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Caso clínico MIR. Haz tu diagnóstico

Rectorragias en un recién nacido prematuro

L. García Miralles*,  C. Menéndez Bango*,   
R. Ibáñez Llorente**,  C. de Frutos Martínez**
*Médico Interno Residente de Pediatría. **Adjunto de Pediatría
Hospital Universitario de Burgos

Caso clínico

Se expone el caso clínico de un recién nacido, sin antece-
dentes familiares de interés, de 36 semanas de edad gestacio-
nal y peso al nacer de 3.025 g, fruto de una gestación contro-
lada y normal. El parto fue eutócico, reseñando únicamente 
líquido amniótico teñido de meconio. Presentó dificultad 
respiratoria al nacimiento, con resolución a las 2 horas de 
vida. Recibió profilaxis ocular y antihemorrágica, esta última 
sin presentar sangrado excesivo del punto de inyección. Per-
maneció en dieta absoluta hasta su traslado a Maternidad a 

las 3 horas de nacer, objetivando entonces una deposición 
con sangre roja y moco.

Exploración física

La exploración física fue normal, presentando muy buen 
estado general, con buen grado de hidratación y perfusión. No 
se objetivaron petequias ni otras lesiones cutáneas. La explo-
ración abdominal fue anodina y no se observaron lesiones en 
la región perianal. Ante la sintomatología, se decidió ingreso 
en la Unidad Neonatal para completar estudio y tratamiento.

Resumen
Recién nacido varón prematuro tardío que inicia 
deposiciones con sangre previas al inicio de la 
alimentación. Antecedente de líquido meconial y 
dificultad respiratoria resuelta a las 2 horas de vida. 
La exploración física y las pruebas complementarias 
son normales. Se reinicia alimentación con fórmula 
extensamente hidrolizada con reaparición de las 
rectorragias.

Abstract
A late preterm infant developed rectal blood 
loss before his first breastfeeding. The newborn 
had a history of meconium aspiration and 
respiratory distress resolved after 2 hours of life. 
Physical exam and complementary tests were 
normal. Feeding was changed to a casein-based 
protein hydrolysate, but the rectal blood loss 
reappeared. 
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Pruebas complementarias
El resultado de las pruebas complementarias fue el 

siguiente:
•	 Gasometría venosa normal.
•	 Analítica sanguínea (con hemograma, bioquímica con 

proteína C reactiva y coagulación) normal.
•	 Hemocultivo negativo.
•	 Pruebas de imagen (radiografía y ecografía abdominales) 

normales, descartando patología quirúrgica urgente o mal-
formaciones gastrointestinales.

Ante la sintomatología aislada de rectorragias, se decidió 
retirar las proteínas de la leche de vaca de la dieta materna 
e iniciar lactancia con fórmula de proteínas extensamente 
hidrolizadas, con persistencia de la clínica. Al tercer día de 
vida, se realizó una rectosigmoidoscopia en la que se visualizó: 
mucosa edematosa, hiperémica, friable, con pérdida de patrón 
vascular y erosiones recubiertas por fibrina en toda la circun-
ferencia intestinal (Fig. 1). La biopsia reveló un infiltrado 
inflamatorio, con acúmulos linfoides y numerosos eosinófilos 
a todos los niveles (Fig. 2).

1.	 Ante el cuadro clínico descrito, ¿qué otras pruebas soli-
citarías?
a.	 Muestra de heces para cultivo y virus entéricos.
b.	 IgE total.
c.	 RAST a proteínas de leche de vaca.
d.	 Ante la evolución tórpida, solicitaría b y c.
e.	 Ninguna de las anteriores.

2.	 ¿Cuál crees que es el diagnóstico más probable?
a.	 Sospecha de enterocolitis necrosante (Bell 1A).
b.	 Enteritis infecciosa.
c.	 Fisura anal.
d.	 Proctocolitis alérgica.
e.	 Ninguno de los anteriores.

