Almeria, a 01/08/2019
e S——ionte: ETHAN GABRIEL AVILA VALDEBENITO

N. Episodio: -

_Estudio genetico hipotonia, cariotipo, X fragil y prader will pendiente oStido producida 6.2 11 A>G.
-Estudio genético enfermedad intersticial: gen afectado SFTP(;, camplo nuct e asarme, elecky el
cambio aminoacidico producido p.Met71Val, genotipo heterocigoto, tipo mutacion factante

o ' 6n del metabolismo del surtac

g ' | isminuci |
patologico. