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CASO CLINICO

Una paciente femenina de 20 afios de edad, originaria de Morelos; sin
antecedentes de Importancia. Presenté menarca a los 1 afnos, telarca y
pubarca a los 13 afos. Ritmo menstrual 28 x 4, eumenorreica. Gesta 1,
Para 1, Abortos 0. Embarazo anterior sin control prenatal; parto hace 3
afos atendido con partera empirica en medio no hospitalario. La
paciente refiere haber presentado abundante sangrado, por lo que fue
trasladada al hospital mas cercano. Durante el periodo de lactancia
refiere agalactia y no reanud6 funcion menstrual. Fecha de ultima
menstruacion: antes del ultimo embarazo. Nunca ha utilizado métodos
de planificacion familiar.

Padecimiento Actual.

Inicia hace 2 afios con intento de embarazo sin conseguirlo; refiere
actividad coital 3 veces por semana, sin uso de anticonceptivos. Al
interrogatorio dirigido refiere amenorrea de 3 afnos de evolucion, asi
como astenia y adinamia, también refiere disminucion de la libido, asi
como del volumen mamario y cantidad de vello axilar y pubico de tiempo
de evolucion no especificado.

Exploracion fisica.

Paciente femenina de edad aparente similar a la cronolégica. Mamas
hipotréficas, sin salida de secreciones. Utero de 7x5x5 cm, ovarios no
palpables. Se observan genitales externos acordes a edad y sexo, sin
secreciones anormales, vello pubico escaso. Al tacto vaginal se
encuentra vagina elastica, eutérmica, reseca; cérvix bien epitelizado,
con orificio puntiforme. Resto sin alteraciones.



Estudios paraclinicos

Biometria Hematica: Normal

Electrolitos séricos: Na 133 mEq/l (137-145 mEq/l), resto normal.
Ultrasonido pélvico: normal

Histosalpingografia: normal

Perfil tiroideo: normal

Prolactina sérica: 0.6 ng/ml (2-15 mg/ml)

Cuantificacién sérica de FSH, LH y estradiol: FSH: 0.9 mUI/ml (1.4-9.6
mUl/ml) LH: 0.2 mUI/ml (0.8-26 mUI/ml) Estradiol: 5 pg/ml (20-60 pg/ml)

Cortisol sérico: 8:00 hrs: 4.1 mg/dl (5-25 mg/dl)
16:00hrs: 2.8 mg/dl (3-12 mg/dI)
Espermatobioscopia directa:

Volumen eyaculado: 3.7 ml (> 2.0 ml)

pH: 7.3 (7.2a7.8)

Densidad: 30 millones/ ml (>20 millones/ml)
Movilidad: 70% (>50%)

Progresion lineal: 3.5 (>2 en escala de 0 a 4)

Morfologia: 50% normales (>30% normales)



Actividad (preguntas)

1. ¢ Como explica la disminucién de gonadotropinas en este caso?
La disminucion de las gonadotropinas (FSH y LH) es por un problema a
nivel de la hipdfisis. Esta glandula, al estar dafnada, produce menos de
estas hormonas que estimulan los ovarios.

2. ¢ Por qué hay afeccidn de los caracteres sexuales secundarios en
esta paciente?

Los niveles bajos de estrégenos, consecuencia de la disminucion de las
gonadotropinas, provocan una atrofia de los érganos sexuales y de los
caracteres sexuales secundarios.

3. ¢Qué hormonas se encuentran alteradas en este caso y cual es
su funcién en el organismo?

* Gonadotropinas (FSH y LH): Estimulan el desarrollo de los foliculos
ovaricos Yy la produccion de hormonas sexuales.

* Estradiol: Hormona sexual femenina que influye en el desarrollo de los
caracteres sexuales secundarios y regula el ciclo menstrual.

* Prolactina: Estimula la produccién de leche materna. En este caso, sus
niveles estan bajos, lo que contribuye a la agalactia.



4. ;Cuadles son las principales hormonas involucradas en la
ovulacién y cual es su funcion?

Las principales hormonas involucradas en la ovulacion son el FSH y el
LH.

5. ¢Por qué presenta amenorrea y agalactia la paciente?

La amenorrea se produce por la falta de ovulacion debido a los bajos
niveles de FSH y LH.

La agalactia, por su parte, se debe a la disminucion de la prolactina,
hormona esencial para la produccion de leche materna.

6. ¢, COmMo se altera el eje hipotalamo-hipdfisis- ovario cuando existe
hipopituitarismo?

En el hipopituitarismo, la hipdfisis produce menos hormonas, lo que
interrumpe la comunicacion entre el cerebro y los ovarios.

7. ¢ Qué antecedentes de la historia clinica permitieron a los médicos
llegar al diagndstico y por qué?

EL padecimiento actual de la paciente ya que se hacer una historia
clinica acerca de su padecimiento que se refiere ella.



8. ¢Qué factores se estudian en la infertilidad femenina y en cual de
ellos clasificarias a esta paciente?

La paciente presenta un problema ovulatorio debido al hipopituitarismo.

9. ;Qué indican los resultados de la espermatobioscopia directa
realizada a la pareja sexual de la paciente?