3.	 Ante la mala evolución de nuestro recién nacido a pesar 
de la fórmula extensamente hidrolizada, ¿cuál consideras 
que es la actitud más correcta?
a.	 Repetir el control analítico y las pruebas de imagen.
b.	 Dejar a dieta absoluta e iniciar tratamiento antibiótico.
c.	 Sustituir fórmula extensamente hidrolizada por una 

fórmula elemental.
d.	 Tiene una fisura anal no evidenciada en la exploración 

física, por lo que la opción correcta es reiniciar alimen-
tación con pecho y/o fórmula de inicio.

e.	 a y b son correctas.

Figura 1. Endoscopia. Imagen macroscópica.

Figura 2. Biopsia. Imagen microscópica.
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Respuestas correctas
Pregunta 1.  Respuesta correcta: a. Muestra de heces para 

cultivo y virus entéricos.

Comentario
En un recién nacido con rectorragias es obligado realizar un des-

pistaje de infección. Dentro de las pruebas de primer nivel, se debe 
recoger una muestra de heces para cultivo y virus entéricos(8).

No se recomienda la determinación de IgE total ni la realización 
de un RAST a proteínas a leche de vaca, ya que en el mecanismo de 
aparición de la clínica no intervienen los anticuerpos de clase IgE(1).

Pregunta 2.  Respuesta correcta: d. Proctocolitis alérgica.

Comentario
Se debe pensar en una proctocolitis alérgica en un recién nacido 

en el que la única sintomatología es la sangre en heces, siempre 
y cuando no haya una afectación del estado general y las pruebas 
complementarias sean normales(1).

Se descartan las respuestas a y b ante la normalidad de la analítica 
sanguínea, la gasometría, las pruebas de imagen y la exploración 
física(8). Además, en el caso de la enterocolitis necrosante, el debut 
tiene lugar tras el inicio de la alimentación enteral(7). Se descarta la 
respuesta c al no evidenciar ningún hallazgo en la exploración física(8).

Pregunta 3.  Respuesta correcta: c. Sustituir fórmula exten-
samente hidrolizada por una fórmula elemental.

Comentario
La retirada de las proteínas de la leche de vaca (PLV) de la dieta 

debe producir la mejoría y resolución de la sintomatología en un 
periodo variable, pudiendo tardar entre 1-2 semanas en los casos 
de sangrado digestivo; por lo tanto, si tras un periodo con fórmula 
extensamente hidrolizada no se produce mejoría, sustituir por fór-
mula elemental.

Las respuestas a y b no son correctas, debido a la no progresión 
del cuadro clínico de nuestro recién nacido(7). Se descarta la opción d 
ante la normalidad en la exploración física, así como la baja frecuencia 
de esta entidad en el recién nacido(8).

Evolución
La principal sospecha diagnóstica desde el inicio fue la proto-

colitis alérgica a las proteínas de la leche de vaca. Tanto la IgE en 
sangre como el RAST a proteínas de leche de vaca fueron negativos. 
Nuestro recién nacido continuó presentando rectorragias a pesar del 
hidrolizado, por lo que al quinto día de vida, se sustituyó por fórmula 
elemental, desapareciendo la clínica a los 10 días de vida. A partir 
de entonces, se sustituyó progresivamente la fórmula elemental por 
leche materna, con dieta materna exenta de PLV, permaneciendo asin-
tomático. Recibió lactancia materna exclusiva (LME) durante 6 meses 
y complementada hasta el año. Se introdujeron PLV en dieta materna 
a los 9 meses, y en dieta propia al año de edad, sin incidencias, con 
crecimiento óptimo.

