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Durante mi residencia de Pediatría no recibí entrena-
miento formal en ecografía clínica. Como muchos 
médicos de mi generación, aprendí que la historia 
clínica, la exploración física y el razonamiento diag-
nóstico constituían las herramientas fundamentales 
de nuestro trabajo. Y continúan siéndolo. Sin embar-
go, con el paso de los años, particularmente en áreas 
como urgencias y cuidados intensivos, me encontré 
repetidamente frente a situaciones en las que una 
pregunta clínica relevante podía responderse en cues-
tión de segundos mediante el uso del ultrasonido.
¿Existe un derrame pleural?, ¿corresponde realmente 
a una consolidación pulmonar?, ¿cómo es la función 
cardíaca de este paciente?, ¿cuál es el mejor sitio para 
obtener un acceso vascular? En muchas ocasiones, 
las respuestas estaban disponibles al pie de la cama 
del paciente y, sin embargo, esa herramienta nunca 
formó parte de nuestra formación durante la residen-
cia.
Recuerdo que, cuando comencé a utilizar ecografía 
clínica, cambió mi manera de explorar a los pacien-
tes. No porque sustituyera la exploración física, sino 
porque me obligó a correlacionar lo que escuchaba, 
palpaba y sospechaba con imágenes obtenidas en 
tiempo real. Conceptos que antes parecían abstrac-
tos adquirieron una dimensión mucho más tangible. 
La exploración física seguía siendo la misma; simple-
mente disponía de una herramienta adicional que me 
permitía comprenderla desde una perspectiva dife-
rente.
En la última década, el Point-of-Care Ultrasound (PO-
CUS) ha modificado de manera importante la prácti-
ca clínica en especialidades como medicina crítica, 
urgencias, anestesiología y medicina interna. En Pe-

diatría, sus aplicaciones continúan expandiéndose e 
incluyen la evaluación pulmonar, la valoración hemo-
dinámica básica, la detección de derrames, la guía 
para procedimientos vasculares, la evaluación inicial 
del paciente traumatizado y muchas otras situaciones 
en las que disponer de información inmediata puede 
influir de manera significativa en la toma de decisio-
nes clínicas.¹
A pesar de este crecimiento, una proporción impor-
tante de los residentes de Pediatría continúa conclu-
yendo su formación sin haber recibido entrenamiento 
estructurado en ecografía clínica. Mientras numero-
sos programas internacionales han incorporado com-
petencias específicas en POCUS dentro de sus pla-
nes de estudio, en muchos de nuestros hospitales su 
aprendizaje sigue dependiendo del interés individual 
de algunos profesores o de iniciativas aisladas.²
La discusión ya no debería centrarse en si los pedia-
tras deben aprender ultrasonido. La verdadera pre-
gunta es si podemos seguir formando especialistas 
sin brindarles acceso a una herramienta que ocupa un 
lugar cada vez más importante en la práctica clínica 
cotidiana.
Lejos de representar una amenaza para la exploración 
física, la ecografía clínica fortalece su valor. Permite 
correlacionar los hallazgos clínicos, comprender me-
jor la fisiopatología y desarrollar un razonamiento 
diagnóstico más sólido. Un residente que observa en 
tiempo real una consolidación pulmonar, un derrame 
pleural o una disminución de la contractilidad cardía-
ca no solo obtiene información diagnóstica; también 
construye conocimiento clínico de una manera difícil 
de alcanzar únicamente mediante clases teóricas o la 
lectura de textos.
El beneficio para la seguridad del paciente también es 
evidente. Los procedimientos guiados por ultrasonido 
presentan menores tasas de complicaciones y ma-
yores probabilidades de éxito. En escenarios críticos, 
disponer de respuestas inmediatas puede traducirse 
en intervenciones más oportunas, precisas y seguras.
Por supuesto, existen desafíos importantes. La dis-

Editorial
POCUS en Pediatría: ¿Qué Estamos 
Esperando para Enseñarlo?

POCUS in Pediatrics: What Are We Waiting for to Teach It?

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2025; 42 (2); 5-6
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ponibilidad de equipos, la capacitación del personal 
docente y el desarrollo de programas académicos 
requieren inversión y compromiso institucional. Sin 
embargo, actualmente disponemos de mejores condi-
ciones que nunca para avanzar. Los equipos son cada 
vez más accesibles, la oferta de capacitación con-
tinúa creciendo y un número creciente de pediatras 
manifiesta interés por incorporar esta herramienta a 
su práctica clínica.
Como profesor y pediatra intensivista, considero que 
tenemos la responsabilidad de reflexionar sobre el 
perfil del especialista que estamos formando. Los 
residentes que hoy ocupan nuestras aulas y hospita-
les ejercerán la medicina durante las próximas tres 
o cuatro décadas. Muy probablemente desarrollarán 
su práctica en un entorno donde los dispositivos por-
tátiles de ultrasonido serán tan habituales como un 
estetoscopio.
Tal vez la pregunta ya no sea si debemos enseñarlo, 
sino cuánto tiempo más estamos dispuestos a espe-
rar para hacerlo.

Referencias
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RESUMEN
Introducción: El síndrome de apnea-hipopnea central 
(SAHC) en recién nacidos ≥34 semanas de gestación 
es una entidad poco estudiada. Se caracteriza por epi-
sodios de ausencia de esfuerzo ventilatorio asocia-
dos con hipoxemia y bradicardia, los cuales pueden 
contribuir a prolongar la necesidad de oxigenoterapia. 
La polisomnografía constituye el estándar de referen-
cia para su diagnóstico; sin embargo, su utilización en 
este grupo de edad aún no se encuentra estandariza-
da. Objetivo: Determinar la frecuencia y las caracterís-
ticas clínicas del SAHC en recién nacidos mayores de 
34 semanas de gestación con requerimiento de oxi-
genoterapia no invasiva durante ≥72 horas, mediante 
estudios polisomnográficos realizados en una unidad 
privada de cuidados neonatales de la Ciudad de Mé-
xico.
Palabras clave: apnea central, hipopnea, recién naci-

do, polisomnografía, oxigenoterapia, cafeína.
Términos MeSH: Infant, Newborn; Apnea; Sleep Apnea 
Syndromes; Polysomnography; Oxygen Inhalation The-
rapy; Caffeine.

ABSTRACT
Introduction: Central apnea–hypopnea syndrome 
(CAHS) in newborns ≥34 weeks’ gestation is an unde-
rrecognized condition. It is characterized by absent 
respiratory effort associated with hypoxemia and 
bradycardia, which may contribute to a prolonged 
requirement for supplemental oxygen therapy. Poly-
somnography is the diagnostic gold standard; howe-
ver, its use in this age group remains insufficiently 
standardized. Objective: To determine the frequency 
and clinical characteristics of CAHS in neonates ≥34 
weeks’ gestation requiring non-invasive oxygen thera-
py for ≥72 hours, assessed by polysomnography in a 
private neonatal care unit in Mexico City. Methods: A 
retrospective, observational, descriptive, cross-sec-
tional study was conducted. Newborns ≥34 weeks’ 
gestation and postnatal age 0–28 days (or 42 weeks 
postmenstrual age) were included. Eligible infants re-
quired supplemental oxygen for ≥72 hours, had a com-
plete polysomnographic study, and had no identifiable 
underlying disease at the time of evaluation. Statisti-
cal analysis was performed using SPSS® version 27. 
Results: The median gestational age was 36.5 weeks 
[34.6–38], mean birth weight was 2443.5 ± 741.89 g. 
Overall, 97.5% (n=39) of neonates had at least one co-

Frecuencia y características clínicas del 
síndrome de apnea-hipopnea central en 
recién nacidos con requerimientos de 
oxigenoterapia no invasiva prolongada: 
un estudio observacional basado en 
polisomnografía.

Frequency and clinical characteristics of central apnea-
hypopnea syndrome in neonates with prolonged non-invasive 
oxygen therapy: an observational polysomnography-based 
study.

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 7-14

Carlos Emmanuel Oliveros Márquez 1,2

Arianna Parra Ibarrarán 1, 2

Eduardo Mercado Cruz 3

1 Facultad Mexicana de Medicina, Universidad La Salle México
2 Unidad de Neonatología, Centro Médico Dalinde 
3 Jefatura de Enseñanza, Centro Médico Dalinde 
Los autores delcaran no tener ningún conflicto de interés.

Correspondencia: Carlos Emmanuel Oliveros Márquez. Teléfono: 
55 85 34 62 36. Dirección: Tuxpan # 25, Col. Roma Sur, Alcaldía 
Cuauhtémoc, 06760, Ciudad de México. Correo electrónico: ceol.
marquez@gmail.com. 



8

A
BR

IL
 2

02
6

Bo
le

tín
 C

lín
ic

o 
H

os
pi

ta
l I

nf
an

til
 d

el
 E

st
ad

o 
de

 S
on

or
a

morbidity, with sepsis being the most frequent (n=16; 
40%). CAHS was classified as mild in 37.5% (n=15) and 
moderate in 32.5% (n=13) of cases. A positive asso-
ciation was observed between CAHS severity and du-
ration of oxygen therapy (p = 0.022), which remained 
unchanged after adjustment for comorbidities. Con-
clusions: CAHS appears to be a frequent and clinica-
lly relevant condition among neonates ≥34 weeks of 
gestational age requiring prolonged oxygen therapy 
without an identifiable cause.
Keywords: central apnea, hypopnea, newborn, poly-
somnography, oxygen therapy, caffeine.
MeSH terms: Infant, Newborn; Apnea; Sleep Apnea 
Syndromes; Polysomnography; Oxygen Inhalation 
Therapy; Caffeine.

Introducción
El requerimiento de oxigenoterapia suplementaria 
en el periodo neonatal constituye un hallazgo clínico 
común en las unidades de cuidados intensivos neo-
natales (UCIN).¹ Habitualmente, se asocia con enfer-
medades respiratorias, infecciosas o cardiacas; sin 
embargo, un número creciente de recién nacidos sa-
nos, de pretérmino tardío y término (≥34 semanas de 
gestación), presentan hipoxemia persistente sin una 
causa subyacente evidente.² En este contexto, el sín-
drome de apnea-hipopnea central ha emergido como 
una posible etiología infradiagnosticada. Esta entidad 
se caracteriza por episodios de cese completo o par-
cial del flujo aéreo respiratorio en ausencia de esfuer-
zo ventilatorio, lo que conduce a desaturaciones de 
oxígeno y bradicardia.3-5

Con frecuencia, en el recién nacido la presencia de 
apneas refleja inmadurez o disfunción transitoria del 
centro respiratorio del tallo encefálico, evidenciado 
como alteraciones en el control de la respiración.6,7 
En la apnea obstructiva el esfuerzo respiratorio está 
presente pero el paso de aire se encuentra impedido, 
mientras que en la apnea central existe una interrup-
ción de la señal neural que estimula la ventilación.8 En 
muchos casos, estos eventos se presentan durante el 
sueño, en especial en las fases de sueño activo o de 
movimientos oculares rápidos (REM), cuando el con-
trol respiratorio depende casi exclusivamente de los 
mecanismos automáticos bulbares.9

Las hipoapneas, por su parte, representan una re-
ducción parcial del flujo respiratorio, generalmente 
acompañada de disminución ≥3 % de la SpO2 o de mi-
crodespertares (arousals) detectables mediante elec-
troencefalograma.10,11 La combinación de apneas e 

hipoapneas repetidas define al síndrome de apnea-hi-
popnea central, cuya severidad se cuantifica median-
te el índice de apnea-hipopnea (IAH), expresado como 
el número de eventos apnéiocos por hora de sueño.12 

En neonatos, la presencia de más de cinco eventos 
por hora acompañados de desaturación o bradicardia 
se considera como un marcador de severidad.13

Duenas-Meza et al. (2015) documentaron que lactan-
tes sanos residentes a altitudes elevadas (mayores a 
2500 m) presentaron saturaciones basales aproxima-
damente 5% menores y más eventos de desaturación 
transitoria durante el sueño en comparación con po-
blaciones a nivel del mar, atribuido una menor reserva 
de oxígeno. Esto condicionó desaturaciones más pro-
minentes y nadires de oxigenación más bajos, espe-
cialmente en los primeros meses de vida.
El reconocimiento de estos episodios es clínicamen-
te relevante debido a que la hipoxemia intermitente 
puede generar alteraciones en la organización del 
sueño, reducción del tono cortical y problemas en la 
regulación autonómica. Al mismo tiempo induce es-
trés oxidativo, inflamación sistémica y alteraciones 
en la maduración de la mielina en regiones críticas 
del sistema nervioso central (como el hipocampo y 
el tálamo), produciendo un impacto directo en neuro-
desarrollo cognitivos, conductual y psicoemocional a 
largo plazo.14-17 En recién nacidos con requerimientos 
prolongados de oxígeno sin otra causa identificada, 
estas alteraciones podrían pasar inadvertidas si no 
se dispone de monitoreo especializado, prolongando 
innecesariamente la oxigenoterapia o motivando tra-
tamientos empíricos sin sustento fisiopatológico.18
La polisomnografía (PSG) constituye el estándar de 
oro para el diagnóstico de los trastornos respirato-
rios del sueño, tanto en adultos como en población 
pediátrica.19 El estudio polisomnográfico neonatal in-
cluye el registro simultáneo de flujo aéreo mediante 
cánula de presión, movimientos toracoabdominales, 
electroencefalograma, electrocardiograma, oximetría 
y capnografía.20

De acuerdo con los lineamientos de la American Aca-
demy of Sleep Medicine (AASM), la apnea se define 
como la cesación completa del flujo aéreo nasal y oral 
durante al menos dos ciclos respiratorios, acompaña-
da de desaturación ≥3 % y/o despertar.18 Las hipop-
neas se identifican por una reducción ≥30 % del flujo 
respiratorio con desaturación o microdespertar. Ade-
más, se reconocen los RERA (Respiratory Effort-Rela-
ted Arousals), que corresponden a incrementos pro-
gresivos del esfuerzo respiratorio no clasificables 
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como apneas o hipoapneas, pero que culminan en un 
despertar cortical.7,19

La PSG ha permitido diferenciar entre apneas fisioló-
gicas (frecuentes, breves y autolimitadas) y apneas 
patológicas, que se asocian a hipoxemia o bradicardia 
sostenida.4,6 Sin embargo, su uso continúa limitado 
por la necesidad de personal capacitado, equipos es-
pecializados y criterios de interpretación adaptados 
a esta población.2,18 Han sido pocos los estudios en 
recién nacidos sanos pretérminos tardíos y a término, 
en su mayoría reportes de caso o estudios con poco 
poder estadístico, lo que ha generado una falta de 
consenso sobre la frecuencia real del SAHC en este 
grupo y sobre los criterios clínicos que justifiquen la 
realización de PSG.1,3,5

