

— Crodnica: Cirrosis = Hepatocarcinoma

— Coagulopatia, hepatomegalia, hipoglucemia,
hiperbilirrubinemia, hipertransaminasemia e
hipoalbuminemia




OTROS HALLAZGOS MICRO




TIROSINEMIA TIPO 1

* Sindrome de Fanconi 2 Glomeruloesclerosis,
nefrocalcinosis y FRC

.




TIROSINEMIA TIPO 1

Disestesias, paralisis, hipertonia
Hiperplasia de islotes de Langerhans
Cardiomiopatia hipertrofica
Queratitis

Diagnostico: Succinilacetona en sangre
Tratamiento: NTBC (nitisinona)



P. ISLOTES DE LANGERHANS
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