Discusión
La presencia de sangre en heces es un síntoma frecuente en el 

periodo neonatal(8). Además, es un motivo de gran preocupación en 
el personal sanitario, ya que puede ser manifestación de enfermedades 
con un alto riesgo de morbi-mortalidad. Por ello, ante el debut de una 

rectorragia en el recién nacido, es imprescindible realizar un buen 
diagnóstico diferencial(9). Entre las causas de rectorragia, encontra-
mos entidades tan diversas como: la enfermedad hemorrágica del 
recién nacido, la rectorragia secundaria a sangre materna deglutida, la 
enterocolitis necrosante, las enteritis infecciosas, la úlcera de estrés, 
la alergia a las proteínas de leche de vaca o incluso otras que requie-
ren tratamiento quirúrgico urgente, como el vólvulo intestinal o las 
duplicaciones entéricas(7-9).

Se ha presentado el caso de un recién nacido prematuro tardío con 
clínica de rectorragias de debut previo al inicio de la alimentación.

En función de las características clínicas del sangrado (sangre roja 
con moco, en cantidad moderada, mezclada con heces), de la ausencia 
de otra sintomatología acompañante (estado general excelente, sin 
sintomatología abdominal ni sistémica) y de la normalidad de las 
pruebas analíticas (excluyen coagulopatía, trombopenia e infección) 
y radiológicas, el diagnóstico más probable es una colitis alérgica(1). 
La peculiaridad del caso es el debut previo al inicio de la alimenta-
ción, pero están descritos en la literatura algunos casos similares(2-3), 
también en recién nacidos con eliminación de meconio intraútero, 
especulándose con la posible sensibilización de estos niños con 
proteínas presentes en el líquido amniótico(4-6). La realización de las 
pruebas alergénicas no debe hacerse de rutina, ya que no se trata de 
una alergia con respuesta sistémica sino local, a nivel de recto-sigma. 
La normalización clínica tras la exclusión de proteínas alergénicas 
mediante la lactancia con fórmula elemental apoya el diagnóstico(1).

Palabras clave
Recién nacido;  Rectorragia;  Fórmula extensamente hidrolizada.
Preterm infant;  Rectal blood loss;  Casein-based protein hydrolysate.
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Miocardiopatía de inicio precoz
E. Gil Sarrión*,  A. de Tíscar Sánchez García*,  
I. Izquierdo Fos**
*Médico Interno Residente. **Médico Adjunto
Servicio de Pediatría. Hospital General Universitario de Elche. Alicante

Caso clínico
Lactante varón de 2 meses de edad que es remitido a con-

sultas externas de Cardiología Infantil por soplo sistólico 
objetivado en una revisión rutinaria de su pediatra. Realiza 
adecuadas tomas de lactancia artificial con buena ganancia 
ponderal. No presenta otra sintomatología.

Exploración física
Peso: 5,61 kg (p42); talla: 57,5 cm (p22); y perímetro 

cefálico: 41 cm (p89). Constantes vitales: presión arterial: 
99/36 mmHg (p93/p61); SatO2: 99 %; frecuencia cardiaca: 
120 ppm; y frecuencia respiratoria: 22 rpm. A la exploración 
física, presenta buen estado general, se encuentra con buena 
coloración, sin exantemas ni petequias y con buena perfusión 
periférica. No presenta signos de distrés. Rasgos faciales tos-
cos (hipertelorismo, oblicuidad palpebral descendente, orejas 
de implantación baja, frente prominente, mentón pequeño, 
cuello corto), abdomen distendido aunque blando y depresible 
sin visceromegalias. A nivel cardíaco, palpación precordial 
normal. Auscultación cardiaca con primer ruido normal, soplo 
sistólico eyectivo 2-3/6, segundo ruido normal y diástole libre. 
Pulsos periféricos palpables y simétricos. Auscultación pul-
monar normal. Exploración neurológica acorde a su edad.