Por otra parte, los avances recientes en neurofisiolo-
gía del sueño y en el entendimiento del control respi-
ratorio han permitido relacionar el SAHC con la ma-
duración progresiva de las vías quimiosensibles del 
bulbo raquídeo y la protuberancia, las cuales respon-
den a los cambios en las concentraciones de dióxido 
de carbono y oxígeno.9,12 Esta maduración, que con-
tinúa durante las primeras semanas postnatales, po-
dría explicar la naturaleza transitoria del síndrome en 
algunos lactantes de término y su resolución espontá-
nea al alcanzar una mayor estabilidad ventilatoria.14,15

El interés clínico del SAHC radica no solo en su iden-
tificación como causa de hipoxemia inexplicable, sino 
también en su potencial impacto a largo plazo sobre 
la función neurológica y el desarrollo. La caracteriza-
ción polisomnográfica de estos pacientes permitiría 
optimizar el tratamiento —que puede incluir oxigeno-
terapia, soporte ventilatorio o el uso selectivo de ci-
trato de cafeína— y evitar terapias empíricas innece-
sarias.3,10,13,16

La identificación del SAHC como entidad diferenciada 
en neonatos sanos podría conducir a una redefinición 
de los protocolos diagnósticos de hipoxemia neona-
tal, promoviendo un enfoque individualizado basado 
en la fisiopatología del control respiratorio y en la evi-
dencia polisomnográfica. Este estudio busca aportar 
evidencia clínica en un campo donde las publicacio-
nes son escasas y las guías de práctica clínica aún 
no contemplan estrategias específicas para esta po-
blación.17-19

Materiales y Métodos
Se diseñó un estudio retrospectivo, observacional, 
descriptivo y transversal. Con el objetivo de determi-
nar la frecuencia y características clínicas del SAHC 
en recién nacidos mayores de 34 sdg con requeri-

miento de oxigenoterapia no invasiva durante ≥72 ho-
ras, mediante estudios polisomnográficos realizados 
en una unidad de cuidados neonatales en un centro 
médico privado en Ciudad de México.
Se incluyeron neonatos con edad gestacional de 
34.0–41.6 semanas y edad posnatal de 0–28 días (o 
hasta 42 semanas corregidas), de ambos sexos, que 
recibieron oxigenoterapia no invasiva por ≥72 horas 
sin diagnóstico alternativo establecido. Los criterios 
de exclusión fueron malformaciones congénitas ma-
yores, patologías respiratorias o cardiovasculares, 
sepsis (los anteriores al momento de la polisomno-
grafía), así como aquellos casos con expedientes 
clínicos incompletos. Los datos clínicos fueron ano-
nimizados para garantizar la confidencialidad de los 
pacientes. Se sometió a evaluación y aprobación por 
el comité de ética e investigación del centro hospita-
lario. El presente estudio no contó con financiamiento 
externo.
La polisomnografía neonatal incluyó monitoreo de 
EEG, flujo aéreo, movimientos toracoabdominales, 
oximetría, electrocardiografía y capnografía, siguien-
do criterios de la AASM.18 El análisis estadístico se 
realizó con IBM SPSS v27. Las variables cuantitativas 
con distribución normal se expresaron como media ± 
desviación estándar, mientras que las no normales se 
describieron en mediana y rango intercuartílico. Las 
variables cualitativas se reportaron en frecuencias 
y porcentajes. Se consideró significativo un valor p 
≤0.05.19

Resultados 
Se analizaron 40 expedientes correspondientes a 
recién nacidos durante el periodo de 1° de enero de 
2024 al 31 de diciembre de 2025, se incluyeron pa-
cientes con reporte de polisomnografía disponible. En 
general, la mediana y rango intercuartil de edad ges-
tacional de 36.5 [34.6-38] semanas, con una media 
de peso al nacimiento de 2443.5 ± 741.89 g. El 97.5% 
(n=39) de los recién nacidos presentó alguna comor-
bilidad, siendo las dos más frecuentes sepsis neona-
tal (n= 16; 40%) e hiperbilirrubinemia (n=21; 52.5%). Es 
importante mencionar que un grupo considerable pre-
sentó otras condiciones neonatales no especificadas 
(62.5%). 
El dispositivo de soporte ventilatorio más comúnmen-
te empleado fueron las cánulas nasales de bajo flujo 
(n=22; 55%). Cabe mencionar que, en algunos casos, 
se utilizó más de un dispositivo de soporte ventilato-
rio, de manera alternada o secuencial, de acuerdo con 
la evolución clínica y el retiro gradual del soporte ven-

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 7-14
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tilatorio en cada uno de los pacientes. El 37.5% (n=15) 
presentó un SAHC leve, mientras que el 32.5% (n= 13) 
tuvo un SAHC moderado. El resto de las característi-
cas clínicas y demográficas pueden observarse en la 
tabla 1. Las principales variables dependientes fueron 
el índice de apnea/hipopnea, el tiempo de uso de so-
porte ventilatorio y la FiO₂ máxima utilizada.

El índice de apnea hipoapnea no mostró asociación 
independiente con la FiO₂, mientras que el peso al na-
cimiento sí exhibió función para el modelo (p = 0.016). 
Al incorporar edad gestacional como covariable se 
mantuvo una asociación lineal, inversa e independien-
te con la FiO₂ (p < 0.001). En contraste, el índice de 
apnea continuó sin asociación significativa. 
El análisis de subgrupo para sexo no reveló diferen-
cias significativas en el descenlace de FiO2 máxima ni 
tiempo de soporte ventilatorio. No fue posible demos-
trar una correlación entre la edad gestaconal o edad 
materna al nacimiento con la severidad del SAHC me-
diante análisis bivariado de Spearman. No obstante, 
se halló una asociación positiva entre la severidad del 
SAHC y la duración de la oxigenoterapia (p = 0.022); 
sin obtenerse modificación de resultado al ajusarse 
por subgrupos de comorbilidades neonatales. 
Fue posible demostrar una asociación independiente 
y estadísticamente significativa entre sepsis neonatal 
y un tiempo mayor de uso de soporte ventilatorio (p = 
0.026). La comorbilidad neonatal dicotómica fue casi 
universal (97.5%, n = 39), lo que impidió comparacio-
nes válidas entre grupos con y sin comorbilidad. 
La visualización de los coeficientes del modelo multi-
variado mostró que la edad gestacional corregida y la 
presencia de sepsis neonatal fueron las variables con 
mayor peso explicativo sobre el tiempo de uso de so-
porte ventilatorio. Ambos factores presentaron aso-
ciaciones positivas con el desenlace, en un contexto 
de distribución asimétrica del tiempo de soporte.

Discusión
En el presente estudio se documentó una elevada fre-
cuencia de síndrome de apnea-hipopnea central en 
recién nacidos mayores de 34 semanas de gestación 
con requerimiento prolongado de oxigenoterapia y 
evaluación mediante polisomnografía. Más del 80% 
de los pacientes estudiados presentó criterios poli-
somnográficos compatibles con SAHC, lo que sugiere 
que las alteraciones en el control central de la respira-
ción podrían contribuir a la persistencia de la hipoxe-
mia en este grupo de pacientes.
La evidencia previa sobre apnea del prematuro y ap-

nea del lactante se ha enfocado sobre todo en neo-
natos muy inmaduros (<34 semanas) o en lactantes 
con eventos amenazantes de la vida de causa incier-
ta (BRUE/ALTE). Los resultados del presente estudio 
aportan información sobre las características clínicas 
del SAHC en recién nacidos más allá de la prematuri-
dad tardía, una población previamente no estudiada 
bajo esta entidad nosológica, evidenciando que inclu-
so en estos recién nacidos, la inmadurez en el control 
central de la respiración puede manifestarse clínica-
mente como necesidad de oxígeno prolongada; esto 
conicide con reportes aislados de apnea central en re-
cién nacidos de término.3,13 Es por esto que considera-
mos que el SAHC debe incluirse dentro del repertorio 
de diagnóstico diferencial en neonatos mayores de 34 
semanas de gestación con necesidades inexplicables 
de oxígeno, un escenario donde tradicionalmente se 
buscaban otras explicaciones (ej. displasia bronco-
pulmonar incipiente, hipertensión pulmonar leve, ane-
mia, etc.). 
Los neonatos de menor edad gestacional requirieron 
concentraciones de oxígeno notablemente mayo-
res durante la hospitalización y permanecieron más 
tiempo en oxigenoterapia, lo que sugiere que aun di-
ferencias sutiles en la madurez cerebral entre 34 y 40 
semanas pueden impactar clínicamente la estabilidad 
respiratoria. Es posible que factores como variacio-
nes individuales en la maduración de los quimiorre-
ceptores centrales de CO₂, la sensibilidad del reflejo 
de despertar y la mielinización de vías neuronales 
respiratorias expliquen por qué ciertos RN de término 
aún exhiben pausas respiratorias significativas. 
La presencia casi universal de comorbilidad neonatal 
previa y leve en nuestra muestra (97.5% con al menos 
una) merece una consideración cuidadosa Inicialmen-
te, podría interpretarse que condiciones como sepsis 
temprana, neumonía congénita o hipertensión pulmo-
nar contribuyeron al requerimiento de oxígeno, y sin 
duda es posible que hayan influido en la gravedad del 
cuadro respiratorio. No obstante, la mayoría de estas 
comorbilidades fueron transitorias o de resolución 
concurrente que por sí solas no justificaban sema-
nas de oxígeno suplementario. Nuestro estudio no 
demostró diferencias estadísticamente significativas 
en el SIAHC en presencia o ausencia de la mayoría de 
estas patologías durante el tiempo de hospitalización 
de nuestros pacientes. 
Estudios previos en prematuros extremos han esta-
blecido vínculos entre la hipoxemia intermitente y 
resultados adversos (incluyendo displasia broncopul-
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Tabla 1. Características demográficas y condiciones basales de pacientes analizados (n=40)
Grupo Subgrupo N (rango/DE/%)

Edad materna (años) 36 [33 - 38]

Comorbilidades maternas (%)

Diabetes (pregestacional o gestacional) 3 (7.5)

Hipertensión materna (pregestacional o gestacional) 3 (7.5)

Hipotiroidismo 2 (5)

Otras 12 (30)

Total 18

Edad gestacional al nacimiento (sdg) 36.5 [34.6 - 38]

Número de productos al nacimiento 1 [1 - 2]

Peso al nacimiento 2443.5± 741.89

Apgar primer minuto 8 [8 - 9]

Apgar a los 5 minutos 9 [9 - 9]

Comorbilidades neonatales (%) Sepsis 16 (40)

Neumonía 5 (12.5)

Hiperbilirrubinemia 21 (52.5)

Cardiopatía congénita 2 (5)

Hipertensión pulmonar 14 (35)

Malformaciones congénitas 2 (5)

Otras 25 (62)

Total 39

Tipo de dispositivo de soporte ventilatorio (%) Oxígeno ambiental 13 (32.5)

Oxígeno a flujo indirecto 19 (47.5)

Cámara cefalica 3 (7.5)

Puntas nasales de bajo flujo (<2 lpm) 22 (55)

Puntas nasales de alto flujo (>2 lpm) 17 (42.5)

CPAP burbuja 15 (37.5)

Otro 11 (27.5%)

Tiempo de uso de soporte ventilatorio 16 [11 - 24.74]

FiO2 máximo requerido 0.4 [0.3 - 0.58]

Índice apnea hipoapnea (%) Normal 5 (12.5)

Leve 15 (37.5)

Moderado 13 (32.5)

Severo 7 (17.5)

Saturación basal de oxígeno 0.93 ±0.033

Saturación mínima de oxígeno 0.84 [0.77 - 0.87]

Porcentaje de tiempo total de sueño con resp. Periódica 50.5 [50.5 - 61.8]

Porcentaje de tiempo total de sueño con SpO2 <90% (%) 89.4 ± 0.047

Uso de citrato de cafeína (%) 35 (87.5)
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monar y secuelas en el neurodesarrollo). Es importan-
te reconocer este entrelazamiento fisiopatológico, ya 
que implica que el manejo exitoso del SAHC poten-
cialmente mejora la oxigenación general y podría ace-
lerar la resolución de otros problemas concomitantes. 
Nuestros hallazgos deben interpretarse a la luz de 
ciertas limitaciones metodológicas. En primer lugar, el 
estudio fue retrospectivo y unicéntrico, con un tama-
ño muestral pequeño (n=40) y con potencial sesgo de 
selección (debido a que solo se incluyeron neonatos 
en quienes se realizó polisomnografía por sospecha 
clínica) lo que podría sobreestimar la frecuencia real 
de SAHC en la población general. En segundo lugar, 
la realización de la polisomnografía en una unidad de 
cuidados intermedios conlleva desafíos técnicos (rui-
do ambiental, duración variable del registro) que po-
drían haber limitado la detección de todos los eventos 
de apnea. Adicionalmente, no cuantificamos de forma 
longitudinal el efecto de la cafeína u otras intervencio-
nes. Tampoco contamos con un seguimiento a largo 
plazo de estos pacientes una vez resuelto el SAHC, 
por lo que el impacto sobre el neurodesarrollo de la 
apnea central neonatal en este grupo etario sigue sin 
esclarecerse. 
Un factor contextual relevante es la altitud geográ-
fica de la población estudiada (~2240 metros sobre 
el nivel del mar), en donde la presión de oxígeno am-
biental reducida puede predisponer a una saturación 
“normal” más baja en los neonatos sanos y potencial-
mente aumentar la incidencia de respiración perió-
dica y apneas centrales fisiológicas. Todos nuestros 
pacientes nacieron y permanecieron a esta altitud, lo 
cual podría haber exacerbado la expresión clínica del 
SAHC. En la práctica, es posible que un neonato lími-
te (por ejemplo, con IAH moderado) requiera oxígeno 
en nuestra altitud, mientras que a nivel del mar podría 
mantenerse normoxémico en aire ambiente. Esto su-
giere que la generalización de nuestros resultados a 
regiones de distinta altitud debe hacerse con cautela. 
Sin embargo, incluso considerando esta contribución 
ambiental, la alta tasa de SAHC observada difícilmen-
te se atribuye solo a la altitud. 
Finalmente, la identificación temprana del SAHC per-
mitiría implementar intervenciones dirigidas a dis-
minuir el tiempo de estancia hospitalaria y prevenir 
procedimientos invasivos innecesarios. Un neona-
to con hipoxemia persistente podría ser sometido a 
múltiples exámenes (ecocardiogramas, tomografías 
pulmonares) o tratamientos empíricos (antibióticos 
prolongados, diuréticos, esteroides) en busca de una 
etiología oculta, mientras que reconocer el SAHC en-

focaría el manejo en apoyo ventilatorio no invasivo y 
fármacos neuroestimulantes. 
Pese a la falta de un concenso universal, la seguridad 
y eficacia de la cafeína observadas en nuestra prácti-
ca y en reportes previos sugieren que este tratamiento 
puede conferir beneficios análogos a su uso estándar 
en prematuros. Naturalmente, se requerirán estudios 
prospectivos y ensayos aleatorizados específicos en 
esta población para definir la dosis óptima, la dura-
ción del tratamiento y los criterios de elegibilidad más 
allá de la evidencia anecdótica. 
Nuestros hallazgos plantean interrogantes sobre 
el seguimiento longitudinal tras el alta hospitalaria: 
dado que muchos bebés continuaron con cafeína y 
oxígeno en casa, es crucial establecer protocolos de 
seguimiento que evalúen la resolución completa del 
SAHC y que monitoricen potenciales efectos adver-
sos de la cafeína a largo plazo. También sería valioso 
investigar si la persistencia del SAHC tras el periodo 
neonatal pudiera predisponer a trastornos respirato-
rios del sueño en etapas posteriores de la infancia.

