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FEMENINO DE 17 ANOS EDAD AL INGRESO, ORIGINARIO DEL ESTADO DE
MEXICO.

MOTIVO DE CONSULTA: Hepatitis colestasica, dislipidemia, soplo cardiaco, talla baja, malformaciones vertebrales,
embriotoxon posterior, somnolencia subita.

ANTECEDENTES HEREDOFAMILIARES: Madre de 41 afios, empleada doméstica, secundaria, sana, casada,
desconoce hemotipo. Sin perforaciones, tatuajes ni toxicomanias. Padre de 55 afios, obrero, secundaria, sano, casado,
desconoce hemotipo. Sin perforaciones, tatuajes ni toxicomanias. Hermano de 15 afios, sano.

ANTECEDENTES NO PATOLOGICOS: Habitan en casa prestada, de materiales perdurables, tres habitaciones,
cohabitan cinco personas, con servicios de urbanizacion, conviven con animales. Bafio y cambio de ropa cada tercer
dia, esquema de vacunacién incompleto, ausencia de vacunacion vs varicela y hepatitis A, hemotipo O+. Lactancia
materna por 8 meses.

ANTECEDENTES PERINATALES Y PATOLOGICOS: Producto de la primera gesta, madre de 23 afios, control prenatal
con nueve consultas y tres ultrasonidos, consumo de hematinicos, pruebas de TORCH, VDRL y VIH negativos. Recibid
inmunizaciones de Tdpa e influenza, gestacion normoevolutiva. En el quinto mes tuvo infeccién de vias urinarias. Nacio
via vaginal, lloré y respiré al nacimiento, APGAR 7/9, peso 3,300 g, 37 SDG. Tamiz neonatal normal. DESARROLLO
PsicomoTOR: Sostén cefalico 5 meses, sedestacion 6 meses, bipedestacion 18 meses, control de esfinteres 30 meses.
Alergias, traumaticos, transfusiones y enfermedades exantematicas negados. Hospitalizaciones: 2016 presento
epistaxis abundante, presencia de ictericia, se hospitalizé por 45 dias para abordaje. Quirdrgicos: 2017 biopsia hepatica.
29.08.07 Extra HIMFG: Al dia de vida fue llevada al hospital de segundo nivel por dificultad respiratoria con cianosis,
madre no refirié tipo de medicamentos administrados, no requirié oxigeno suplementario. Egresé mismo dia, con cita
en 2 meses. Ecocardiograma reporté PCA, se envié a Hospital de tercer nivel para continuar manejo.

2017 Extra HIMFG: A los 8 afos cursé con infecciones respiratorias de repeticion durante un mes, posterior ictericia y
epistaxis abundante sin control, requiri6 taponamiento anterior, presenté hematemesis. Se trasladé a hospital para
abordaje de hepatitis cronica, se realizé biopsia hepatica que reportd ausencia focal y obliteracion parcial de conductos
biliares, lagos biliares, datos de cirrosis incipiente, fibrosis septal incompleta.

12.03.20: Conocida HIMFG. Referida por dismorfias mayores y menores, dislipidemia, hepatopatia crénica y soplo
cardiaco a Cirugia de Trasplantes, se inicié protocolo de trasplante hepatico.

Peso Talla FC FR TA Temperatura Llenado Capilar Sat O2
30 Kg 126 cm 86/min 24/min 97/52 mmHg 36 °C 2 segundos 95%

CARDIOLOGIA: Clase funcional I/1V, soplo holosistélico Gll en barra en 4° EIC, ECOTT: Situs solitus, levocardia, levoapex,
adecuada funcion biventricular, ramas pulmonares confluentes, estenosis leve de la porcién distal de RDAP (Gradiente
13 mm), aorta trivalva, falso tendén de VI, PSVD 33 mmHg. NEUROLOGIA: Funciones mentales integras, exploracion
neuroldgica sin alteraciones. ENDOSCOPIA: Sin evidencia de varices esofagicas ni gastropatia. OFTALMOLOGIA:
Embriotoxdn posterior bilateral, pseudopapiledema. ENDOCRINOLOGIA: Hipertrigliceridemia e hipercolesterolemia, se
inicio atorvastatina. GENETICA: Se encontré con cabello delgado, frente corta, cejas horizontalizadas, ojos hundidos,
puente nasal amplio, dorso recto, filtrum marcado, mejillas plenas, mentén puntiagudo, antihélix prominente, dientes
hiperpigmentados, abdomen globoso, ufias en vidrio de reloj, piel y escleras ictéricas.