Antecedentes personales
Embarazo controlado en alto riesgo por diabetes gestacio-

nal y riesgo elevado de preeclampsia, de curso normal. Eco-
grafías prenatales normales. Serologías negativas. El cribado 

de estreptococo del grupo B resultó positivo y fue correcta-
mente tratado. Parto con finalización por cesárea urgente por 
no progresión a las 38 semanas de gestación. Al nacimiento, 
presenta hipotonía, cianosis y escaso esfuerzo respiratorio que 
precisa soporte respiratorio no invasivo durante 4 minutos, 
posteriormente inicia llanto vigoroso sin precisar reanimación 
avanzada. APGAR 6/8/9. No presentó ingresos ni inciden-
cias durante el periodo perinatal. El cribado de cardiopatías 
por pulsioximetría fue negativo y las pruebas metabólicas, 
no alteradas. Fue alimentado con lactancia artificial desde el 
nacimiento y había iniciado el calendario vacunal.

Antecedentes familiares

Sin antecedentes familiares de patología cardiaca. La madre, 
de 37 años y primigesta, presenta antecedente de enfermedad 
pulmonar obstructiva crónica (EPOC) y síndrome de apnea-
hipopnea del sueño (SAHS). El padre, de 36 años, sano.

Pruebas complementarias

•	 Electrocardiograma: ritmo sinusal a 130 lpm, eje de P: 
+60º, conducción AV normal con PR de 0,09 s, eje de QRS 
+120º, sugestivo de crecimiento de cavidades derechas, sin 
alteración en la repolarización ventricular.

•	 Ecocardiografía 2D-Doppler (Figs. 1 y 2): miocardio-
patía hipertróf ica biventricular de predominio septal 
(valores diastólicos de 12 mm), con un ventrículo derecho 
(VD) cuyo ápex envuelve al ventrículo izquierdo (VI) 

Resumen
Se presenta el caso de un lactante varón de 2 meses, 
remitido a consultas de Cardiología Infantil por un 
soplo detectado por su pediatra sin otra sintomatología. 
En la exploración, presentaba rasgos faciales 
toscos y soplo sistólico eyectivo. Se realizó ECG y 
ecocardiografía 2D-Doppler, donde se objetivó una 
importante hipertrofia biventricular de predominio 
septal, iniciándose estudio etiológico de miocardiopatía 
hipertrófica, llegando finalmente a un diagnóstico.

Abstract
A two-month-old male child was referred to pediatric 
cardiology for a murmur detected by his pediatrician, 
without other symptoms. Physical examination 
revealed coarse facial features and a systolic ejection 
murmur. An EKG and 2D-Doppler echocardiography 
were performed, showing significant biventricular 
hypertrophy with septal predominance, for which 
the etiological study of hypertrophic cardiomyopathy 
was initiated, finally reaching a diagnosis. 
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con gradientes dinámicos desde ápex en VI de 
54 mmHg. Presenta movimiento sistólico ante-
rior de la mitral (SAM). Las válvulas sigmoi-
deas son ambas trivalvas, siendo la pulmonar de 
7,8 mm para 10 mm de la aórtica con un tronco 
pulmonar pequeño, no hipoplásico y mostrando 
un gradiente que ya proviene desde el tracto 
de salida del ventrículo derecho y aumenta en 
válvula y tronco hasta 48-52 mmHg.

Con estos hallazgos se decide iniciar estudio 
etiológico:
•	 Analítica sanguínea: bioquímica, hemograma y 

coagulación normales. Pro-péptido natriurético 
NT 1920 pg/ml (valor de normalidad <650 pg/
dl para su edad). Gasometría venosa: normal.

•	 Estudio de función tiroidea: TSH y T4L nor-
males.

•	 Radiografía de tórax: cardiomegalia (índice 
cardiotorácico 0,62) con vascularización pul-
monar normal.

Además, se solicitó estudio metabólico que 
incluyó: aminoácidos en sangre y orina, carnitina 
y acilcarnitina, ácido pipecólico, ácidos grasos 
de cadena muy larga, ácidos grasos ramificados 
(f itánico y pristánico), glucosaminoglicanos, 
oligosacáridos y estudio enzimático de enferme-
dades como Gaucher, mucopolisacaridosis tipo 
I, Fabry, Pompe y Niemann-Pick A, B y C. Así 
mismo, se solicitó panel genético de miocardio-
patías.