Conclusiones 
En la población estudiada, el síndrome de apnea-hi-
popnea central fue un hallazgo frecuente en recién 
nacidos mayores de 34 semanas de gestación con 
requerimiento prolongado de oxigenoterapia. La po-
lisomnografía permitió identificar predominantemen-
te casos leves y moderados, además de documentar 
una asociación entre la severidad del trastorno y la 
duración del soporte respiratorio.
El reconocimiento oportuno del SAHC también permi-
te implementar terapias específicas, como el citrato 
de cafeína. Si bien no realizamos un ensayo contro-
lado, la utilización de cafeína sin eventos adversos 
significativos ha sido reportada en otras cohortes 
que documentan su eficacia en neonatos con apnea 
central. Nuestros resultados generan la hipótesis de 
que tal abordaje contribuiría a prevenir complicacio-
nes asociadas a hipoxemia crónica y a evitar interven-
ciones invasivas innecesarias, alineándose así con un 
cuidado neonatal mínimamente invasivo y orientado 
por la fisiología.
Resulta fundamental replicar estos hallazgos en po-
blaciones más amplias y diferentes contextos geográ-
ficos. Asimismo, se justifica evaluar mediante ensa-
yos clínicos el impacto de intervenciones tempranas 
como la cafeína en los desenlaces de estos pacientes 
(incluyendo la duración de la oxigenoterapia, la inci-
dencia de secuelas neurodesarrollativas y la necesi-
dad de re-hospitalización por eventos apneicos). 
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Resumen
Los estudios ecológicos son clave en la investigación 
epidemiológica ya que permiten analizar patrones de 
salud y enfermedad a nivel poblacional, identificar de-
terminantes sociales y generar hipótesis etiológicas. 
Se clasifican en tres tipos: transversales, de tendencia 
temporal y mixtos, cada uno con aplicaciones analíti-
cas específicas. Su uso se ha revitalizado en la salud 
pública contemporánea, especialmente a partir de 
la pandemia de COVID-19, al facilitar el seguimiento 
de indicadores colectivos y la evaluación de políticas 
sanitarias. La validez de sus resultados depende del 
control de sesgos como la falacia ecológica, la con-
fusión contextual y el problema de la unidad espacial 
modificable. Aunque no permiten inferir causalidad 
individual, los estudios ecológicos constituyen una 
herramienta necesaria para la vigilancia, planificación 
y evaluación de intervenciones en salud pública.
Palabras clave: Diseño de Investigación Epidemioló-
gica;Vigilancia en Salud Pública; Salud Pública; Epide-
miología

Abstract
Ecological studies are key in epidemiological research, 
as they enable the analysis of health and disease pa-
tterns at the population level, the identification of so-
cial determinants, and the generation of etiological 
hypotheses. They are classified into three main types: 
cross-sectional, time-trend, and mixed, each with 
specific analytical applications. Their use has been 
revitalized in contemporary public health, particularly 
since the COVID-19 pandemic, by facilitating the mo-
nitoring of collective indicators and the evaluation of 

health policies. The validity of their results depends 
on controlling for biases such as the ecological falla-
cy, contextual confounding, and the modifiable spatial 
unit problem. Although they do not allow for causal 
inference at the individual level, ecological studies re-
main an essential tool for the surveillance, planning, 
and evaluation of public health interventions.
Key Words: Epidemiologic Research Design; Public 
Health Surveillance; Public Health; Epidemiology

¿Qué caracteriza a los estudios ecológicos?
Los estudios epidemiológicos permiten analizar la 
salud de las poblaciones, identificar patrones de en-
fermedad e implementar acciones en salud pública. 
Por lo cual es importante conocer las características 
y aplicaciones de cada uno de ellos, especialmente 
algunos no tan conocidos como los estudios ecoló-
gicos. En general, los estudios epidemiológicos se 
clasifican en dos grandes grupos: experimentales 
y observacionales. Estos últimos se subdividen en 
descriptivos, los cuales detallan la enfermedad y su 
frecuencia sin comparar con un grupo control donde 
entran los estudios transversales o ecológicos, y en 
analíticos, que buscan asociar exposiciones con en-
fermedades o desenlaces, donde se utilizan a los es-
tudios de cohorte o casos y controles.¹,²
La característica distintiva de este diseño es que la 
unidad de observación es colectiva —por ejemplo, 
hospitales, distritos de salud o regiones geográficas—, 
lo que permite evaluar patrones espaciales o tempo-
rales a nivel poblacional. Así, los estudios ecológicos 
pueden ser descriptivos, cuando buscan identificar 
patrones y tendencias, o analíticos, cuando evalúan 
asociaciones entre exposiciones y resultados agrega-
dos³,⁴,⁵. Su relevancia ha resurgido recientemente, du-
rante la pandemia de COVID-19, al facilitar el análisis 
rápido de variaciones en incidencia, hospitalización y 
mortalidad entre regiones⁶,⁷. En México su uso aún es 
limitado en la literatura formal, aunque existen múlti-
ples informes y trabajos que emplean datos agrega-
dos para análisis regionales, a menudo figuran como 
análisis operacionales o reportes institucionales más 
que como artículos etiquetados expresamente como 
estudios ecológicos8.

Estudios ecológicos: una mirada poblacional 
para entender la salud.
Ecological Studies: A Population-Based Perspective for 
Understanding Health
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¿Cuáles son los tipos de estudios ecológicos?
El propósito científico y la forma de agrupación deter-
minan el tipo de estudio ecológico. Según su estructu-
ra, existen tres diseños principales: transversales, de 
tendencia temporal y mixtos (Tabla 1)⁹,¹⁰. Los estudios 
ecológicos transversales comparan simultáneamen-
te exposiciones y desenlaces entre múltiples grupos 
(por ejemplo; un servicio clínico, regiones de salud, 
escuela o municipios), identificando correlaciones 
que pueden sustentar hipótesis etiológicas. Los es-
tudios de tendencia temporal analizan variaciones en 
exposiciones y resultados a lo largo del tiempo dentro 
de una misma población, utilizando métodos estadís-
ticos de diversa complejidad como modelos ARIMA, 
regresiones binomiales o de Poisson, etc., para des-
cribir o predecir tendencias⁵,¹¹. Finalmente, los eco-
lógicos mixtos combinan características de ambos 
diseños, integrando comparaciones entre y dentro de 
los grupos a lo largo del tiempo, lo que permite esti-
maciones más robustas al identificar diferencias es-
paciales y temporales⁴. La naturaleza fundamental de 
un estudio ecológico es descriptiva, pero el empleo de 
herramientas estadísticas complejas puede extender 
la intencionalidad del diseño a un modelo analítico¹².

¿Por qué son útiles los estudios ecológicos?
Los estudios ecológicos permiten explorar a nivel 
grupal determinantes sociales y clínicos de la salud, 
optimizar recursos y generar hipótesis para estudios 
analíticos. En el ámbito comunitario, permiten exami-
nar disparidades regionales, apoyar la planificación 
sanitaria y monitorear la equidad en el acceso a servi-
cios¹³,¹⁴. Por ejemplo, los análisis cartográficos de ac-
ceso a urgencias o la densidad de médicos de primer 
contacto permiten identificar barreras geográficas y 
orientar políticas de redistribución¹⁵,¹⁶. Durante la pan-
demia de COVID-19, los estudios ecológicos demos-
traron su utilidad al evaluar el impacto sanitario y eco-
nómico de la crisis, así como el efecto de la calidad de 
atención y factores sociales como la percepción del 
riesgo o la salud mental¹⁷,¹⁸.
Mientras en el contexto hospitalario, este diseño per-
mite comparar a los servicios clínicos correlacionan-
do resultados médicos, como las tasas de infecciones 

nosocomiales con indicadores de desempeño, como 
la adherencia a protocolos de higiene, generando evi-
dencia para mejorar la calidad de la atención¹⁹,²⁰,²¹. A 
nivel gerencial, facilita el análisis de la eficiencia ins-
titucional al estimar cargas económicas comparando 
tasas de ocupación y días-cama perdidos derivadas 
de estancias prolongadas o altas retrasadas ²²,²³.

¿Cómo iniciar un estudio ecológico?
Para iniciar un estudio ecológico se debe definir cla-
ramente: (1) la unidad y el periodo de análisis, (2) 
seleccionar la intencionalidad del estudio, si será 
descriptivo o analítico, (3) identificar las variables de 
exposición y desenlace a nivel colectivo y la forma en 
la que serán medidas (pueden ser agregadas, deri-
vadas o globales), (4) seleccionar los métodos ade-
cuados de análisis y (5) recopilar datos agregados de 
registros institucionales²⁴.
En relación al paso (3), es importante clasificar las va-
riables de riesgo o exposición divididas en tres tipos 
principales. Las medidas agregadas, que consisten 
en resúmenes de datos a nivel individual, como el por-
centaje de fumadores en una comunidad. Las medi-
das ambientales, representan exposiciones físicas o 
químicas para las cuales es concebible un equivalente 
a nivel individual, como la exposición media anual a la 
fluoración del agua. Finalmente, las medidas globales 
capturan características intrínsecas del grupo o área 
para las cuales no existe un equivalente individual, 
como el número de unidades de terapia intensiva en 
una región o la densidad de población. Esta tipología 
es fundamental para interpretar correctamente los re-
sultados y limitaciones inferenciales de este diseño 
de investigación²⁵,¹.

¿Cómo analizar un estudio ecológico?
El análisis en los estudios ecológicos se centra en 
identificar asociaciones entre exposiciones a nivel 
grupal, como la disponibilidad de recursos sanitarios, 
la implementación de políticas públicas o las prácti-
cas clínicas institucionales¹³,²⁶, y desenlaces pobla-
cionales, tales como tasas de mortalidad o morbili-
dad²⁷. La elección del método estadístico depende de 
la intencionalidad del estudio y de la naturaleza de los 
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Tabla 1. Características y temporalidad de los tipos de estudios ecológicos 

Tipo de estudio Características Temporalidad 

Transversales Se realizan entre comunidades En un mismo periodo de tiempo

Tendencia temporal Dentro de la misma comunidad A lo largo del tiempo

Mixtos Puede ser entre comunidades o dentro de la 
misma comunidad.

A lo largo del tiempo y en diferentes perio-
dos de tiempo
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datos disponibles.
a) En los estudios ecológicos transversales, el proce-
dimiento analítico implica identificar y estandarizar 
las medidas agregadas, para compararlas entre los 
distintos grupos y estimar su significancia estadística 
mediante pruebas convencionales. Entre estas se in-
cluyen chi-cuadrado, prueba de T, análisis de varianza, 
estimación de razones de tasas con sus intervalos de 
confianza y pruebas de correlación. Cuando el interés 
radica en detectar patrones geográficos, el uso de sis-
temas de información geográfica permiten el análisis 

espacial y la representación cartográfica para visuali-
zar la distribución de las exposiciones y los desenla-
ces²⁵,²⁸.
b) Los estudios ecológicos de tendencias tempora-
les requieren una modelación específica para evitar 
correlaciones falsas comunes en los procesos longi-
tudinales. Diversos modelos estadísticos como la re-
gresión de Poisson, ARIMA (Box-Jenkins) o de series 
temporales, permiten describir y predecir variaciones 
poblacionales a lo largo del tiempo⁵,¹¹.
c) Los estudios ecológicos mixtos requieren modelos 
avanzados, como el análisis edad-período-cohorte o 
los modelos de regresión multinivel. Ambos permiten 
evaluar simultáneamente tendencias, impacto de in-
tervenciones y asociaciones entre variables, contro-
lando la confusión y la multicolinealidad entre varia-
bles grupales de distintos niveles; además permiten 
identificar diferencias entre los grupos y dentro de los 
grupos⁴.
Como en todo estudio observacional, controlar los 
factores de confusión es primordial. Sin embargo, la 
colinealidad frecuente entre variables grupales puede 
dificultar la separación de los efectos independientes 
de cada exposición. Las técnicas de modelado multi-
nivel representan una alternativa valiosa, al combinar 
datos individuales y contextuales, mitigando la falacia 
ecológica y permitiendo distinguir los efectos propios 
del contexto²⁴,¹². Estas estrategias ajustan parcial-
mente los sesgos agregados, aunque la validez final 
depende de la calidad del diseño y de los supuestos 
estadísticos²⁹.

¿Cómo surge la falacia ecológica?
La falacia ecológica ocurre cuando la agregación de 
datos reduce la variabilidad interna de los grupos, pro-
vocando una pérdida de información que impide in-
ferir asociaciones válidas a nivel individual⁵,³⁰,²⁹. Aun-
que se conozca el número total de casos y personas 
expuestas dentro de una población, se desconoce 
cuántos de los casos realmente pertenecen al grupo 
expuesto, lo que conduce a asociaciones espurias²⁵. 
En otras palabras, las unidades de análisis rara vez 
son homogéneas: un hospital, municipio o distrito sa-
nitario puede contener subpoblaciones con diferentes 
patrones de exposición y riesgo. Al promediar estos 
valores, se diluyen las variaciones internas y pueden 
enmascarar desigualdades significativas dentro de 
las unidades agregadas³¹,³².

¿Qué otros sesgos enfrenta el estudio ecológico?
Además, existe el riesgo de confusión contextual, que 
ocurre cuando las asociaciones observadas a nivel 
grupal reflejan influencias del entorno más amplias 
—como factores socioeconómicos o políticos— que 
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Figura 1. Diagrama de flujo para el diseño metodológico de 
un estudio ecológico.

Figura 2. Enfoques del estudio ecológico de tendencias 
temporales.
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no guardan relación directa con la exposición analiza-
da²⁵. La inconsistencia temporal, por su parte, surge 
cuando los datos de exposición y desenlace no co-
rresponden al mismo periodo o presentan rezagos, 
afectando la interpretación de la magnitud o dirección 
del efecto¹,³. Finalmente, la dependencia del tamaño 
de la unidad ecológica o modifiable areal unit problem 
(MAUP) altera la validez de los resultados, ya que las 
correlaciones pueden variar según cómo se definan 
o agrupen las unidades (por hospital, servicio, muni-
cipio o región), lo que dificulta la comparación entre 
estudios³³,³⁴. En conjunto, estos factores refuerzan 
que los estudios ecológicos deben entenderse como 
generadores de hipótesis y no como pruebas de cau-
salidad individual¹².