Un resultado normal, indica que el esperma del compafriero es adecuado
y no es la causa de la infertilidad.

10. ¢, Cual es el prondstico para la vida reproductiva de esta
paciente?

El prondstico para la vida reproductiva de esta paciente depende de la
extension de la lesion hipofisaria. Este podria realizar pruebas mas
especificas para confirmar el diagnéstico de hipopituitarismo vy
determinar la extension de la lesidn. Se requiere igualmente de un
ginecologo, para evaluar la fertilidad y discutir opciones de reproduccion
asistida si la paciente lo desea y esta de acuerdo.



Bloque . CASO MEDICO No. 1

Recién nacidas de sexo femenino, productos de la primera gesta,
embarazo gemelar. Madre de 28 y padre de 30 afos.

Antecedentes perinatales: Embarazo normoevolutivo. Ultrasonidos
normales, resuelto a las 36 semanas de gestacion mediante cesarea.

Gemela A: peso 2450 gr., talla 47 cm, Perimetro Cefalico 33 cm,
APGAR 7/8

Gemela B: peso 2730 gr., Talla 49 cm, Perimetro Cefalico 34 cm,
APGAR 8/9

Padecimiento Actual:

Inicia al nacimiento al detectar hipotonia y dismorfias faciales.

Exploracion fisica:

Craneo pequefio con occipital aplanado. Cara perfil facial plano, ojos
oblicuos, con epicanto e hipertelorismo, puente nasal amplio y plano,
pabellones auriculares de implantacion baja con malformacion del hélix,
lengua protruyente, boca abierta y micrognatia. Cuello corto, ancho y
con piel redundante.

En abdomen se encuentra diastasis de rectos y hernia umbilical.
Extremidades manos pequenas y dedos cortos con clinodactilia y
pliegue palmar unico bilateral. Piel laxa y marmorea. Exploracion
neuroldgica se encuentra hipotonia e hiporreflexia.



Estudios paraclinicos:
Estudio citogenético con Bandas G: 47, XX, +21
Numero modal 47 cromosomas, complemento sexo cromosémico XX,
trisomia 21 regular
ACTIVIDADES
1. ¢ Qué datos fueron importantes para sospechar el diagndstico?

Hipotonia al nacimiento: La disminucion del tono muscular es un
hallazgo comun en recién nacidos con trisomia 21.

Dismorfias faciales caracteristicas:

Craneo pequenio con occipital aplanado.

Perfil facial plano.

Ojos oblicuos con epicanto.

Hipertelorismo (distancia aumentada entre los 0jos).

Puente nasal amplio y plano.

Pabellones auriculares de implantacion baja y malformacién del hélix.
Lengua protruyente y boca abierta.

Micrognatia (mandibula pequefa).

Cuello corto, ancho y con piel redundante: Caracteristicas fisicas que
suelen observarse en pacientes con sindrome de Down.

Alteraciones en las extremidades:

Manos pequefias con dedos cortos.



Clinodactilia (curvatura del quinto dedo).
Pliegue palmar unico bilateral, un signo clasico de trisomia 21.

Alteraciones abdominales: Diastasis de rectos y hernia umbilical,
hallazgos comunes en esta condicion.

Piel laxa y marmérea, también observada frecuentemente en recién
nacidos con trisomia 21.

Exploracion neurologica con hipotonia e hiporreflexia, que refuerzan la
sospecha clinica.

El diagndstico es finalmente confirmado por el estudio citogenético que
muestra 47, XX, +21, confirmando la trisomia 21 regular.

2. ¢ Cual es la causa de la trisomia 21 regular?

La causa de la trisomia 21 regular en este caso es un error durante la
division celular, lo que lleva a la presencia de un cromosoma 21
adicional en todas las células del cuerpo

3. ¢Qué factores se encuentran relacionados con los errores de
disyuncion?

En el caso de las gemelas con trisomia 21, los factores relacionados
con los errores de disyuncion, que pueden llevar a la formacion de un
cromosoma 21 adicional, incluyen:

1.Edad materna avanzada
2. Historia familiar

3. Factores ambientales
4. Composicion genética



4. ;Coémo explicaria que ambas pacientes tengan sindrome de
Down?

Ambas gemelas tienen Sindrome de Down porque, en el proceso de
formacion de las nifias algo sali6 mal por adentro y le explicaria mas
profundo a los tutores paso a paso lo mas facil para que entiendan los
factores de riesgo para que se desarrollara este sindrome.

5. ¢Qué riesgo de recurrencia le daria a la pareja?

El riesgo de recurrencia, pero siempre es recomendable consultar con
un profesional para entender mejor las circunstancias personales de la
pareja.

6. ,Qué cuidados les sugeriria en caso de desear un nuevo
embarazo?

1. Salud Materna:
Estilo de vida saludable: Mantener una dieta equilibrada, hacer ejercicio
regularmente y evitar el consumo de alcohol y tabaco.

2. Suplementos: Considerar la toma de acido foélico antes y durante el
embarazo para ayudar a reducir el riesgo de defectos del tubo neural en
el bebé.

3. Monitoreo del Embarazo:
Atencion prenatal: Asistir a todas las citas de control durante el
embarazo para monitorear la salud tanto de la madre como del bebé.