02.10.20: Biopsia hepatica: Cortes histolégicos mostraron parénquima hepatico con arquitectura parcialmente
conservada, con disminucién del numero de espacios porta (22 espacios porta, de los cuales solo en uno habia conducto
biliar interlobulillar). Dos espacios porta, se identificaron tres venas centrales sin espacios porta circundantes. Relacién
conductos biliares espacios porta de 0.04. Ensanchamiento de los espacios porta con formacion de finos tabiques que
unian espacios porta con espacios porta. Lobulillo con conservacién del patron trabecular, hepatocitos con colestasis
intracelular aislada. Dilatacién se sinusoides.



SESION CLINICOPATOLOGICA

Miércoles 28 de octubre 2026.

15.01.21:
Hb Hto Leu Neu Ban Linf Mon Eos Plaq BAS
13.70 g/dL 40.1% 5.50/ul _53% 0.0% 37% 7% 2% 169,000 cels/mm3 0.06%
BUN Glu Cr Ac. Urico Na K Cl Ca Fosforo Mg
15.80 mg/dL 83 mg/dL 0.52 mg/dL 5.9 mg/dL 141 mmol/L 4.7 mmol/L 104 mmol/L 10.1 mg/dL 5.4 mg/dL 2.7mg/dL
BT BD BI P. Totales ALB DHL ALT AST Globulina FA
3.48 mg/dl 2.52 mg/dL | 0.96 mg/dL 8.2 g/dL 3.9 mg/dL 233 U/L 307 U/L 274U/L 4.4 g/dL 573 U/L
TP TTP INR
12.9 seg 33.8 seg 1.12

25.08.21: Serologia I: Hepatitis A, B y C no reactivo. VIH no reactivo.

27.08.21: Serologias Il: Toxoplasma negativo, citomegalovirus; IGG positivo, IGM negativo. Herpes negativo. Virus
Epstein Barr IGG positivo, AG de la capside viral IGM negativo, AG NUCLEAR EBNA positivo. Varicela zoster: 1IGG
indeterminado, IGM negativo.

06.04.22 C.E. NEuUMOLOGIA: TCAR de térax: parénquima pulmonar normal, espirometria patrén obstructivo leve.
15.07.22 C.E. CIRUGIA DE TRASPLANTES: Mal apego al plan nutricional, se documentd ascitis, se aumentd dosis de
vitamina K a 10 mg cada 24 horas. Incrementd de peso, con disminucién de reservas, se incrementé dosis de
espironolactona a 4 mg/Kg/dia. US renal: Rifiones disminuidos de tamafio de forma bilateral de caracteristicas
ultrasonograficas normales. Densitometria dsea: cuerpo total pZ -2.9, columna L1-L4 pZ -3.

Col total Col HDL Col LDL Triglicéridos ALT AST BT Bl BD FA
232 mg/dL | 48 mg/dL | 140 mg/dL 69 mg/dL 276 U/L 337 U/L 29mg/dL | 0.48 mg/dL | 2.42 mg/dL | 439 U/L
GGT Glu Cr Ac. Urico BUN ALB GLOB DHL
15.80 mg/dL | 86 mg/dL | 0.64 mg/dL 7.6 mg/dL 16.41 mg/dL 3.5 g/dL 4.9g/dL 233 U/L

12.09.22 PsIQUIATRIA: Se integro depresion persistente, se inicio citalopram, media tableta via oral cada 24 horas.
13.10.22 URGENCIAS: Fiebre, disuria y dolor abdominal, EGO pH 6, DU 1,020 g/ml, bilirrubina +, proteinas 25 g/dL,
sangre 50 ml, esterasa leucocitaria 500 pL, leucocitos abundantes, nitritos negativos, se integro Infeccion de vias
urinarias.

06.12.22: Reporte de estudio genético: Una variante patogénica [c. 1,308C>A (p.Cys436*)] identificada en JAG1. Otras
variantes identificadas de significancia inespecifica en genes: ADGRV1, MYO7A, PEX10, TRIM32.