¿Cuáles son sus ventajas y limitaciones?
Entre sus principales ventajas destacan el bajo costo, 
la rapidez de ejecución y su utilidad en contextos con 
recursos limitados. Al depender de bases de datos 
existentes —como sistemas de vigilancia epidemio-
lógica, censos demográficos, registros hospitalarios 
o fuentes internacionales como la Organización Mun-
dial de la Salud (OMS) o los Centros para el Control 
y la Prevención de Enfermedades (CDC)— estos estu-
dios permiten evaluar políticas sanitarias e identificar 
determinantes modificables que orientan la asigna-
ción de recursos y el diseño de intervenciones tanto 
hospitalarias como comunitarias¹³,³⁵,³⁶.
No obstante, dichas fuentes pueden presentar sesgos 
por variabilidad en la calidad de los registros, retrasos 
en la notificación, cambios en definiciones operativas 
o influencias políticas y económicas en la disponibi-
lidad de los datos. Por ello, se recomienda emplear 
fuentes neutrales o internacionales, que ofrecen ma-
yor estandarización y transparencia, fortaleciendo la 
validez y comparabilidad de los análisis¹,³,⁷.

Conclusiones
Los estudios ecológicos representan un pilar en la 
comprensión poblacional de los fenómenos de sa-
lud. Su valor reside en transformar datos rutinarios 
en información epidemiológica aplicable, permitiendo 
detectar patrones y tendencias que orientan la toma 
de decisiones en salud pública y gestión hospitalaria. 
Aunque limitados para establecer causalidad indivi-
dual, su capacidad para generar hipótesis y priorizar 
áreas de intervención los convierte en una herramien-
ta estratégica en la vigilancia sanitaria, permitiendo 
estimar el impacto de políticas e intervenciones de 
salud pública⁵,³⁶. La integración de la vigilancia ecoló-
gica con estudios analíticos posteriores conforma un 
marco metodológico complementario que combina 
rapidez, eficiencia y rigor. En países con sistema de 

vigilancia epidemiológica, el uso de estudios ecológi-
cos representa una oportunidad para traducir datos 
en decisiones sanitarias concretas y equitativas¹³,⁸,¹⁶.
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RESUMEN
La hipotonía neonatal constituye un signo cardinal de 
elevado valor diagnóstico que requiere un abordaje 
sistemático orientado a identificar causas neuroló-
gicas, genéticas y metabólicas. El síndrome de Pra-
der–Willi (SPW) es un trastorno genético ocasionado 
por alteraciones de impronta en la región 15q11-q13, 
que puede manifestarse en el periodo neonatal me-
diante hipotonía, dificultades de alimentación y alte-
raciones del neurodesarrollo temprano. Un subgrupo 
de pacientes presenta hipopigmentación asociada a 
disfunción del gen OCA2.
Se presenta el caso de una recién nacida pretérmino 
tardía con hipotonía generalizada, succión débil e hi-
popigmentación oculocutánea. La exploración física 
evidenció hiperlaxitud ligamentaria, hipoplasia geni-
tal y hallazgos oftalmológicos compatibles con albi-
nismo oculocutáneo. El análisis molecular de metila-
ción 15q11-q13 confirmó el diagnóstico de síndrome 
de Prader–Willi.
Este caso resalta la importancia de considerar el SPW 
dentro del abordaje diagnóstico del neonato hipotóni-
co, particularmente ante la presencia de trastornos 
de alimentación y manifestaciones fenotípicas su-

gestivas. El diagnóstico temprano y el seguimiento 
multidisciplinario permiten mejorar desenlaces fun-
cionales y reducir complicaciones metabólicas y en-
docrinológicas a largo plazo.
Palabras clave: hipotonía neonatal, síndrome de Pra-
der–Willi, metilación 15q11-q13, albinismo oculocutá-
neo, recién nacida pretérmino.

ABSTRACT
Neonatal hypotonia is a cardinal clinical sign with high 
diagnostic value that requires a systematic approach 
to identify neurological, genetic, and metabolic etio-
logies. Prader–Willi syndrome (PWS) is a genetic di-
sorder caused by imprinting defects in chromosome 
region 15q11-q13 and may present during the neo-
natal period with hypotonia, feeding difficulties, and 
early neurodevelopmental abnormalities. A subset of 
patients exhibits hypopigmentation associated with 
dysfunction of the OCA2 gene.
We report the case of a late-preterm newborn with 
generalized hypotonia, poor suck, and oculocuta-
neous hypopigmentation. Physical examination re-
vealed ligamentous hyperlaxity, genital hypoplasia, 
and ophthalmologic findings consistent with oculo-
cutaneous albinism. Molecular methylation analysis 
of 15q11-q13 confirmed the diagnosis of Prader–Willi 
syndrome.
This case highlights the importance of considering 
PWS in the diagnostic evaluation of hypotonic neona-
tes, particularly in the presence of feeding difficulties 
and suggestive phenotypic findings. Early diagnosis 
and multidisciplinary follow-up improve functional 
outcomes and reduce long-term metabolic and endo-
crine complications.
Keywords: neonatal hypotonia, Prader–Willi syndro-
me, 15q11-q13 methylation, oculocutaneous albi-
nism, late preterm newborn.
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Hipotonía neonatal con albinismo 
oculocutáneo. Prader–Willi confirmado por 
análisis de metilación de 15q11.2: reporte de 
caso. 

Neonatal hypotonia with oculocutaneous albinism. 
Prader–Willi confirmed by 15q11.2 methylation analysis: case 
report.
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INTRODUCCIÓN
La hipotonía neonatal representa aproximadamente 
entre 0.8 % y 1.2 % de los ingresos a unidades neo-
natales y constituye un signo cardinal asociado con 
múltiples enfermedades neurológicas, genéticas y 
metabólicas.¹⁻⁴ Se define como la disminución de 
la resistencia al movimiento pasivo, con o sin dis-
minución concomitante de la fuerza muscular, ma-
nifestándose clínicamente mediante pobre control 
cefálico, flacidez generalizada, postura en “rana” y 
alteraciones de la succión y deglución.¹,²
El abordaje diagnóstico del neonato hipotónico re-
quiere identificar si el origen es central o periférico. 
La hipotonía central se asocia con enfermedades 
sistémicas, síndromes genéticos, malformaciones 
cerebrales y alteraciones estructurales del sistema 
nervioso central, mientras que la hipotonía periférica 
involucra trastornos neuromusculares relacionados 
con asta anterior medular, nervios periféricos, unión 
neuromuscular o músculo.⁴
El síndrome de Prader–Willi (SPW) es un trastorno 
genético raro ocasionado por alteraciones en la ex-
presión de genes paternos localizados en la región 
15q11-q13, secundarias principalmente a deleciones 
paternas o disomía uniparental materna.¹,²,³,⁵ Su in-
cidencia global estimada es de 1 por cada 10,000 a 
30,000 nacidos vivos.¹,²
Durante el periodo neonatal, el SPW puede mani-
festarse con hipotonía severa, disminución de mo-
vimientos espontáneos, pobre succión y trastornos 

importantes de alimentación. Posteriormente, los pa-
cientes desarrollan hiperfagia, obesidad, hipogona-
dismo, alteraciones endocrinológicas y discapacidad 
intelectual variable.⁴
Algunos pacientes presentan además hipopigmenta-
ción secundaria a alteraciones del gen OCA2, locali-
zado en la misma región cromosómica, lo que genera 
manifestaciones compatibles con albinismo oculo-
cutáneo.⁷
El presente reporte describe el caso de una recién 
nacida pretérmino tardía con síndrome de Prader–
Willi y albinismo oculocutáneo clínico, resaltando la 
importancia del abordaje molecular temprano y del 
seguimiento multidisciplinario desde el periodo neo-
natal.

CASO CLÍNICO
Se trata de recién nacida femenina de 36 semanas 
de gestación obtenida mediante cesárea. Los ante-
cedentes heredofamiliares no mostraron datos de 
relevancia. La madre cursó embarazo con adecuado 
control prenatal y sin antecedentes gestacionales de 
importancia.
Al nacimiento presentó peso de 2350 gramos, talla 
de 48 cm, perímetro cefálico de 45 cm, Apgar 8/9 y 
Silverman-Anderson de 1 punto. Durante el periodo 
de transición neonatal destacó hipopigmentación 
difusa de piel y cabello, sugestiva de albinismo ocu-
locutáneo (Figura 2), además de hipotonía generali-
zada, hiperlaxitud ligamentaria (Figura 3) y taquipnea 
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Figura 2. Albinismo oculocutáneo con hipopigmentación 
generalizada de piel y faneras, incluyendo cabello rubio 
muy claro y cejas/pestañas hipopigmentadas. 

Figura 3. Hipotonía neonatal generalizada con escaso 
sostén antigravitatorio y aumento del rango de movilidad 
pasiva (hiperlaxitud).
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persistente, requiriendo oxigenoterapia mediante 
puntas nasales a 2 L/min. Adicionalmente presentó 
hipoglucemia sintomática con glucosa <35 mg/dL, la 
cual se corrigió mediante bolo de solución glucosada 
al 10 %.

Los estudios de laboratorio iniciales no mostraron 
alteraciones relevantes. La exploración física docu-
mentó hipotonía axial y apendicular generalizada, 
succión débil, hipoplasia de eminencia hipotenar, hi-
perlaxitud ligamentaria de extremidades, hipoplasia 
de labios menores e hipopigmentación difusa de piel 
y cabello. La valoración oftalmológica evidenció reti-
na aplicada, vascularizada e hipopigmentación coroi-
dea compatible con albinismo oculocutáneo.
Los estudios complementarios, incluyendo ecocar-
diograma, ultrasonido transfontanelar y ultrasonido 
abdominal, no mostraron alteraciones estructurales.
Ante la sospecha clínica de síndrome de Prader–Willi, 
el servicio de genética solicitó análisis molecular de 
metilación 15q11-q13. Durante la hospitalización, la 
paciente presentó mejoría progresiva del patrón res-
piratorio, permitiendo retiro escalonado del soporte 
de oxígeno hasta mantener saturaciones >97 % en 
aire ambiente. Asimismo, la succión y deglución me-
joraron gradualmente mediante manejo conjunto con 
rehabilitación física. Se documentó ganancia ponde-
ral adecuada durante la estancia hospitalaria.
Persistió hipotonía axial y apendicular como hallaz-
go basal, sin presentarse otros eventos agudos. Se 
otorgó egreso hospitalario al día 13 de vida con se-
guimiento multidisciplinario por genética, endocrino-
logía, neurología, nutrición, rehabilitación, ortopedia 
y oftalmología, además de monitorización estrecha 
del neurodesarrollo y función visual. Posteriormente, 
el análisis molecular de metilación 15q11 confirmó el 
diagnóstico de síndrome de Prader–Willi (Figura 4).

DISCUSIÓN
El síndrome de Prader–Willi (SPW) fue descrito por 
primera vez en 1956 por Andrea Prader, Heinrich Willi 
y Alexis Labhart; sin embargo, a finales del siglo XIX, 
John Langdon Down realizó una descripción clínica 
inicial de pacientes con características compatibles 
con esta entidad.³,⁷ El SPW presenta un fenotipo evo-
lutivo que varía de acuerdo con la edad. Durante el 
periodo neonatal predominan la hipotonía central, las 
alteraciones de la succión y deglución, la falla de me-
dro y el retraso temprano del neurodesarrollo. Poste-
riormente, entre los 2 y 4 años de edad, suele aparecer 
hiperfagia persistente con rápida ganancia ponderal, 
talla baja, hipogonadismo, alteraciones cutáneas y 
oftalmológicas, además de un perfil conductual ca-
racterístico que incluye terquedad, compulsividad y 
berrinches, los cuales impactan significativamente la 
funcionalidad y adherencia terapéutica. El reconoci-
miento temprano de este patrón clínico permite ace-
lerar el diagnóstico molecular y disminuir la progre-
sión hacia obesidad mórbida y sus comorbilidades 
asociadas.⁷,⁸
Un subgrupo de pacientes presenta hipopigmenta-
ción secundaria a alteraciones del gen OCA2, loca-
lizado dentro de la región cromosómica 15q11-q13. 
Este gen codifica una proteína de membrana mela-
nosomal involucrada en el transporte de tirosina, pre-
cursor esencial para la síntesis de melanina; por ello, 
su disfunción puede explicar la presencia de rasgos 
compatibles con albinismo oculocutáneo tipo 2 en 
algunos pacientes con SPW, aportando coherencia 
a la correlación genotipo-fenotipo.⁷ Actualmente, el 
análisis de metilación 15q11.2 del locus SNURF-SN-
RPN mediante técnicas como MS-PCR o MS-MLPA 
constituye la prueba diagnóstica de primera línea, 
con sensibilidad superior al 99 %. Una vez confirma-
do el diagnóstico, la estratificación etiológica resulta 
fundamental para el asesoramiento genético y la esti-
mación del riesgo de recurrencia familiar. El diagnós-
tico diferencial varía según la edad del paciente; en 
lactantes deben considerarse entidades como sepsis 
neonatal y distrofia miotónica, mientras que en eda-
des posteriores deben incluirse síndromes como An-
gelman, Bardet-Biedl y Schaaf-Yang. No obstante, la 
combinación de hipotonía y dificultades de alimenta-
ción en el neonato continúa siendo la principal señal 
de alerta clínica para sospechar SPW.⁹,¹⁰
El manejo debe enfocarse inicialmente en el soporte 
nutricional, tanto para favorecer el crecimiento ade-
cuado durante las primeras etapas de la vida como 
para prevenir y controlar la obesidad en edades pos-
teriores. Asimismo, es indispensable la vigilancia 
endocrinológica temprana para identificar y tratar 
oportunamente alteraciones hormonales, incluyen-
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Figura 4.  Estudio molecular del patrón de metilación para la 
detección del síndrome de Prader–Willi, con presencia del 
alelo materno, lo que indica un patrón compatible con SPW. 
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do deficiencia de hormona de crecimiento, hipogo-
nadismo, hipotiroidismo e insuficiencia suprarrenal. 
La terapia con hormona recombinante de crecimien-
to ha demostrado beneficios sobre talla final, masa 
muscular magra, densidad mineral ósea, movilidad y 
composición corporal, además de disminuir la masa 
grasa, por lo que actualmente constituye parte funda-
mental del tratamiento integral.¹⁰,¹²
De igual manera, algunos pacientes requieren ma-
nejo conductual y psiquiátrico debido a trastornos 
comórbidos o manifestaciones neuroconductuales 
asociadas, como ansiedad, agresividad, compulsi-
vidad o episodios psicóticos, pudiendo requerirse 
tratamiento con psicofármacos en casos selecciona-
dos. El seguimiento multidisciplinario es esencial y 
debe involucrar especialidades como endocrinología, 
neurología, psiquiatría, genética, nutrición, ortopedia, 
oftalmología, dermatología y salud dental, debido a 
las múltiples complicaciones sistémicas y secuelas 
a largo plazo asociadas al síndrome.¹⁰,¹¹
A largo plazo, la disfunción hipotalámica caracte-
rística del SPW genera alteraciones complejas en 
la regulación del hambre y la saciedad, además de 
trastornos en la termorregulación, percepción del do-
lor y ciclos del sueño. Estas alteraciones favorecen 
múltiples desórdenes endocrinológicos, incluyendo 
deficiencia de hormona de crecimiento, hipogona-
dismo, hipotiroidismo, insuficiencia suprarrenal y 
adrenarquia prematura. Actualmente, la terapia con 
hormona recombinante de crecimiento cuenta con 
aprobación por parte de la FDA para pacientes con 
SPW y se recomienda iniciarla desde el momento del 
diagnóstico debido a sus beneficios sobre crecimien-
to lineal, composición corporal, densidad ósea y de-
sarrollo motor.¹²
En el presente caso destacó la presencia de hipo-
pigmentación difusa, incluyendo afección retiniana, 
constituyendo una manifestación poco frecuente in-
cluso entre pacientes con SPW. El albinismo oculo-
cutáneo comprende un grupo de trastornos heredita-
rios, generalmente de herencia autosómica recesiva, 
ocasionados por la incapacidad de los melanocitos 
para sintetizar cantidades normales de melanina en 
piel, cabello y ojos. Clínicamente se caracteriza por 
hipopigmentación cutánea y capilar, fotofobia, hipo-
pigmentación de iris y retina, así como alteraciones 
en la agudeza visual. Hasta el momento se han des-
crito al menos 16 genes relacionados con albinismo, 
de los cuales cuatro se asocian específicamente con 
formas oculocutáneas, siendo OCA1 el subtipo más 
frecuente. En este caso, el diagnóstico de albinis-
mo oculocutáneo fue clínico y se sustentó mediante 
valoración conjunta por los servicios de genética y 
oftalmología debido a la presencia de hipopigmenta-