1.	 Con las pruebas realizadas, ¿cuál es el diag-
nóstico de sospecha que nos planteamos en este paciente?
a.	 Miocardiopatía asociada a trastorno metabólico.
b.	 Miocarditis.
c.	 Rasopatía.
d.	 Defecto de las proteínas estructurales miocárdicas.
e.	 Hipertrofia secundaria a hipertensión arterial.

2.	 Tras confirmar el diagnóstico de síndrome de Noonan 
con el estudio genético, ¿cuál será el seguimiento de este 
paciente?
a.	 Únicamente precisa seguimiento cardiológico anual.
b.	 Tras su diagnóstico inicial no requiere seguimiento, 

puesto que se trata de una patología transitoria.
c.	 Solo deberá realizar los controles clínicos habituales por 

su pediatra de Atención Primaria.
d.	 Lo más importante en estos pacientes es la Atención 

Temprana, debido a: alta tasa de retraso psicomotor, 
discapacidad intelectual o trastornos de aprendizaje 
asociados.

e.	 Manejo multidisciplinar.

3.	 La mayor parte de los pacientes con síndrome de Noonan 
cursan con talla baja cuando llegan a la época puberal, ¿se 

beneficiarían estos pacientes del tratamiento con hormona 
de crecimiento? Señale la respuesta correcta:
a.	 Se ha demostrado que, en estos pacientes, siempre existe 

un déficit de hormona de crecimiento.
b.	 El fallo en el crecimiento postnatal suele ser evidente 

al nacimiento.
c.	 El empleo de hormona de crecimiento en pacientes 

con síndrome de Noonan está actualmente aprobado, 
debiéndose utilizar de forma individualizada.

d.	 La miocardiopatía hipertrófica es una contraindicación 
absoluta de tratamiento con hormona de crecimiento en 
pacientes con este síndrome.

e.	 Las respuestas c y d son correctas.

4.	 Con los datos ecocardiográficos de nuestro paciente, ¿cuál 
sería el tratamiento más adecuado a nivel cardiológico?
a.	 No requiere tratamiento actualmente, dado que no tiene 

síntomas de insuficiencia cardiaca.
b.	 Iniciar tratamiento con diuréticos.
c.	 Iniciar tratamiento con β-bloqueantes de primera línea 

y, si no hay respuesta, se puede asociar disopiramida.
d.	 Realización de miectomía septal quirúrgica como pri-

mera opción.
e.	 Las respuestas b y c son correctas.

Figura 1. Miocardiopatía hipertrófica biventricular en modo 2D y M.

Figura 2. Obstrucción dinámica sistólica de ambos ventrículos.
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Respuestas correctas

Pregunta 1.  Respuesta correcta: c. Rasopatía.

Comentario

Las rasopatías son un conjunto de enfermedades de origen 
genético que presentan mutaciones en genes que codifican 
proteínas de la vía de señalización intracelular de las RAS-
MAPKinasas. Se caracterizan por una serie de manifestacio-
nes clínicas con fenotipo facial distintivo, alteraciones cutá-
neas, cardiopatías congénitas como estenosis de la válvula 
pulmonar (25-70 %) o defectos en el tabique interauricular 
(5-50 %) y, otras menos frecuentes, como la miocardiopatía 
hipertrófica (10-25 %), así como, alteraciones esqueléticas y 
del crecimiento(1-4). Entre ellas, se encuentran el síndrome de 
Noonan y otras enfermedades clínicamente solapadas como: el 
síndrome de Noonan con lentiginosis múltiple (anteriormente 
síndrome de LEOPARD), el síndrome cardiofaciocutáneo 
o el síndrome de Costello(3,5). Cada uno de ellos presenta 
peculiaridades clínicas, así como genéticas y, en algunos 
casos, el diagnóstico se modifica con la evolución clínica del 
paciente, como es la aparición de manifestaciones cutáneas 
en un paciente diagnosticado de síndrome de Noonan con 
alteración genética en el gen común al síndrome de Noonan 
y la lentiginosis múltiple(5).