18.03.23: Ingreso a hospitalizacion para Cirugia de trasplante hepatico, se integré infeccion de vias urinarias. Se
suspendio trasplante hepatico ya que el higado del donador presento estenosis del 40%.

23.05.23 GASTROENTEROLOGIA: Peso 35.1 Kg, talla 134 cm, PB 23 cm, PCT 13 mm, IMC 20.1 Kg/m?. Ictericia
generalizada, red venosa colateral, esplenomegalia de 7 cm, hipocratismo digital. Elevacion de GGT, se indicé acido
ursodesoxicolico, psyllium plantago, acido acetilsalicilico. Suplementacion vitaminica: Vitamina D 16,000 Ul cada 24
horas y 100,000 Ul semanales, complejo B, atorvastatina 30 mg cada 24 horas y espironolactona 50 mg cada 8 horas.
02.06.23 CIRUGIA DE TRASPLANTE: Inicid manejo con antibiotico a base de cefixima por 7 dias por urocultivo con E. Coli
BLEE positiva. OFTALMOLOGIA: Astigmatismo miopico compuesto.

16.08.23 PsIQUIATRIA: Mejoria de la depresion, sin tratamiento farmacolégico. ODONTOPEDIATRIA: Retird lesion cariosa
y desbridamiento gingival.

21.09.23 ADOLESCENTES: Valorada por amenorrea primaria y pubertad retrasada, refirié dismenorrea ciclica. USG
Pélvico: mostrd utero y anexos con dimensiones disminuidas para la edad. Resonancia magnética de pelvis mostré
hipoplasia de cérvix. GASTROENTEROLOGIA Y NUTRICION PEDIATRICA: Peso 34.9 Kg, talla 134.5 cm, PB 22.9 cm, PCT 13.4
mm, consumo calérico de 24 horas 1,600 Kcal. Se documenté somnolencia vespertina, inicié lactulosa, se realizé
educacion nutricional.

21.09.23: ENDOCRINOLOGIA: Reporto niveles de Vitamina D-250H en 85 ng/dL, se reduce dosis de vitamina D3 a 4,000
Ul dia, colesterol 120 mg/dL, triglicéridos 73 mg/gL, HDLc 21.9 mg/dL, LDLc 83.5 mg/dL.

22.09.23 ENDOCRINOLOGIA: Perfil hormonal: estradiol 41.7, FSH 5.7, LH 1.82.

30.11.23 GENETICA: US abdominal: vesicula biliar disminuida de tamafio, ambos rifiones disminuidos de tamanio,
aumento del indice de resistencia, esteatosis hepatica leve.

09.02.24 GASTROENTEROLOGIA: artralgia rodilla izquierda, trombocitopemia e inversién de la relacién albumina/globulina,
se envia a Reumatologia.

Hb VCM HCMH Leucocitos | Neutrofilos Linfocitos Reticulocitos Plaquetas
11.8 g/dL 94.7% 33.3 6200 3720 2050 6% 93,000
ALT AST BT BI BD FA ALB GLOB
122 U/L 195 U/L 4.05 g/dL 1.73 g/dL 2.32 g/dL 389 U/L 3.0 g/dL 4.9g/dL
IgA IgE igM IgG Cist C C3 C4 PCR EBV
735 mg/dL 54.6mg/dL | 296mg/dL | 3020mg/dL 1.30 mg/L 126 mg/dL 16.9mg/dL Neg
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PCRCMV | PCR Parvo ANCAS Anti-Sm | Anti-LKM ANA ASMA Anti-DNA

Neg Neg Neg 3.2 RU/mI 10.2 UR/mI 1:80 Hom/1:40 Cit Neg 29.55 Ul/mL

19.04.24 REUMATOLOGIA: No se integro patologia autoinmune, alta del servicio. Adolescentes: US pélvico reporto utero
de 27x20x4 mm, endometrio laminar 1.4 mm, canal cervical cerrado, cérvix homogéneo. Estroma con foliculos.
03.05.24 NEFROLOGIA: Enfermedad renal crénica KDIGO |, US renal con pérdida de la diferenciacién corticomedular,
vejiga con detritus, engrosamiento de paredes. Se inici6 protocolo de estudio.