ción difusa y afección ocular.¹³
CONCLUSIÓN
El abordaje sistemático del síndrome hipotónico neo-
natal permite identificar oportunamente múltiples 
etiologías neurológicas y genéticas, como ocurrió en 
el presente caso, en el que se confirmó el diagnóstico 
de síndrome de Prader–Willi. El reconocimiento tem-
prano de esta entidad tiene gran relevancia clínica, 
ya que el inicio oportuno de intervenciones dirigidas 
a sus comorbilidades puede modificar significativa-
mente la calidad de vida y el pronóstico funcional del 
paciente a largo plazo.
El síndrome de Prader–Willi constituye la causa ge-
nética más frecuente de obesidad sindrómica. Las 
alteraciones del crecimiento lineal y de la composi-
ción corporal representan algunos de los principales 
problemas de salud en estos pacientes, además del 
impacto sobre el neurodesarrollo, la conducta y la so-
cialización. La obesidad mórbida continúa siendo la 
principal causa de morbimortalidad en la edad adul-
ta, favoreciendo complicaciones cardiovasculares y 
respiratorias secundarias a hiperfagia persistente y 
disfunción hipotalámica.
Finalmente, este caso resalta la importancia de un 
modelo de atención basado en el manejo integral 
multidisciplinario desde etapas tempranas de la vida. 
La intervención coordinada por especialidades como 
genética, endocrinología, neurología, nutrición, reha-
bilitación y salud mental permite modificar la trayec-
toria de riesgo desde la infancia y mejorar los desen-
laces funcionales y metabólicos durante la transición 
hacia la vida adulta.
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ANEXOS.

Figura 1. Fotografía clínica en periodo neonatal en 
decúbito supino que muestra hipotonía generalizada 
marcada con postura en “rana”: abducción y rotación 
externa de caderas, flexión de rodillas y escasa actividad 
antigravitatoria, hallazgos compatibles con hipotonía 
neonatal severa.



25

A
BR

IL
 2

02
6

Bo
le

tín
 C

lín
ic

o 
H

os
pi

ta
l I

nf
an

til
 d

el
 E

st
ad

o 
de

 S
on

or
a

Oscar Fabián Nieto-Patiño. 1    
Ana Camila Villalobos-Subías. 2  
Ever Almicar Fing-Soto. 3  
Luis Antonio Díaz-Becerril. 3 
Maricela Sánchez González. 3 

1.Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío 
2. Escuela de Medicina de la Universidad de Celaya 
3. Hospital General de Celaya 
 
Correspondencia: Pérez Villagómez Jessica Montserrat. Tokio 
#17, Colonia La
Paz II, Código Postal 76804, San Juan del Río, Qro. Telefono: 
(442) 425 9458. Correo electróico: jessicam.perez@outlook.com

RESUMEN 
Introducción: La histiocitosis de células de Langer-
hans (HCL) es una enfermedad poco frecuente en la 
edad pediátrica, caracterizada por la proliferación clo-
nal de células dendríticas y un amplio espectro clíni-
co que puede dificultar su reconocimiento oportuno, 
especialmente en lactantes. La enfermedad multisis-
témica se asocia con mayor morbilidad y requiere un 
diagnóstico temprano para mejorar el pronóstico.
Caso clínico: Se presenta el caso de una lactante con 
HCL multisistémica diagnosticada durante el primer 
año de vida. Inicialmente presentó manifestaciones 
clínicas inespecíficas que simularon procesos infec-
ciosos comunes, lo que condicionó múltiples trata-
mientos empíricos y retrasó el diagnóstico definitivo. 
La persistencia de adenopatías cervicales, lesiones 
cutáneas, citopenias y lesiones osteolíticas motivó un 
abordaje diagnóstico integral. El estudio histopatoló-
gico e inmunohistoquímico confirmó el diagnóstico 
de HCL multisistémica. La paciente recibió tratamien-
to con quimioterapia basada en vinblastina y corticos-
teroides, con adecuada respuesta clínica y remisión 
de la enfermedad.
Conclusiones: La HCL multisistémica debe conside-
rarse dentro del diagnóstico diferencial de lactantes 

con adenopatías persistentes, dermatitis de evolu-
ción atípica, citopenias y lesiones óseas. La sospecha 
clínica temprana, la confirmación histopatológica y el 
tratamiento oportuno son determinantes para mejo-
rar la evolución clínica y el pronóstico.

ABSTRACT.
Introduction: Langerhans cell histiocytosis (LCH) is a 
rare pediatric disorder characterized by the clonal pro-
liferation of dendritic cells and a broad clinical spec-
trum that may delay diagnosis, particularly in infants. 
Multisystem disease is associated with increased 
morbidity and requires early recognition to improve 
patient outcomes.
Case Report: We present the case of an infant diag-
nosed with multisystem Langerhans cell histiocytosis 
during the first year of life. The initial clinical mani-
festations were nonspecific and mimicked common 
infectious diseases, leading to multiple empirical 
treatments and delayed diagnosis. Persistent cervical 
lymphadenopathy, cutaneous lesions, cytopenias, and 
osteolytic bone lesions prompted a comprehensive 
diagnostic evaluation. Histopathological and immu-
nohistochemical analyses confirmed the diagnosis 
of multisystem Langerhans cell histiocytosis. The pa-
tient was treated with vinblastine-based chemothera-
py and corticosteroids, achieving a favorable clinical 
response and disease remission.
Conclusions: Multisystem Langerhans cell histiocyto-
sis should be considered in the differential diagnosis 
of infants presenting with persistent lymphadenopa-
thy, atypical dermatitis, cytopenias, and osteolytic 
bone lesions. Early clinical suspicion, timely histopa-
thological confirmation, and prompt initiation of treat-
ment are essential to improve clinical outcomes and 
prognosis.
Keywords: Langerhans Cell Histiocytosis; Infant; Lym-
phadenopathy; Osteolytic Lesions; Early Diagnosis.
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Histiocitosis de células de Langerhans 
multisistémica en lactante con presentación 
atípica: un reto diagnóstico
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Introducción 
La histiocitosis de células de Langerhans (HCL) es 
una enfermedad poco frecuente de la edad pediátri-
ca, caracterizada por la proliferación clonal de células 
dendríticas con fenotipo similar al de las células de 
Langerhans. Su presentación clínica es heterogénea 
y puede variar desde formas localizadas hasta enfer-
medad multisistémica con compromiso de múltiples 
órganos, lo que representa un importante desafío 
diagnóstico, particularmente en lactantes y preesco-
lares.¹
La incidencia estimada de HCL en población pediá-
trica oscila entre 4 y 8 casos por millón de niños por 
año, con un pico de presentación en menores de cin-
co años.² Aproximadamente entre el 30% y el 40% de 
los pacientes desarrollan enfermedad multisistémi-
ca, forma asociada con mayor morbilidad y riesgo de 
afectación de órganos considerados de riesgo, como 
hígado, bazo y médula ósea.¹,²
En los últimos años, el reconocimiento de alteraciones 
moleculares recurrentes en la vía MAPK/ERK ha mo-
dificado la comprensión de esta enfermedad. Actual-
mente, la HCL es considerada una neoplasia mieloide 
inflamatoria debido a la identificación de mutaciones 
somáticas activadoras, particularmente BRAF V600E, 
presente en aproximadamente el 40–60% de los ca-
sos pediátricos.¹,⁶ Estas alteraciones se han asociado 
con enfermedad multisistémica, mayor riesgo de re-
caída y compromiso de órganos de riesgo, además de 
favorecer el desarrollo de terapias dirigidas.⁶
Las manifestaciones clínicas iniciales suelen ser ines-
pecíficas e incluyen fiebre, adenopatías persistentes, 
lesiones cutáneas semejantes a dermatitis seborrei-
ca, hepatoesplenomegalia y lesiones óseas.³ Estas 
características favorecen retrasos diagnósticos y, 
con frecuencia, motivan múltiples tratamientos dirigi-
dos inicialmente a enfermedades infecciosas o infla-
matorias más comunes.³,⁴
En pacientes pediátricos con adenopatías progresi-
vas, citopenias, lesiones óseas y compromiso sisté-
mico, es necesario considerar dentro del diagnóstico 
diferencial diversas enfermedades infiltrativas y neo-
plásicas, incluyendo linfomas, neuroblastoma, rab-
domiosarcoma, sarcoma de Ewing y otros tumores 
de células pequeñas, redondas y azules.⁴,⁸ Debido a 
la superposición clínica e imagenológica entre estas 
entidades, la biopsia con estudio histopatológico e in-
munohistoquímico continúa siendo el estándar de oro 
para establecer el diagnóstico definitivo.⁴,⁷
El objetivo del presente reporte es describir el caso de 

una lactante con histiocitosis de células de Langer-
hans multisistémica cuya presentación inicial simuló 
procesos infecciosos comunes, lo que condicionó 
un retraso diagnóstico y requirió un abordaje integral 
para excluir otras enfermedades neoplásicas pediátri-
cas.

CASO CLÍNICO
Se presenta el caso de una paciente femenina, pro-
ducto de la tercera gesta, nacida por cesárea a térmi-
no, sin antecedentes perinatales de relevancia cono-
cidos.
Durante el primer año de vida inició con rinorrea hia-
lina, fiebre e irritabilidad, por lo que recibió múltiples 
esquemas de tratamiento antimicrobiano bajo el diag-
nóstico presuntivo de infección de vías respiratorias 
altas, sin presentar mejoría clínica. Posteriormente 
desarrolló adenopatías cervicales progresivas, hipo-
rexia y pérdida de peso, motivo por el cual fue valo-
rada nuevamente y recibió diagnósticos sucesivos 
de infección de vías urinarias e infección micótica en 
región genital, tratándose con diversos antibióticos y 
antifúngicos, sin resolución del cuadro clínico.
Ante la persistencia y progresión de los síntomas, fue 
referida a un hospital general, donde se documentó 
aumento de volumen en la región frontal derecha y 
crecimiento progresivo de adenopatías cervicales bi-
laterales. Debido a la sospecha de enfermedad infil-
trativa, fue enviada al Servicio de Oncopediatría para 
su estudio integral.
A la exploración física de ingreso se identificaron con-
glomerados ganglionares cervicales bilaterales de 
aproximadamente 3 × 3 cm, aumento de volumen su-
praciliar derecho de consistencia firme, dermatitis en 
la región del pañal y región lumbar, dermatitis sebo-
rreica del cuero cabelludo y hepatomegalia no doloro-
sa a la palpación. Los estudios de laboratorio mostra-
ron anemia y bicitopenia, hallazgos que reforzaron la 
sospecha de una enfermedad infiltrativa.
Como parte del protocolo diagnóstico se realizó biop-
sia excisional de un ganglio cervical izquierdo. El estu-
dio histopatológico confirmó el diagnóstico de histio-
citosis de células de Langerhans multisistémica. La 
evaluación inmunohistoquímica demostró positividad 
para Langerina (CD207), confirmando el origen de las 
células neoplásicas (Figuras 1–4).
Los estudios de extensión, incluyendo tomografía 
computarizada de cráneo y serie ósea, demostraron 
múltiples lesiones osteolíticas con aspecto «en sa-
cabocado» localizadas en cráneo, costillas y articula-
ción sacroilíaca, además de hepatomegalia y conglo-
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Figura 1. Corte histológico de ganglio linfático teñido con Hematoxilina y Eosina en el que se observa a 4 X, centros 
germinales de morfología normal. Figura 2. Corte de ganglio linfático a 40X con tinción hematoxilina y eosina con áreas 
corticales medulares con infiltración por múltiples histiocitos y escasa células gigantes multinucleadas.

Figura 3 y 4. Corte de ganglio linfático observado a 4 X y 40 X respectivamente, con tinción de inmunohistoquímica y 
anticuerpo Langerina el cual es positiva para histiocitos neoplásicos.  

 

 

Figura 5 Y 6. Radiografías de cráneo anteroposterior y lateral derecha, donde se observa la presencia de al menos 
tres lesiones osteolíticas de morfología irregular «en patrón geográfico», con bordes definidos, biselados, sin borde 
esclerótico, las de mayor tamaño localizadas en región parietal izquierda y frontal derecha respectivamente, así como 
una de menor tamaño en región temporal derecha.
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merados ganglionares cervicales y retroperitoneales, 
confirmando el compromiso multisistémico de la en-
fermedad (Figuras 5 y 6).
Con base en los hallazgos clínicos, histopatológicos 
e imagenológicos se estableció el diagnóstico de his-
tiocitosis de células de Langerhans multisistémica.
La paciente inició tratamiento con corticosteroides 
sistémicos, seguido de quimioterapia basada en vin-
blastina, metotrexato, mercaptopurina y metilpredni-
solona, con adecuada tolerancia y evolución clínica 
favorable.
Al momento de la elaboración del presente reporte, 
la paciente permanece en remisión clínica, cursando 
aproximadamente la semana 72 de un esquema tera-
péutico de 100 semanas, sin evidencia clínica ni radio-
lógica de progresión de la enfermedad.
 