Las cardiomiopatías hipertróficas de origen metabólico 
asocian con frecuencia alteraciones neurológicas o metabólicas 
con repercusión clínica precoz. Son trastornos relacionados 
con la producción de energía a partir de los ácidos grasos, con 
el almacenamiento del glucógeno (Pompe) o con el almacena-
miento lisosómico (Fabry)(6) (opción a incorrecta).

La miocarditis se define como una enfermedad inflama-
toria del miocardio de causa infecciosa, inf lamatoria o por 
toxinas. Nuestro paciente no presentó parámetros clínicos, 
ecográficos, analíticos (elevación de los marcadores inflama-
torios, troponinas, CK o péptido natriurético), electrocardio-
gráficos o una anamnesis compatible(7) (opción b incorrecta).

La miocardiopatía hipertrófica causada por alteración en 
las proteínas sarcoméricas cardiacas, como trastorno en la pro-
teína de unión a la miosina C o la tropomiosina, se caracteriza 
por hipertrofia progresiva aislada en ausencia de otros datos de 
enfermedad sistémica. Se producen cambios histopatológicos 
típicos como fibrosis, que dan lugar a disfunción ventricular 
sistólica y diastólica, así como arritmias. Suele debutar en 
adultos jóvenes(7). El estudio genético de nuestro paciente 
descartó esta alteración miocárdica (opción d incorrecta).

La hipertensión en la infancia es la presión arterial sistólica 
y/o diastólica superior al percentil 95 para la edad, el sexo y la 
altura, documentándose, al menos, en tres visitas separadas. 
En todas las visitas de nuestro paciente, la tensión arterial fue 
normal (opción e incorrecta). La etiopatogenia de la hiperten-
sión esencial (primaria) en niños es de origen multifactorial. 
Las causas de la hipertensión secundaria en niños menores 
de 6 años suelen ser de causa renal u obstrucciones en el 
arco aórtico, fundamentalmente. La clínica inicial de estos 
pacientes suele ser de insuficiencia cardiaca y, posteriormente, 
ocurre el remodelado cardíaco(8).

Se obtuvieron los resultados del estudio metabólico soli-
citado que fueron normales. Por otro lado, el estudio gené-

tico identificó una variante patogénica en el gen PTPN11 
(NP_002825.3:p.Thr468Met).

Pregunta 2.  Respuesta correcta: e. Manejo multidisciplinar.

Comentario

Aunque algunas de las manifestaciones del síndrome de 
Noonan puedan ser potencialmente reversibles, la entidad en 
sí no se caracteriza por su transitoriedad, por lo que se bene-
fician de un seguimiento continuado (opción b incorrecta). 
Será imprescindible la participación del pediatra de Atención 
Primaria, que será el principal encargado de asegurar un ade-
cuado manejo de estos pacientes, coordinando los diferentes 
especialistas involucrados en el mismo (opción c incorrecta)(1).

La Atención Temprana es importante en el desarrollo de 
estos pacientes. El retraso motor puede ser consecuencia de la 
hipotonía que presentan y no siempre se asocia a trastornos 
de aprendizaje o discapacidad intelectual, cuyas tasas se esti-
man en torno a un 15-35 % (opción d incorrecta). Existe un 
grado variable de afectación, habitualmente leve, asociando 
principalmente problemas en la articulación del lenguaje 
hasta en un 72 %(1). También pueden asociar alteraciones 
endocrinológicas, esqueléticas, neurológicas, hematológicas, 
etc. El seguimiento no dependerá exclusivamente de una 
única especialidad (opción a incorrecta); deberá realizarse un 
seguimiento multidisciplinar con el fin de identificar precoz-
mente y realizar un adecuado manejo de las manifestaciones 
clínicas y posibles complicaciones asociadas al síndrome de 
Noonan (opción e correcta).