28.06.24 REHABILITACION-FISIOTERAPIA: Bursitis patelar, se inicio terapia fisica con tanque terapéutico.

12.07.24 CIRUGIA DE TRASPLANTE HEPATICO: Se documento infeccidn de vias urinarias, se indicé nitrofurantoina.
04.09.24 ENDOCRINOLOGIA: US ovarico: ambos ovarios disminuidos de tamafo, estradiol 46.7, FSH 4.87, LH 2.45, T3T
128, T4T 10.3, TSH 3.22, T4L 1.31, 25-OH vitamina D 17.8 ng/ml, se solicité valoracion por Urologia por anomalia
muilleriana tipo I. GASTROENTEROLOGIA: Ante la persistente elevacion de aminotransferasas se propuso biopsia hepatica.
11.10.24 CIRUGIA DE TRASPLANTE HEPATICO: Se llamd en dos ocasiones a trasplante, sin posibilidad de acudir. Sin
indicacion para realizacion de biopsia hepatica, se documenté impactacion fecal asociado a dolor abdominal, se indico
polietilenglicol.

11.11.24 NEFROLOGIA: Tasa de filtrado glomerular en 54 por cistatina con estadio de ERC KDOQUI 3, presento
hiperkalemia, se disminuyd dosis de espironolactona a 25 mg cada 8 horas. URGENCIAS: Fiebre, hiporexia, dolor
abdominal en hipogastrio 7/10, puntos ureterales positivos, EGO con esterasa leucocitaria +, nitritos -, se indico
cefuroxima 500 mg cada 12 horas por 7 dias.

26.11.24: Se hospitalizo por aumento de volumen en regién preauricular lado derecho de 2-3 meses de evolucion,
progresivo, acompanado de secrecion 6ética purulenta y dolor a la palpacion. Edema de 2 dias de evolucién, de inicio
subito, progresivo, localizado de manera bilateral en miembros inferiores hasta maléolo, sin atenuantes o exacerbantes,
sin desencadenante aparente, acompafiado de dolor en miembros inferiores de intensidad 7/10, exacerbado a la
deambulacién o al estar en bipedestacion, sin atenuantes aparentes y disnea de medianos esfuerzos. Ascitis +,
saturacion de oxigeno del 94%, anemia, leucopenia, trombocitopenia, prolongacion de TP, se inicié vitamina K 10 mg
IV cada 24 horas. US de tejidos blandos: parétida derecha heterogénea con imagen ovulada, de bordes lobulados, con
componente hipoecogénico, de 16x10x4.5 mm volumen de 0.4 cc. Amonio 116 mmol/L. Se inicié clindamicina 200 mg
VO cada 6 horas. CARDIOLOGIA: funcidn sistodiastdlica biventricular conservada, presion sistélica de arteria pulmonar
normal, corazoén sin cortocircuitos intracardiacos. NEFROLOGIA: Gammagrama renal con flujo plasmatico renal efectivo
total de 190.9 ml/min, deterioro leve de la funcién de secrecion tubular, funcién diferencial simétrica, espironolactona 50
mg cada 8 horas, se inici6 hidroclorotiazida 1 mg/Kg/dia en 2 dosis.

29.11.24: Egreso con diagndstico de absceso en region maseterina derecha resuelta.

16.12.24: Se hospitalizo por fiebre de 39°C de 2 dias de evolucion, asociado a diaforesis, piloereccion, escalofrios,
atenuada ibuprofeno 200 mg y paracetamol 500 mg. Dolor abdominal de 24 horas de evolucion, localizado en epigastrio
y mesogastrio de tipo opresivo, constante, progresivo, irradia térax, de 10/10 en escala del dolor. Vémito de contenido
gastroalimentario en 7 ocasiones postprandial, intolerancia a sdlidos, poca aceptacion a los liquidos. Se documenté
ictericia +++, abdomen globoso, dolor generalizado a la palpacion, puntos ureterales +, Giordano + bilateral, edema de
extremidades +++. Se integré pielonefritis aguda vs colangitis, se inicio ceftriaxona 50 mg/Kg/dia y amikacina 15
mg/Kg/do, se inicié eritropoyetina.