DISCUSIÓN
La histiocitosis de células de Langerhans (HCL) es 
una neoplasia mieloide inflamatoria poco frecuente 
en la población pediátrica, cuya presentación clínica 
heterogénea continúa representando un desafío diag-
nóstico, especialmente en lactantes.¹,² Las manifes-
taciones iniciales suelen ser inespecíficas y pueden 
simular enfermedades infecciosas o inflamatorias co-
munes, situación que favorece retrasos diagnósticos 
y el inicio de tratamientos empíricos antes de estable-
cer el diagnóstico definitivo.³,⁴
En el presente caso, la paciente debutó durante el 
primer año de vida con fiebre, rinorrea, irritabilidad y 
adenopatías cervicales progresivas, por lo que recibió 
diversos tratamientos antimicrobianos sin respuesta 
clínica. La persistencia de los síntomas, la aparición 
de lesiones cutáneas, la pérdida ponderal y el desa-
rrollo de citopenias motivaron ampliar el abordaje 
diagnóstico, permitiendo identificar una enfermedad 
infiltrativa de origen no infeccioso. Esta evolución 
coincide con lo descrito en la literatura, donde el retra-
so diagnóstico constituye una característica frecuen-
te de la HCL multisistémica.³,⁴
La presencia de adenopatías persistentes, anemia, 
bicitopenia, hepatomegalia y lesiones osteolíticas 
orientó hacia una enfermedad multisistémica. Apro-
ximadamente entre el 30% y el 40% de los pacientes 
pediátricos presentan compromiso de múltiples órga-
nos al momento del diagnóstico, condición asociada 
con mayor morbilidad y riesgo de afectación de ór-
ganos considerados de riesgo, como hígado, bazo y 
médula ósea.¹,⁵ En este contexto, las alteraciones he-
matológicas constituyen un dato de alarma que debe 
motivar una evaluación diagnóstica integral.

El diagnóstico diferencial incluye diversas enfermeda-
des infiltrativas y neoplásicas pediátricas. Entre ellas 
destacan los linfomas, el neuroblastoma, el rabdo-
miosarcoma, el sarcoma de Ewing, el tumor de Wil-
ms y otros tumores de células pequeñas, redondas y 
azules, los cuales pueden compartir manifestaciones 
clínicas e imagenológicas con la HCL durante las fa-
ses iniciales de la enfermedad.⁸ En consecuencia, la 
biopsia del tejido afectado con estudio histopatológi-
co e inmunohistoquímico continúa siendo el estándar 
de referencia para confirmar el diagnóstico y excluir 
otras neoplasias.¹,⁷
En la paciente presentada, la biopsia ganglionar con-
firmó el diagnóstico mediante el reconocimiento de 
infiltración por células de Langerhans y la demostra-
ción de positividad para Langerina (CD207), hallazgo 
característico de esta entidad. La presencia conco-
mitante de lesiones osteolíticas múltiples permitió 
clasificar la enfermedad como HCL multisistémica, 
lo que condicionó la necesidad de iniciar tratamiento 
sistémico oportuno.
En los últimos años, la identificación de alteraciones 
moleculares de la vía MAPK/ERK, particularmente 
mutaciones en BRAF V600E, ha modificado la com-
prensión fisiopatológica de la HCL y ha permitido 
desarrollar terapias dirigidas para pacientes con en-
fermedad recurrente o refractaria.⁶ Aunque en el pre-
sente caso no se documentó el estado mutacional, 
este conocimiento resulta relevante para comprender 
el comportamiento biológico de la enfermedad y las 
alternativas terapéuticas actualmente disponibles.
El tratamiento estándar de la HCL multisistémica con-
tinúa basado en esquemas con vinblastina y corticos-
teroides, los cuales han demostrado tasas elevadas 
de respuesta cuando se instauran de forma tempra-
na.¹,⁵ La evolución clínica favorable observada en esta 
paciente, actualmente en remisión durante una fase 
avanzada del tratamiento, coincide con los resultados 
descritos en series contemporáneas y resalta la im-
portancia del diagnóstico oportuno y del seguimiento 
multidisciplinario.
El presente caso pone de manifiesto que la combi-
nación de adenopatías persistentes, dermatitis se-
borreica de evolución atípica, citopenias y lesiones 
óseas debe despertar la sospecha de histiocitosis de 
células de Langerhans, aun cuando el cuadro inicial 
simule una enfermedad infecciosa frecuente. El re-
conocimiento temprano de estos hallazgos permite 
establecer el diagnóstico de manera oportuna, iniciar 
tratamiento específico y mejorar el pronóstico de los 
pacientes pediátricos.
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merados ganglionares cervicales y retroperitoneales, 
confirmando el compromiso multisistémico de la en-
fermedad (Figuras 5 y 6).
Con base en los hallazgos clínicos, histopatológicos 
e imagenológicos se estableció el diagnóstico de his-
tiocitosis de células de Langerhans multisistémica.
La paciente inició tratamiento con corticosteroides 
sistémicos, seguido de quimioterapia basada en vin-
blastina, metotrexato, mercaptopurina y metilpredni-
solona, con adecuada tolerancia y evolución clínica 
favorable.
Al momento de la elaboración del presente reporte, 
la paciente permanece en remisión clínica, cursando 
aproximadamente la semana 72 de un esquema tera-
péutico de 100 semanas, sin evidencia clínica ni radio-
lógica de progresión de la enfermedad.
 
DISCUSIÓN
La histiocitosis de células de Langerhans (HCL) es 
una neoplasia mieloide inflamatoria poco frecuente 
en la población pediátrica, cuya presentación clínica 
heterogénea continúa representando un desafío diag-
nóstico, especialmente en lactantes.¹,² Las manifes-
taciones iniciales suelen ser inespecíficas y pueden 
simular enfermedades infecciosas o inflamatorias co-
munes, situación que favorece retrasos diagnósticos 
y el inicio de tratamientos empíricos antes de estable-
cer el diagnóstico definitivo.³,⁴
En el presente caso, la paciente debutó durante el 
primer año de vida con fiebre, rinorrea, irritabilidad y 
adenopatías cervicales progresivas, por lo que recibió 
diversos tratamientos antimicrobianos sin respuesta 
clínica. La persistencia de los síntomas, la aparición 
de lesiones cutáneas, la pérdida ponderal y el desa-
rrollo de citopenias motivaron ampliar el abordaje 
diagnóstico, permitiendo identificar una enfermedad 
infiltrativa de origen no infeccioso. Esta evolución 
coincide con lo descrito en la literatura, donde el retra-
so diagnóstico constituye una característica frecuen-
te de la HCL multisistémica.³,⁴
La presencia de adenopatías persistentes, anemia, 
bicitopenia, hepatomegalia y lesiones osteolíticas 
orientó hacia una enfermedad multisistémica. Apro-
ximadamente entre el 30% y el 40% de los pacientes 
pediátricos presentan compromiso de múltiples órga-
nos al momento del diagnóstico, condición asociada 
con mayor morbilidad y riesgo de afectación de ór-
ganos considerados de riesgo, como hígado, bazo y 
médula ósea.¹,⁵ En este contexto, las alteraciones he-
matológicas constituyen un dato de alarma que debe 
motivar una evaluación diagnóstica integral.

 

CONCLUSIONES
La histiocitosis de células de Langerhans multisisté-
mica es una enfermedad poco frecuente con manifes-
taciones clínicas iniciales inespecíficas, lo que puede 
retrasar su diagnóstico, especialmente en lactantes. 
La presencia de adenopatías persistentes, lesiones 
cutáneas de evolución atípica, citopenias y lesiones 
osteolíticas debe motivar la sospecha de esta entidad 
e impulsar un abordaje diagnóstico oportuno.
El presente caso resalta la importancia de la biopsia 
con estudio histopatológico e inmunohistoquímico 
para establecer el diagnóstico definitivo, así como 
del tratamiento multidisciplinario para mejorar la evo-
lución clínica. Asimismo, enfatiza la necesidad de 
considerar la histiocitosis de células de Langerhans 
dentro del diagnóstico diferencial de enfermedades 
infecciosas persistentes y otras patologías infiltrati-
vas en pacientes pediátricos con compromiso sisté-
mico.
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RESUMEN
Introducción: El lipoma mesentérico es una neoplasia 
benigna poco frecuente en la edad pediátrica. Aunque 
la mayoría de los casos permanecen asintomáticos, 
puede manifestarse como abdomen agudo cuando se 
asocia con torsión vascular, obstrucción intestinal o 
compromiso isquémico.
Caso clínico: Paciente masculino de 9 años de edad 
con dolor abdominal, disuria, polaquiuria y fiebre. A la 
exploración física presentó abdomen blando y depre-
sible, con hallazgos no concluyentes para apendicitis 
aguda. Los estudios de laboratorio mostraron leuco-
citosis y el ultrasonido abdominal reportó una imagen 
sugestiva de plastrón en fosa iliaca derecha. Se esta-
bleció el diagnóstico de abdomen agudo de etiología 

a determinar. Durante la laparotomía exploradora se 
identificó una tumoración localizada en el borde me-
sentérico del íleon terminal con datos de isquemia 
asociada. Se realizó resección quirúrgica con evolu-
ción favorable. El estudio histopatológico confirmó un 
tumor benigno lipomatoso.
Conclusiones: El lipoma mesentérico constituye una 
causa poco frecuente de abdomen agudo en pediatría. 
Su presentación clínica puede simular otras patologías 
quirúrgicas abdominales. El diagnóstico definitivo se 
establece mediante estudio histopatológico. La aso-
ciación con un quiste renal simple observada en este 
caso parece corresponder a un hallazgo incidental.
Palabras clave: lipoma mesentérico, abdomen agudo, 
dolor abdominal, pediatría, tumor benigno.

ABSTRACT
Introduction: Mesenteric lipoma is a rare benign neo-
plasm in the pediatric population. Although most ca-
ses remain asymptomatic, it may present as an acute 
abdomen when associated with vascular torsion, in-
testinal obstruction, or ischemic compromise.
Case Report: A 9-year-old male patient presented with 
abdominal pain, dysuria, urinary frequency, and fever. 
Physical examination revealed a soft, depressible ab-
domen, with findings that were not conclusive for acu-
te appendicitis. Laboratory studies showed leukocyto-
sis, and abdominal ultrasonography demonstrated an 
image suggestive of an inflammatory mass (plastron) 
in the right iliac fossa. A diagnosis of acute abdomen 
of undetermined etiology was established. During ex-
ploratory laparotomy, a mass located at the mesente-
ric border of the terminal ileum was identified, showing 
evidence of associated ischemia. Surgical resection 
was performed, and the patient had a favorable posto-
perative course. Histopathological examination confir-
med a benign lipomatous tumor.
Conclusions: Mesenteric lipoma is an uncommon 
cause of acute abdomen in pediatric patients. Its clini-

Lipoma del mesenterio como causa de 
abdomen agudo en pediatría: reporte de un 
caso y revisión de la literatura

Mesenteric lipoma. Cause of acute abdomen in pediatrics. 
Case report and literature review.
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cal presentation may mimic other surgical abdominal 
conditions. Definitive diagnosis is established through 
histopathological examination. The association with a 
simple renal cyst observed in this case appears to re-
present an incidental finding.
Key Words: Abdominal pain, escholar, lipoma, mesen-
tery.

INTRODUCCIÓN 
El lipoma es una neoplasia benigna constituida por 
adipocitos maduros que puede desarrollarse en diver-
sas localizaciones anatómicas, principalmente en el 
tronco y las extremidades. Sin embargo, su aparición 
en el mesenterio intestinal es poco frecuente, espe-
cialmente en la población pediátrica.¹ La mayoría de 
los casos se diagnostican en menores de tres años; se 
estima que más del 80% ocurren antes de esta edad 
y aproximadamente el 40% durante el primer año de 
vida.²,³
Los lipomas mesentéricos pueden permanecer asin-
tomáticos o manifestarse con cuadros de abdomen 
agudo. Entre las formas de presentación clínica se in-
cluyen dolor abdominal paroxístico y síndrome subo-
clusivo, los cuales pueden progresar a vólvulo intesti-
nal.⁴ La torsión del lipoma mesentérico se observa con 
mayor frecuencia en lesiones de gran tamaño.⁵
Los hallazgos diagnósticos más característicos inclu-
yen la presencia de una masa abdominal asintomática, 
distensión abdominal progresiva y una lesión intraperi-
toneal de densidad grasa identificada mediante tomo-
grafía computarizada. El principal diagnóstico diferen-
cial es el lipoblastoma.⁶ Este último corresponde a una 
neoplasia benigna poco frecuente derivada de grasa 
embrionaria, que se presenta casi exclusivamente en 
lactantes y niños pequeños.
A pesar de su rápido crecimiento y potencial de inva-
sión local, el lipoblastoma tiene un pronóstico favora-
ble. Se presenta en dos variantes clínicas: una forma 
localizada y bien delimitada, denominada lipoblasto-
ma, y una forma difusa o multicéntrica conocida como 
lipoblastomatosis.⁷
El lipoblastoma mesentérico es una entidad excep-
cionalmente rara. Se origina a partir de tejido adiposo 
embrionario y suele localizarse en el mesenterio del 
íleon.⁸,⁹
Otras entidades que deben considerarse en el diag-
nóstico diferencial son los quistes mesentéricos y las 
duplicaciones intestinales. En los estudios contrasta-
dos con bario y en las radiografías laterales de abdo-
men, los quistes omentales suelen localizarse por de-

lante de las asas intestinales y muestran una densidad 
compatible con contenido líquido. Por su parte, las 
duplicaciones intestinales suelen manifestarse con 
síntomas de obstrucción intestinal aguda o crónica 
antes de alcanzar el tamaño observado en los quistes 
o lipomas sintomáticos.¹⁰
Los lipomas están constituidos por adipocitos madu-
ros y, en los estudios de imagen, particularmente la 
ecografía y la tomografía computarizada, suelen iden-
tificarse como masas de contenido graso.¹¹,¹² Desde 
el punto de vista histopatológico, se caracterizan por 
una proliferación de tejido adiposo maduro atravesado 
por tractos fibroconectivos y con abundante vascula-
rización.¹³
El objetivo del presente reporte es describir el caso de 
un lipoma mesentérico asociado a un quiste renal sim-
ple asintomático en un paciente pediátrico, así como 
revisar la literatura disponible sobre esta infrecuente 
entidad clínica.