Pregunta 3.  Respuesta correcta: c. El empleo de hormona de 
crecimiento en pacientes con síndrome de Noonan está actual-
mente aprobado, debiéndose utilizar de forma individualizada.

Comentario

En 2007 fue aprobado el uso de la hormona de crecimiento 
(GH) en pacientes con síndrome de Noonan por la Food 
and Drugs Administration (FDA) y, recientemente, por la 
Agencia Europea del Medicamento y la Agencia Española del 
Medicamento y Productos Sanitarios. Su uso debe iniciarse 
de forma precoz, a partir de los dos años de vida y de forma 
individualizada(3,9). En España la indicación de GH se ha 
aprobado a partir de los dos años de edad.

La etiología del fallo de crecimiento en los pacientes con 
síndrome de Noonan no está claramente demostrada, pero la 
hipótesis más recientemente estudiada es que las mutaciones 
genéticas de la enfermedad limitan la acción de la hormona 
de crecimiento(3,9). Se ha objetivado que la respuesta al tra-
tamiento con hormona de crecimiento en época prepuberal y 
durante 3 años no muestra diferencias significativas entre los 
pacientes con síndrome de Noonan y los pacientes con déficit 
de GH, requiriendo dosis más altas para conseguir resultados 
similares(9) (opción a incorrecta). Los pacientes al nacimiento 
presentan talla y peso normales, es en la adolescencia cuando 
se objetiva la ausencia de pico puberal(1) (opción b incorrecta). 
Existen tablas de crecimiento específicas para el síndrome 
de Noonan(9).

La miocardiopatía hipertrófica no es contraindicación 
absoluta del tratamiento con hormona de crecimiento, pero 
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sí requiere un seguimiento estrecho por Cardiología Infantil 
(opciones d y e incorrectas). Ante cualquier grado de obs-
trucción al diagnóstico, su inicio deberá ser valorado por un 
endocrinólogo y cardiólogo(1,3).

Pregunta 4. Respuesta correcta: c. Iniciar tratamiento con 
β-bloqueantes de primera línea y, si no hay respuesta, se puede 
asociar disopiramida.

Comentario

Actualmente, en la miocardiopatía hipertrófica se reco-
mienda el tratamiento de la obstrucción de tracto de salida 
del ventrículo izquierdo en todos los pacientes sintomáticos 
y/o en los asintomáticos con gradiente de presión pico superior 
a 25 mmHg en reposo, buscando mantener dicho gradiente 
inferior a 50 mmHg (opción a incorrecta)(11).

El tratamiento farmacológico con β-bloqueantes es de 
primera elección, quedando relegado el tratamiento qui-
rúrgico para casos seleccionados (opciones b y d incorrec-
tas). Se ha observado que en pacientes con escasa respuesta 
a β-bloqueantes, la asociación con disopiramida mejora el 
resultado(11).

Evolución

Durante su ingreso, se inicia tratamiento con β-bloqueante, 
ajustando dosis según ganancia ponderal. Tras la confirma-
ción genética de síndrome de Noonan, se coordina un manejo 
multidisciplinar de nuestro paciente y adiestramiento en los 
cuidados en domicilio. Se realiza estudio genético a los pro-
genitores para asesoramiento, siendo normal en ambos.

Discusión

El síndrome de Noonan es una enfermedad de origen gené-
tico incluida en el conjunto de las rasopatías, con una inciden-

cia de 1-2,5/1.000 recién nacidos vivos. Es una enfermedad 
monogénica de herencia autosómica dominante y expresividad 
variable, donde una proporción de casos desconocida aparece 
de novo y hasta un 50 % de los casos se debe a mutaciones en 
el gen PTPN11(1,3).

Clínicamente, se caracteriza por la tríada: fenotipo facial 
característico, talla baja y cardiopatía congénita(1,3). Pueden 
asociar alteraciones cutáneas, esqueléticas y trastornos oncohe-
matológicos(3). La cardiopatía congénita más frecuente es la 
estenosis de la válvula pulmonar (50-60 %), siendo mucho 
más infrecuente la miocardiopatía hipertrófica o los defectos 
en el tabique interauricular(1-4).

