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INTRODUCCION

Este caso muestra la importancia de una exploracion fisica
exhaustiva en la consulta de Atencién Primaria, donde la
disponibilidad de pruebas complementarias es limitada.
Una exploracion fisica completa nos puede ayudar a detec-
tar de forma precoz algunos sindromes genéticos.

RESUMEN DEL CASO

Paciente de 34 dias que consulta en Atencién Primaria por
ictericia. Recién nacido a término con bajo peso que ha pre-
sentado una buena ganancia ponderal con lactancia mater-
na. Al nacimiento presentd ictericia durante los primeros 14
dias de vida, que mejord; pero consulta de nuevo a los 34
dias por vomitos con las tomas y coloracién ictérica. A la ex-
ploracién presenta escaso paniculo adiposo, dermis reticular
en piernas, coloracion ictérica y soplo cardiaco. Se deriva al
hospital, donde se realiza analitica con patrén de colestasis
y ecografia abdominal, que descarta atresia de vias biliares.
Por ello se reexplora al nifio, objetivandose facies triangular
con mentén prominente, ojos profundos con raiz nasal am-
pliay mentén puntiagudo. Ante la sospecha de sindrome de
Alagille (rasgos faciales compatibles) y alteracion cardiaca
(hipoplasia de ramas pulmonares diagnosticada tras auscul-
tacion de soplo) con padre con fenotipo similar, se amplia
estudio identificando tanto en el paciente como en su padre
una variante heterocigoto patogénica en el gen JAGI impli-
cada en el desarrollo del sindrome de Alagille.

CONCLUSION

El sindrome de Alagille tiene herencia autosémica dominante
yexpresividad altamente variable, incluso dentro de la misma
familia. Se caracteriza por estenosis arterial pulmonar
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periférica, colestasis crénica por escasez de conductos bilia-
res intrahepdticos, anomalias vertebrales, facies caracteristi-
ca, anomalias oftalmoldgicas y rifiones displasicos. La preva-
lencia es de 1/30 000-1/50 000 y la penetrancia casi
completa (96%). Se puede manifestar con ictericia prolonga-
da debido a hiperbilirrubinemia conjugada y/o signos y sin-
tomas cardiacos en neonatos. Entre las anomalias cardiacas
se incluyen atresia o estenosis pulmonar, defectos del septo
atrial y/o ventriculary tetralogia de Fallot. Puede presentarse
prurito y xantomas. Las anomalias menores incluyen hemi-
vértebras en mariposa (50%) y acortamiento de radioy falan-
ges. Los rasgos faciales caracteristicos, si estan presentes,
suelen ser evidentes desde la infancia e incluyen frente pro-
minente, ojos hundidos, fisuras palpebrales oblicuas ascen-
dentes, hipertelorismo, raiz nasal plana y mentén prominen-
te. Asocian retraso del crecimiento, malabsorcion de grasasy
retraso del desarrollo. El prurito puede reducirse mediante
colestiramina o rifampicina. El pronéstico normalmente es
favorable, pero pueden producirse complicaciones como ci-
rrosis, hemorragia varicosa, ascitis refractaria y peritonitis
bacteriana espontanea. Por todo lo anterior, los pacientes
precisan un seguimiento interdisciplinar.
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