CASO CLÍNICO 
Paciente masculino de 9 años, como antecedentes he-
redofamiliares, madre de 41 años y padre de 41 años, 
ambos sin antecedentes patológicos de relevancia. 
Cuenta con una hermana de 22 años y un hermano de 
10 años, ambos aparentemente sanos.
El padecimiento actual inició a las 18:00 horas del 31 
de mayo de 2024 con dolor abdominal, disuria, pola-
quiuria y fiebre no cuantificada. Fue valorado inicial-
mente mediante ultrasonido abdominal, el cual reportó 
datos sugestivos de proceso inflamatorio apendicular, 
por lo que fue referido al Servicio de Cirugía Pediátrica 
para su evaluación.
A la exploración física se encontró paciente despier-
to, tranquilo y orientado, con adecuada coloración de 
tegumentos y mucosa oral regularmente hidratada. 
Presentaba cráneo normocéfalo, cuello cilíndrico sin 
adenomegalias palpables y sin alteraciones cardiopul-
monares. El abdomen era blando y depresible, con 
signo de Blumberg dudoso; los signos de Rovsing, Mc-
Burney, psoas y obturador fueron negativos. El signo 
de Giordano fue positivo del lado derecho. Los hallaz-
gos clínicos no fueron concluyentes para apendicitis 
aguda. La exploración de genitales y extremidades no 
mostró alteraciones.
Los estudios de laboratorio reportaron leucocitosis 
con predominio de neutrófilos (14,360 células/mm³; 
neutrófilos 66.2%). El examen general de orina fue nor-
mal. El ultrasonido abdominal mostró una imagen su-

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 30-35



32

A
BR

IL
 2

02
6

Bo
le

tín
 C

lín
ic

o 
H

os
pi

ta
l I

nf
an

til
 d

el
 E

st
ad

o 
de

 S
on

or
a

gestiva de plastrón localizada en la fosa iliaca derecha 
(Figura 1).
De manera incidental se identificó un riñón derecho 
con dimensiones de 82 × 31 × 34 mm, contornos re-
gulares y ecogenicidad heterogénea secundaria a la 
presencia de un quiste renal simple de 31 × 28 × 28 
mm, con volumen estimado de 13.7 cm³, localizado en 
el polo inferior. La relación corticomedular se encon-
traba conservada y no se observaron datos de ectasia 
pielocalicial (Figura 2).
Con base en los hallazgos clínicos e imagenológicos, 
se estableció el diagnóstico de abdomen agudo de 
etiología a determinar. Se decidió realizar tratamiento 
quirúrgico mediante laparotomía exploradora a través 
de una incisión periumbilical (Figura 3). Durante el pro-
cedimiento se identificó una tumoración localizada 
en el borde mesentérico del íleon terminal con datos 
de isquemia asociados a torsión vascular (Figura 4). 
Asimismo, se observó aproximadamente 100 mL de 
líquido citrino libre en cavidad abdominal. Se efectuó 
la resección del lipoma mesentérico mediante ente-
rotomía en el sitio de inserción al intestino delgado, 
seguida de reparación primaria con poliglactina 3-0. 
Durante su estancia intrahospitalaria permaneció en 
ayuno durante cuatro días, con manejo mediante so-
luciones parenterales, omeprazol y cefotaxima. La 
evolución clínica fue satisfactoria, por lo que egresó 
al quinto día de hospitalización sin complicaciones y 
con seguimiento programado en la consulta externa 
de Cirugía Pediátrica.
El estudio histopatológico reportó tejido fibroconecti-
vo con fibrosis cicatrizal y hemorragia reciente, perito-
nitis crónica y aguda intensa inespecífica, así como te-

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 30-35

Figura 1. El estudio de ultrasonido. En la intersección de 
la fosa iliaca derecha y mesogastrio, muestra una imagen 
hipoecoica irregular, con estriación de los planos grasos 
adyacentes y escasa vascularidad periférica posterior a la 
aplicación Doppler color. Con un volumen de 12 cc. (Elipse 
de color blanco).

Figura 2. Riñón derecho con dimensiones de 82X31X34, 
contornos regulares, ecogenicidad heterogénea por la 
presencia de quiste renal simple de 31x 28 x 28 mm, 
volumen de 13.7 cc. (flechas blancas), localizado en el 
polo inferior, relación cortico medular conservada, sin 
ectasia pielocaliceal.

Figura 4. Muestra flecha blanca, el pedículo vascular, 
que además involucra la pared intestinal en su borde 
mesentérico; del lipoma mesentérico que presenta torsión 
con la consecuente isquemia del lipoma manifestada por 
la coloración obscura del tejido isquémico; flecha negra.

Figura 3. Muestra la incisión periumbilical, de la cirugía 
abdominal abierta “mínimamente invasiva”. 
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jido adiposo maduro con inflamación crónica y aguda 
inespecífica. Con base en los hallazgos histopatológi-
cos, se estableció el diagnóstico definitivo de tumor 
benigno lipomatoso intraabdominal (Figura 5). 

DISCUSIÓN 
Los lipomas mesentéricos son tumores benignos 
poco frecuentes del tracto gastrointestinal, cuya lo-
calización más habitual corresponde al mesenterio 
ileal.¹⁵ En el presente caso, la lesión se originó en el 
borde mesentérico del íleon terminal, concordando 
con lo descrito en la literatura. Aunque la mayoría de 
los lipomas mesentéricos permanecen asintomáticos, 
algunos pacientes pueden desarrollar complicaciones 
como vólvulo del intestino delgado, obstrucción intes-
tinal aguda o torsión de su pedículo vascular.¹⁶,¹⁷
El paciente presentado desarrolló un cuadro de abdo-
men agudo secundario a la torsión del pedículo vascu-
lar del lipoma, lo que condicionó isquemia de la lesión 
y motivó su resolución quirúrgica. Este mecanismo 
explica adecuadamente la sintomatología observada 
y constituye una de las formas de presentación menos 
frecuentes de esta entidad.
Desde el punto de vista histopatológico, los lipomas 
mesentéricos están constituidos por adipocitos ma-
duros organizados en lóbulos separados por finos 
septos de tejido fibroconectivo y abundante vascu-
larización.¹⁸⁻²⁰ Los hallazgos observados en nuestro 
paciente fueron consistentes con las características 
descritas previamente y permitieron confirmar el diag-
nóstico de tumor benigno lipomatoso intraabdomi-
nal.²¹
Entre los principales diagnósticos diferenciales se 
encuentra el lipoblastoma, una neoplasia benigna 
compuesta por adipocitos en diferentes etapas de 

maduración, incluyendo adipocitos maduros, lipoblas-
tos univacuolados o multivacuolados y prelipoblastos 
indiferenciados.²² Asimismo, debe establecerse diag-
nóstico diferencial con el liposarcoma, neoplasia ma-
ligna del tejido adiposo excepcional en la edad pediá-
trica, así como con hemangiomas y angiolipomas.²³,²⁴
De manera incidental, durante la evaluación diagnós-
tica se identificó un quiste renal simple localizado en 
el polo inferior del riñón derecho. Las enfermedades 
quísticas renales comprenden un amplio espectro de 
alteraciones congénitas y adquiridas, algunas de ori-
gen hereditario y otras de presentación esporádica.²⁵,²⁶ 
En la población pediátrica, estos hallazgos suelen de-
tectarse durante estudios realizados por infección uri-
naria, masa abdominal, alteraciones genéticas o como 
parte de la evaluación de otras enfermedades.²⁵
En el presente caso, el quiste renal fue un hallazgo 
incidental, ya que el paciente permaneció asintomá-
tico desde el punto de vista urinario y no presentó 
alteraciones en el examen general de orina ni en el 
seguimiento clínico posterior. Aunque diversas en-
fermedades fibroquísticas hepatorrenales incluyen 
alteraciones quísticas renales dentro de su espectro 
clínico, no existe evidencia que vincule al lipoma me-
sentérico con este tipo de patologías.²⁷,²⁸
Se han propuesto múltiples clasificaciones de las en-
fermedades quísticas renales basadas en criterios 
etiológicos, morfológicos, funcionales y genéticos, 
entre las que destacan las propuestas por Habib y co-
laboradores.²⁹ Asimismo, entidades como la poliquis-
tosis renal autosómica recesiva representan formas 
graves de enfermedad quística renal de inicio tem-
prano; sin embargo, hasta la fecha no se ha descrito 
asociación alguna entre estas enfermedades y los li-
pomas mesentéricos.³⁰
Aunque existen reportes aislados de enfermedad re-
nal quística adquirida en población pediátrica,³¹ la na-
turaleza incidental del hallazgo observado en nuestro 
paciente impide establecer una relación causal entre 
ambas entidades. Por ello, se optó por mantener vigi-
lancia clínica e imagenológica periódica, reservando 
intervenciones adicionales para aquellos casos que 
presenten crecimiento progresivo, alteraciones fun-
cionales o manifestaciones clínicas asociadas.
Hasta donde alcanza nuestro conocimiento, la asocia-
ción entre lipoma mesentérico y quiste renal simple 
asintomático no ha sido previamente reportada. No 
obstante, la evidencia disponible es insuficiente para 
establecer una relación fisiopatológica entre ambas 
condiciones, por lo que su coexistencia probablemen-
te corresponda a un hallazgo incidental.

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 30-35

Figura 5. Muestra tejido adiposo maduro (flecha negra), y 
abundantes vasos sanguíneos (flecha blanca). Compatible 
con lo descrito como lipoma benigno.
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Resumen
Introducción: La secuencia de Potter y la sirenome-
lia son anomalías congénitas poco frecuentes aso-
ciadas con una elevada mortalidad perinatal. La se-
cuencia de Potter se desarrolla como consecuencia 
de oligohidramnios o anhidramnios prolongado, ge-
neralmente secundario a anomalías renales graves, 
mientras que la sirenomelia se caracteriza por diver-
sos grados de fusión de las extremidades inferiores 
y múltiples malformaciones asociadas. La coexisten-
cia de ambas entidades es excepcional y representa 
un importante desafío diagnóstico prenatal y neona-
tal.
Caso clínico: Se presenta el caso de un recién nacido 
pretérmino de 32 semanas de gestación con diag-
nóstico prenatal de anhidramnios y displasia renal 
multiquística bilateral. El embarazo se complicó con 
preeclampsia con datos de severidad. Al nacimiento, 
el paciente presentó restricción del crecimiento in-
trauterino severa, facies característica de secuencia 
de Potter, hipoplasia torácica y alteraciones compati-
bles con sirenomelia, incluyendo fusión de las extre-
midades inferiores, genitales indiferenciados y ano-
malías del desarrollo caudal. Debido a la gravedad 
de las malformaciones congénitas y al pronóstico 
desfavorable, se otorgaron medidas de confort, falle-
ciendo durante la primera hora de vida extrauterina.
Conclusiones: La coexistencia de hallazgos compa-
tibles con secuencia de Potter y sirenomelia consti-
tuye una condición extremadamente infrecuente y de 
muy mal pronóstico. Este caso resalta la importancia 
del diagnóstico prenatal oportuno de las malforma-
ciones congénitas mayores, así como del adecuado 
asesoramiento perinatal y genético a los padres ante 

entidades asociadas con escasas posibilidades de 
supervivencia neonatal.
Palabras clave: Secuencia de Potter; Sirenomelia; An-
hidramnios; Displasia renal multiquística; Malforma-
ciones congénitas.

Abstract
Introduction: Potter sequence and sirenomelia are 
rare congenital anomalies associated with high per-
inatal mortality. Potter sequence results from pro-
longed oligohydramnios or anhydramnios, most 
commonly secondary to severe renal abnormalities, 
whereas sirenomelia is characterized by varying de-
grees of fusion of the lower limbs and multiple asso-
ciated malformations. The coexistence of both con-
ditions is exceptionally uncommon and represents a 
significant prenatal and neonatal diagnostic challen-
ge.
Case Report: We present the case of a preterm neo-
nate born at 32 weeks of gestation with a prenatal 
diagnosis of anhydramnios and bilateral multicystic 
renal dysplasia. The pregnancy was complicated by 
preeclampsia with severe features. At birth, the neo-
nate exhibited severe intrauterine growth restriction, 
characteristic Potter facies, thoracic hypoplasia, and 
findings consistent with sirenomelia, including fusion 
of the lower extremities, ambiguous genitalia, and 
caudal developmental anomalies. Given the severity 
of the congenital malformations and the poor prog-
nosis, comfort care measures were provided. The pa-
tient died during the first hour of extrauterine life.
Conclusions: The coexistence of findings compatible 
with Potter sequence and sirenomelia is an extremely 
rare condition associated with a very poor prognosis. 
This case highlights the importance of timely prena-
tal diagnosis of major congenital malformations, as 
well as appropriate perinatal and genetic counseling 
for parents when conditions associated with minimal 
chances of neonatal survival are identified.
Keywords: Potter Sequence; Sirenomelia; Anhydram-
nios; Multicystic Renal Dysplasia; Congenital Abnor-
malities.
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Secuencia de Potter con hallazgos
compatibles con sirenomelia en un recién
nacido con anhidramnios: reporte de caso
Potter sequence with findings consistent with sirenomelia in 
a newborn with anhydramnios: case report
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Introducción
La secuencia de Potter es una entidad congénita 
poco frecuente descrita originalmente por Edith Po-
tter en 1946.¹ Se caracteriza por un conjunto de alte-
raciones secundarias a oligohidramnios o anhidram-
nios prolongado durante la gestación, generalmente 
asociado con anomalías renales severas, como age-
nesia renal bilateral o displasia renal multiquística.²,³
La disminución del líquido amniótico condiciona 
compresión fetal crónica, lo que favorece el desa-
rrollo de alteraciones craneofaciales características, 
deformidades musculoesqueléticas e hipoplasia pul-
monar, esta última considerada la principal causa de 
mortalidad neonatal.²,³
Dentro de los diagnósticos diferenciales se encuen-
tra la sirenomelia, una malformación congénita extre-
madamente rara caracterizada por la fusión parcial 
o completa de las extremidades inferiores y asocia-
da con alteraciones urogenitales, gastrointestinales 
y vasculares.⁴,⁵ Aunque ambas entidades pueden 
coexistir, sus mecanismos fisiopatológicos no son 
completamente equivalentes, por lo que su diferen-
ciación resulta fundamental para comprender la evo-
lución clínica y el pronóstico del paciente.
El objetivo del presente reporte es describir un caso 
de secuencia de Potter con hallazgos compatibles 
con sirenomelia en un recién nacido pretérmino con 
antecedente de anhidramnios, así como revisar los 
principales elementos clínicos que permiten estable-
cer el diagnóstico diferencial entre ambas entidades.

Presentación del caso 
Paciente femenina de 18 años, primigesta, con em-
barazo de 32 semanas de gestación determinado por 
amenorrea. Recibió control prenatal con cuatro con-
sultas y ocho estudios ultrasonográficos obstétricos, 
en los que se documentó displasia renal multiquís-
tica bilateral asociada con anhidramnios, hallazgos 

compatibles con secuencia de Potter.
Acudió a la unidad hospitalaria por presentar cifras 
tensionales elevadas, corroboradas en dos ocasio-
nes a su ingreso (160/110 mmHg), por lo que se in-
tegró el diagnóstico de preeclampsia con datos de 
severidad. Los estudios de laboratorio maternos re-
portaron grupo sanguíneo Rh negativo y prueba de 
reagina plasmática rápida (RPR) positiva para sífilis. 
Debido al diagnóstico materno, se decidió la interrup-
ción del embarazo mediante operación cesárea.
A las 22:30 horas nació un recién nacido con sexo 
fenotípicamente indiferenciado, quien presentó res-
piración espontánea y llanto débil al nacimiento, 
acompañado de pobre esfuerzo respiratorio, hipoto-
nía generalizada y cianosis difusa. Ante los antece-
dentes prenatales y la evidencia de anhidramnios, se 
realizó pinzamiento inmediato del cordón umbilical y 
se trasladó a cuna de calor radiante para su estabili-
zación inicial. Se documentó una frecuencia cardiaca 
de 100 latidos por minuto y temperatura corporal de 
36.3 °C. La calificación de APGAR fue de 4 al minuto 
y 4 a los cinco minutos.
La somatometría mostró peso al nacer de 980 g (per-
centil <0.01), talla de 35 cm (percentil 0.09), períme-
tro cefálico de 28 cm (percentil 10.57), perímetro ab-
dominal de 19 cm y perímetro torácico de 21 cm. La 
valoración de Capurro estimó una edad gestacional 
de 32.4 semanas.
A la exploración física se identificó un recién nacido 
pretérmino con restricción del crecimiento intrauteri-
no severa, corroborada mediante percentiles al naci-
miento. Presentaba cianosis marcada en extremida-
des distales, xerosis generalizada con descamación 
fina y piel redundante secundaria a la escasa canti-
dad de tejido adiposo subcutáneo y al antecedente 
de anhidramnios crónico.
Se observaron rasgos faciales característicos de se-
cuencia de Potter, incluyendo puente nasal ancho y 

B
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Figura 1A. Datos de la secuencia de Potter: puente nasal ancho y deprimido, micrognatia, surcos infraorbitarios 
acentuados. Figura 1B. Orejas de implantación baja con plegamiento anómalo, así como extremidad inferior única.

