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Introduccion. El prondstico de los nifios
afectos de cuadros de colestasis neonatal
se ve muy condicionado por la precoci-
dad del diagnéstico. Las revisiones en sa-
lud son el lugar 6ptimo para este diag-
nostico precoz.

Caso clinico. Acude por primera vez al
centro de salud a los dos meses de edad
para revisién (procedian de otro 4rea de
salud), destacando en la historia clinica
un peso y una talla bajos al nacer. En la
primera exploracién llama la atencién un
leve color ictérico de la piel y un fenotipo
peculiar, con escasa ganancia ponderal y
soplo sistélico 2/6 en el segundo espacio
intercostal. Se realiza una analitica basica
en la que destaca una hiperbilirrubinemia
a expensas de bilirrubina directa (bilirru-
bina directa: 5,9 mg/100 ml) y patrén de
colestasis. Se decide derivacién a nivel
hospitalario para estudio.

Estudio hospitalario. Durante el ingre-
so hospitalario se verifica el patrén de
colestasis, con una bilirrubina total de 6,9
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mg/d| (directa: 0,74 e indirecta 6,18),
transminasa glutdmico oxalacética: 143
U/I, lactato deshidrogenasa: 316 U/l y
gamma glutamil transpeptidasa: 1156
U/I. Se demostré una estenosis periférica
de ramas pulmonares frente a hipoplasia
de ramas pulmonares y vértebras en alas
de mariposa, siendo el resto de las explo-
raciones de imagen, microbiolégicas y
hormonales, y fondo de ojo, realizadas
para el diagnéstico diferencial, normales.
Ante la sospecha de sindrome de Alagui-
lle se realiza una biopsia hepética en la
que se confirma una hipoplasia leve de
vias biliares y estudio genético que verifi-
ca el diagnéstico.

Evolucion. Clinicamente, la ictericia no
era visible a los tres meses y la nifa inici6
ganancia ponderal, entrando en patrones
poblacionales a los cinco meses de edad.
Es controlada por un Servicio de Gas-
troenterologia Infantil de un hospital de
tercer nivel hasta la edad actual de ocho
meses, siendo catalogada con un sindro-
me de Alaguille muy leve de evolucién
favorable. Actualmente, las transamina-
sas estdn practicamente en los limites
normales, con elevacion discreta de la
gamma glutamil trasferasa. Recibe trata-
miento profiléctico con vitaminoterapia y
secretagogos.

Comentarios. Ante un cuadro de coles-
tasis en un lactante es preciso diferenciar
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causas metabolicas (hipotiroidismo, en-
fermedad de Wilson, déficit de alfa-1-an-
titripsina, etc.), infecciosas (hepatitis viri-
cas, infeccién de orina) y congénitas
(atresia de vias biliares tanto intrahepati-
cas como extrahepéticas) y mas raramen-
te causas sindrémicas como el sindrome
de Alaguille.

El sindrome de Alaguille es un complejo
sindrémico cuyo diagnostico se realiza al
demostrar la concurrencia de al menos
dos de los siguientes hechos clinicos: hi-
poplasia de vias biliares, estenosis de ar-
teria pulmonar, embriotoxén posterior,
vértebras en alas de mariposa y facies
peculiar. El pronéstico viene condiciona-
do por el grado de hipoplasia de vias bi-
liares, siendo frecuente la necesidad de
un trasplante hepatico en la edad adulta
o incluso en etapas infantiles.

Su diagnostico, en las formas leves con
repercusion en las etapas adultas, es difi-
cil si no se sospecha ante un cuadro de
ictericia leve en los primeros meses de
vida.
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