Hb Leucocitos Neutréfilos | Linfocitos Monocitos Plaquetas Ac Urico Amonio
9.5 g/dL 10500 8600 900 700 87,000 8.7 mg/dL | 37 mmol/L
ALT AST BT Bl BD FA ALB GLOB
107 U/L 171 U/L 13.2 g/dL 5.82 g/dL 7.38 g/dL 282 U/L 2.3g/dL 4.3g/dL
BUN Cr Glucosa Amilasa Lipasa GGT Triglicéridos Col Total
434 2.05 95 mg/dL 20U 9uU 51mg/dL 118mg/dL 50 mg/dL
EGO DU EGO pH EGO Prot EGO San Nitritos EGO Leu | EsterasaLeu 25-OH Vit D
1020 5 + 20-25 Neg Adundantes 500 20 ng/mL
TP INR TTP Ferritina
14.1s 1.21 319s 196

17.01.205 CIRUGIA DE TRASPLANTE HEPATICO: KDIGO | (TFG 109 ml/min/m?), se aumenté dosis de &cido
ursodesoxicolico a 250 mg cada 8 horas, se priorizo para trasplante hepatico. GASTROENTEROLOGIA: Ascitis +, anemia
y trombocitopenia. ENDOCRINOLOGIA: Inici6 parches de etinilestradiol/norelgestromina (0.6-6 mg). UROLOGIA: Se
descartdé malformacion uterina, vejiga muy distendida, Menarca presente.

PADECIMIENTO ACTUAL 19.04.25 08:22 HORAS:
Edema: De extremidades inferiores, de 3 meses de evolucion, de tipo insidioso y progresivo, localizado en miembros
pélvicos asociado a dolor a la movilizacion.
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Ictericia: De 20 dias de evolucion, localizada principalmente en escleras, progresiva.

Hiporexia: De 2 dias de evolucion asociado a vémito, de contenido gastrico en 1 ocasion, precedido de nauseas, escasa
cantidad y evacuaciones disminuidas en consistencia, liquidas en 3 ocasiones.

Odinofagia, congestion nasal y rinorrea: De 2 dias de evolucién, de tipo subito y progrevisas, atenuado con
ibuprofeno, loratadina y fenilefrina.

Somnolencia: De 24 horas de evolucion, referido como dificultad para despertar, debilidad de miembros pélvicos.

EXPLORACION FiSICA:
Peso Talla Talla PB Llenado Capilar
42 Kg | 138 cm 138 mmHg 22.5cm 3 segundos

Paciente somnolienta, tinte ictérico, pupilas reactivas, faringe hiperémica, cuello sin megalias, precordio hiperdinamico
con soplo grado IV en segundo espacio intercostal, paraesternal izquierda, hipoventilacion bibasal, abdomen globoso a
expensas de liquido de ascitis, peristalsis disminuida, dolor a la palpacion en punto ureteral izquierdo, extremidades con
hipocratismo digital, con fuerza 3/5, edema de miembros pélvicos y pulsos débiles. URGENCIAS: Ingres6 como Triage 1
debido a hipotension, se corroboré en sala SVI FC 74 |pm, TA 88/43 mmHg, TAM 58 FR 27 rpm, temperatura 35.2°C,
pulsos presentes en las 4 extremidades, débiles, apenas perceptibles. Maniobras iniciales: Ayuno, oxigeno
suplementario en puntas nasales 2 Ipm, carga de solucion Hartman a 5 ml/Kg y piperacilina tazobactam 300 mg/Kg/dia.
Se aseguro via aérea; ventilacion mecanica invasiva, orointubada, bajo sedacién y analgesia; canula 7.5, con globo,
fijada a 20 cm de la comisura labial, ventilador controlado por presion FiO2 60%, PEEP 6, PINSP 16, FR 18. Se requirid
aumento de FiO270%, PEEP 8, PINSP 18, FR 20. Se colocé CVC y catéter Mahurkar; se inici6 manejo con prisma,
norepinefrina 0.15 mcg/Kg/min, adrenalina 0.05 mcg/Kg/min, correccion en agudo de potasio 0.5 mEq/Kg, vitamina K
10 mg intravenoso, rifaximina 280 mg cada 8 horas, lactulosa 20 ml cada 8 horas. TERAPIA INTENSIVA: Prioridad 3, iniciar
benzoato de sodio, lactulosa y rifaximina como medidas antiamonio, ingres6 a Unidad de Cuidados Intensivos.
INFECTOLOGIA: Por choque mixto se inicio cefotaxima 2 g IV cada 8 horas, valorar paracentesis diagnostica.
OTORRINOLARINGOLOGIA: Epistaxis, de multiples puntos, se colocé taponamiento anterior.