El diagnóstico es fundamentalmente clínico, ya que en 
alrededor del 20-30 % de los pacientes se desconoce la causa 
genética(3). Existen unos criterios clínicos diagnósticos que 
fueron desarrollados por van der Burgt (1994) y revisados en 
2007 (Tabla I)(2,3).

El seguimiento de estos pacientes, debe realizarse de 
forma multidisciplinar, con el objetivo de anticiparse a las 
posibles complicaciones asociadas a dicho síndrome. En 
pacientes con una variante patogénica identificada en el estu-
dio genético, es imprescindible conocer las manifestaciones 
asociadas a dicha variante, para ofrecer las mejores opciones 
en el tratamiento(3).

Respecto al tratamiento cardíaco, el de primera línea es el 
farmacológico. Los β-bloqueantes, bloqueantes de los canales 
del calcio u otros antiarrítmicos reducen los síntomas y el 
grado de obstrucción. Cuando la sintomatología y el grado 
de obstrucción es severo a pesar del tratamiento médico, se 
recurre a la miectomía septal cardiaca o, incluso, al trasplante 
cardíaco precoz(10). Las perspectivas terapéuticas van orien-
tadas a reducir la actividad de la vía RAS-MAPK. Ejemplo 
de ello es el trametinib, un inhibidor de la proteína MEK, 
del que se han publicado resultados esperanzadores tras ser 
administrado en dos pacientes con síndrome de Noonan y 
haberse objetivado regresión de la hipertrofia miocárdica 

Tabla I.  Criterios diagnósticos de van der Burgt para síndrome de Noonan

Característica A = Criterio mayor B = Criterio menor

1 Facial Dismorfología facial típica (varía con la edad) Dismorfología facial sugestiva

2 Cardiaca Estenosis pulmonar valvular, miocardiopatía hipertrófica 
y/o alteraciones electrocardiográficas típicas

Otras alteraciones

3 Talla* < Percentil p3 < Percentil p10

4 Pared torácica Pectus carinatum/excavatum Tórax ancho

5 Historia familiar Familiar de primer grado con síndrome de Noonan 
confirmado

Familiar de primer grado con fenotipo 
sugestivo de Noonan

6 Otras Todas las siguientes: discapacidad intelectual, 
criptorquidia y anomalías del sistema linfático

Una de los siguientes: discapacidad 
intelectual, criptorquidia o anomalías 
del sistema linfático

*Talla de acuerdo con gráficas para la edad y sexo.
Síndrome de Noonan: 1A (rasgos faciales típicos) más un criterio mayor (2A- 6A) o 2 criterios menores (2B- 6B); 1B (rasgos faciales 
sugestivos) más 2 criterios mayores (2A- 6A) o 3 criterios menores (2B-6B).
Tomada de: van der Burg I. Noonan syndrome. Orphanet Journal of Rare Disease. 2007; 2: 4. https://doi.org/10.1186/1750-1172-2-4.  
Carcavilla A, Suárez-Ortega L, Rodríguez Sánchez A, González-Casado I, Ramón-Krauel M, Labarta JI, et al. Síndrome de Noonan: 
actualización genética, clínica y de opciones terapéuticas. An Pediatr (Barc). 2020; 93: 61.e1-e14.

https://doi.org/10.1186/1750-1172-2-4
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y mejoría de la estenosis pulmonar(4). Otro fármaco en estudio 
es la rapamicina, inmunosupresor inhibidor de la activación 
de m-TOR, que ha demostrado mejoría de la afectación car-
diaca en modelos animales(3).

Palabras clave

Soplo;  Miocardiopatía hipertrófica;  Sistema de señaliza-
ción de MAP Quinasas.

Murmur;  Hypertrophic cardiomyopathy;  MAP kinase 
signaling system.
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