A B



38

A
BR

IL
 2

02
6

Bo
le

tín
 C

lín
ic

o 
H

os
pi

ta
l I

nf
an

til
 d

el
 E

st
ad

o 
de

 S
on

or
a

deprimido, pliegues epicánticos prominentes, surcos 
infraorbitarios acentuados, nariz en silla de montar y 
micrognatia (Figura 1A). La cavidad oral no mostró 
alteraciones estructurales evidentes. Los pabellones 
auriculares presentaban implantación baja, escaso 
desarrollo cartilaginoso y plegamiento anómalo (Fi-
gura 1B).

En el aparato respiratorio se observó hipoplasia torá-
cica relativa, con tórax simétrico y patrón respiratorio 
agónico. La exploración cardiovascular mostró rui-
dos cardiacos presentes, sin agregados patológicos. 
El abdomen era excavado, depresible, sin peristalsis 
audible ni visceromegalias palpables.
En la exploración genitourinaria se observó ausencia 
de diferenciación genital externa, compatible con ge-
nitales ambiguos. Asimismo, se documentó fusión de 
las extremidades inferiores con hallazgos compati-
bles con sirenomelia (Figura 2A). En la región lumbo-
sacra se identificó una terminación caudal anómala, 
sin evidencia de pliegue interglúteo (Figura 2B).
La exploración musculoesquelética mostró extremi-
dades superiores íntegras, sin alteraciones aparen-
tes. En la extremidad inferior fusionada se lograban 
palpar dos fémures y dos tibias. Con base en los ha-
llazgos clínicos y en la información obtenida median-
te ultrasonido prenatal, se consideró que el cuadro 
era incompatible con la vida extrauterina.
Se integraron los siguientes diagnósticos: recién na-
cido pretérmino de 32.4 semanas de gestación por 
Capurro, restricción del crecimiento intrauterino se-

vera, secuencia de Potter, displasia renal multiquís-
tica bilateral diagnosticada por ultrasonido prenatal, 
probable sífilis congénita, hijo de madre Rh negativo, 
hijo de madre con preeclampsia con datos de se-
veridad y antecedente de anhidramnios. Debido al 
pronóstico extremadamente desfavorable y a la in-
compatibilidad con la vida derivada de las malforma-
ciones congénitas mayores presentes, se otorgaron 
medidas de confort. El paciente falleció a las 23:30 
horas, una hora después del nacimiento.

Discusión 
El aspecto más relevante de este caso es la coexis-
tencia de hallazgos clínicos compatibles con secuen-
cia de Potter y sirenomelia, dos entidades congénitas 
poco frecuentes que comparten algunas manifesta-
ciones fenotípicas y un pronóstico generalmente des-
favorable. La secuencia de Potter se desarrolla como 
consecuencia de oligohidramnios o anhidramnios 
prolongado, habitualmente secundario a anomalías 
renales graves, mientras que la sirenomelia se carac-
teriza por la fusión parcial o completa de las extremi-
dades inferiores asociada a malformaciones urogeni-
tales, gastrointestinales y vasculares.⁶,⁷
Aunque la etiología de la sirenomelia no ha sido com-
pletamente esclarecida, una de las hipótesis más 
aceptadas es la teoría del “robo vascular” propuesta 
por Stevenson en 1986, la cual plantea una alteración 
en la irrigación caudal del embrión que condiciona un 
desarrollo anómalo de las estructuras derivadas de 
esta región.⁶ Sin embargo, en el presente caso, la pre-

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 36-39

Figura 2A. Ausencia de diferenciación genital externa y fusión de las extremidades inferiores, hallazgos clínicos 
compatibles con sirenomelia. Figura 2B. Presencia de apéndice cutáneo en la región sacrococcígea, asociado a 
alteraciones del desarrollo caudal.
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sencia documentada de displasia renal multiquística 
bilateral y anhidramnios severo sugiere que una parte 
importante de las manifestaciones observadas pue-
de explicarse por la secuencia fisiopatológica propia 
del síndrome de Potter. La ausencia prolongada de 
líquido amniótico favorece la compresión fetal cró-
nica, lo que contribuye al desarrollo de alteraciones 
craneofaciales, deformidades esqueléticas e hipopla-
sia pulmonar.⁶,⁷
El diagnóstico diferencial entre ambas entidades 
puede resultar complejo, particularmente cuando 
coexisten múltiples malformaciones congénitas. La 
evaluación diagnóstica suele apoyarse en los hallaz-
gos clínicos y en estudios de imagen prenatales y 
posnatales. En este caso no fue posible realizar es-
tudios radiográficos posteriores al nacimiento, por lo 
que no se logró clasificar la sirenomelia de acuerdo 
con la clasificación de Stocker y Heifetz.⁸ No obstan-
te, durante la exploración física se identificó una ex-
tremidad inferior fusionada en la que se palpaban dos 
fémures y dos tibias, hallazgo que apoya la presencia 
de una alteración compatible con sirenomelia.
El pronóstico de ambas entidades está determinado 
principalmente por la gravedad de las malformacio-
nes asociadas. En la secuencia de Potter, la hipopla-
sia pulmonar constituye el principal factor pronósti-
co, ya que la disminución severa del líquido amniótico 
impide el adecuado desarrollo pulmonar intrauterino. 
Como consecuencia, los pacientes presentan insufi-
ciencia respiratoria grave desde el nacimiento, gene-
ralmente refractaria a las medidas terapéuticas con-
vencionales.⁹
En el presente caso, la combinación de anhidramnios 
severo, displasia renal multiquística bilateral, hipopla-
sia torácica y hallazgos compatibles con sirenomelia 
condicionó un pronóstico extremadamente desfavo-
rable y una supervivencia extrauterina limitada, situa-
ción que motivó la implementación de medidas de 
confort y cuidados paliativos neonatales.

Conclusión
a secuencia de Potter y la sirenomelia son malfor-
maciones congénitas poco frecuentes asociadas 
con una elevada mortalidad neonatal. La coexisten-
cia de hallazgos compatibles con ambas entidades 
representa un desafío diagnóstico y pronóstico, es-
pecialmente en presencia de anhidramnios severo y 
anomalías renales mayores.
El presente caso resalta la importancia del diagnós-
tico prenatal oportuno mediante ultrasonido obstétri-
co, ya que permite identificar malformaciones congé-
nitas graves, establecer un pronóstico más preciso y 
brindar asesoramiento adecuado a los padres duran-
te el embarazo y el periodo perinatal.

Asimismo, este reporte contribuye a la documenta-
ción de una asociación clínica infrecuente y refuerza 
la necesidad de continuar generando evidencia sobre 
estas entidades para mejorar su reconocimiento y 
abordaje multidisciplinario.
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Este infográfico destaca los factores clínicos y fisio-
patológicos de la fiebre manchada por Rickettsia ric-
kettsii, los cuales describen su progreso clínico. Tras 
la mordedura de la garrapata infectada pasa un pe-
riodo de incubación promedio de 7 días (rango: 2-12 
días).1, 2

Su diagnóstico representa un desafío clínico debido a 
la inespecificidad de sus síntomas iniciales.³ Durante 
la fase pre exantemática (días 1-4 de sintomatología), 
predominan síntomas como fiebre >39°C, cefalea, 
náuseas y mialgias. Otras manifestaciones como  el 
edema peri orbitario y dolor en pantorrillas, ha sido 
asociado más comúnmente a sospecha temprana en 
pacientes pediátricos. 4

Al evolucionar a la fase exantemática (día 5+), la apa-
rición de exantema maculopapular y posteriormente 
petequial, con afectación inicial  en palmas y manos 
que se extienden a  tronco, indican daño endotelial 
avanzado y suele ser acompañado con algún grado 
de lesión orgánica. 5
El inicio del tratamiento con doxiciclina dentro de los 

primeros 5 días desde el inicio de los síntomas es 
fundamental para prevenir complicaciones severas y 
disminuir la tasa de mortalidad. 1-5

Palabras clave: fiebre manchada por Rickettsia ricke-
ttsii; rickettsiosis; evolución clínica

La ventana crítica: evolución clínica de la 
fiebre manchada por Rickettsia rickettsii

The critical time window: clinical evolution of Rocky 
Mountain spotted fever

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2026; 43 (1); 40-43

Prevención al alcance: de la ciencia a la aplicación clínica.
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1.- El Boletín Clínico del Hospital Infantil del Estado de 
Sonora (BCHIES) es una publicación de la Asociación 
Médica del Hospital Infantil del Estado de Sonora, 
y acepta para revisión informes y aquellos trabajos 
científicos que se refieran a la pediatría y a la salud 
de niños y adolescentes.

2.- Los trabajos enviados deberán ser originales e in-
éditos. Eventualmente se recibirán editoriales o escri-
tos de interés general.

3.- Los manuscritos se prepararán conforme lo esta-
blece el Comité Internacional de Editores de Revis-
tas Médicas. Re- commendations for the Conduct, 
Reporting, Editing, and Publication of Scholarly Work 
in Medical Journals. Updated December 2014.www.
icmje.org/icmje-recommendations.pdf. Una versión 
en español está disponible en: http://www. medigra-
phic.com/requisitos

4.- Los trabajos se enviarán vía electrónica a la si-
guiente dirección de correo: bolclinhies@gmail.com, 
se anexarán como primer documento: lista de cotejo 
verificada, consentimiento de los autores y cesión de 
derechos.

5.- El editor y co-editores decidirán qué manuscrito 
será enviado a los revisores. No se aceptarán traba-
jos incompletos o presentados en forma inadecuada.

6.- Los trabajos serán enviados a dos revisores exper-
tos, quienes en un plazo no mayor de 6 semanas, da-
rán su dictamen: aceptado, aceptado con modifica-
ciones y no aceptado para su publicación. En caso de 
ser necesario, se puede consultar a un tercer revisor. 
Los formatos de los trabajos pueden ser los siguien-
tes: artículo original, artículo de revisión, caso clínico, 
artículos especiales, noticias y cartas al editor. Los 
editoriales se realizan por invitación directa del edi-
tor, quien además informará a los autores principales 
sobre el proceso de revisión y su dictamen final.

7.- Todos los textos del manuscrito deberán escri-
birse a doble espacio, letra Arial 12, con márgenes 
de 2.5 cm; las páginas deberán numerarse, inician-
do desde el título. La extensión del texto no deberá 
superar las 4,000 palabras o 15 cuartillas. 8.- Título. 
Se colocará en la hoja frontal, tanto en inglés como 
en español; deberá ser conciso, pero informativo, e 
ir se- guido del nombre del autor o autores y su ads-
cripción institucional. En la hoja de presentación se 

deberá anotar, además, la dirección, teléfono y correo 
electrónico del autor principal o responsable de la co-
rrespondencia.

9.- Resumen. Deberá estar estructurado de acuerdo 
con los reglamentos y de 250 palabras máximo, tan-
to en español como en inglés. Las palabras clave no 
deben de ser más de 6.

10.- Abreviaturas. Sólo se aceptarán las de uso co-
mún, se debe evitar su uso en el título y en el resu-
men. Cuando se em- pleen en el texto por primera 
vez, la abreviatura extendida debe ir seguido de la 
abreviatura entre paréntesis.

11.- Cuadros. Llevarán interlineado a doble espacio, 
cada uno en hoja, numerados según el orden de apa-
rición; el número y título del cuadro aparecen arriba 
del mismo y la nota explicatoria en la parte inferior.

12.- Leyenda de figuras. Llevarán interlineado a do-
ble espacio y estar numeradas de acuerdo con su 
orden de aparición, así como proveer suficiente in-
formación para permitir la interpretación de la figura 
sin necesidad de referirse al texto. 13.- Figuras. Las 
imágenes tanto de fotografía o estudios radiológicos 
deben ser originales y con alta calidad de impre- sión. 
Si se utilizan fotografías identificables de pacientes, 
se deberán acompañar de su permiso escrito para su 
publica- ción, ya sea el mismo paciente o un familiar 
quien lo haga. En caso de no contar con el permiso, 
las imágenes deberán modificarse.

14.- Responsabilidades de los autores:
El trabajo debe ser inédito y no haber sido enviado a 
otra publicación, tener disposición de aportar a los 
editores la información adicional que se le solicite,
autorizar al autor principal la revisión de la copia edi-
tada, para la toma de decisiones pertinentes respec-
to al trabajo, antes de sea publicado, en su caso, en-
viar dictamen de aprobación del Comité de Ética en 
Investigación, especificar en el contenido del artículo 
la presencia y/o ausencia de conflicto de interés.

15.- Dirigir correspondencia a:
Dr. Jaime G. Hurtado Valenzuela. Editor del Boletín 
Clínico del Hospital Infantil del Estado de Sonora.Re-
forma Norte 355, entre Avenida 8 y 11, Colonia Ley 
57. CP 83100. Teléfono: (662) 2890600 ext. 80734.
Hermosillo Sonora, México.
Correo electrónico: boletinclinicohies@gmail.com

LINEAMIENTO PARA AUTORES
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BOLETÍN CLÍNICO DEL HOSPITAL INFANTIL
DEL ESTADO DE SONORA

LISTA DE COTEJO Y CONSENTIMIENTO DE AUTORÍA
Antes de enviar su manuscrito, verifique por favor que su documento cumpla con los 
lineamientos establecidos por la revista

Lineamiento Verificado 
por el autor 

Verificado 
por BCHIES

Carta de consentimiento de todos los autores y cesión de derechos 

Página frontal completa

Resumen en español e inglés con título y palabras clave (de 3 a 6)

Texto con los apartados específicos para el tipo de artículo

Referencias bibliográficas en formato Vancouver

Tablas y figuras en páginas independientes

El manuscrito deberá estar escrito en Arial 12, márgenes de 2.5 cm 
y a doble espacio

Las páginas numeradas 

Los abajo firmantes manifiestan que este artículo es original, que no ha sido enviado a publicación a otra revis-
ta, que están de acuerdo con el orden de autoría. En caso de aceptarse para su publicación autorizan la trans-
ferencia de los derechos de autor.

Nombre

Primer Autor

Coautor

Coautor

Coautor

Coautor 

Coautor 

Firma
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AGRADECEMOS LA COLABORACIÓN DE 
LA SECRETARÍA DE SALUD DEL ESTADO DE SONORA

EN LA EDICIÓN E IMPRESIÓN DE ESTE BOLETÍN