Hb Hto Leu Neu Ban Linf Mon Eos Plaq BAS
6.10 g/dL 17.7% 21.40/ul 72.10% 0% 17.8% 9.7% 0.20% 25,000 cels/mm? 0.04%
BUN Glu Cr Ac. Urico Na K Cl Ca Fésforo Mg
33.80mg/dL | 174 mg/dL | 2.40 mg/dL | 9.2 mg/dL 137 mmol/L | 3.7 mmol/L | 104 mmol/L | 8.6 mg/dL 4.3 mg/dL 3.3 mg/dL
BT BD BI GGT ALB DHL ALT AST Globulina FA
28.29 mg/dL | 21.38 mg/dL | 6.91 mg/dL 19 g/dL 2.2 mg/dL 732.8 U/L 257 U/L 1,065 U/L 3.7 g/dL 130 U/L
TP Ttpa INR Dimero D | Fibrinégeno GGT PLASMA Amonio Ferritina Triglicéricos
20.5 seg. N/A 1.77 2,759 ng/ml 186 mg/dL 21 U/L ictérico ++++ | 270mmol/L 11600 123 mg/dL
pH pO2 pCO2 HCO3 EB Lac Fibrinégeno | Dimero D Glucosa Reticuloticos
7.41 108.3 204 17.4 -11.6 3.25 104 3657 95mg/dL 2.2%

NEFROLOGIA: Inicié terapia de reemplazo renal lenta con hemodiafiltracion venovenosa continua. US Abdominal:
cambios inflamatorios de la grasa mesentérica, liquido intraabdominal de aspecto turbio. Se transfundié PFC 500 ml,
mas 500 ml de concentrado eritrocitario. CARDIOLOGIA: ECOTT: mala ventana acustica, situs abdominal solitus, retornos
venosos sistémicos normales. Tipo de conexién atrio ventricular concordante modo perforado, tipo de conexion
ventriculo-arterial concordante modo perforado. Arco adrtico izquierdo sin obstrucciones. No fue posible valorar ramas
pulmonares.

20.04.25 INFECTOLOGIA: Inici6 meropenem para dosis de hemodiafiltracion 1 g cada 12 horas IV, se insistio en
paracentesis diagnostica. NEFROLOGIA: Presion arterial maxima de 141/59 mmHg y minima de 83/30 mmHg, balance
hidrico acumulado de +1,382.9 ml, se sugirié disminucién de ingresos parenterales con intencion de no perpetuar el
balance hidrico acumulado.

21.04.25 TERAPIA INTENSIVA: se integro falla organica multiple con falla ventilatoria, renal y hematoldgica, continué con
terapia de sustitucion y tratamiento antimicrobiano. TRASPLANTES: FV 1.8%, VIl 2.7%, ante la condicion actual no se
considero prioridad 0.

22.04.25 HEMATOLOGIA: Se observo descenso de la HB a 5 mg/dL, plaquetas 49,000 cels/mm?, C3d negativo, I1gG
positivo 2+. AHG positivo 2+ Coombs directo positivo. AMO celularidad normal, megacariocitos presentes,
segmentados, 55% bandas 9%, linfocitos 10%, monocitos 2%, metamielocitos 21%, mielocitos 3%, se inicid
dexametasona a 10 mg/m?/dia. Frotis de Sangre Periférica (FSP): Serie roja anisocitosis, hipocromia, esquistocitos +,
serie blanca segmentados 73%, bandas 6%, linfocitos 20%, monocitos 9%, eosinodfilos 1%, bandas 6% y plaquetas
disminuidas por apreciacion. ALGOLOGIA: Infusion de morfina, se sugirié valoracion de Cuidados Paliativos. Se
transfundié concentrado plaquetario. Hora de defuncion: 17:45 horas.



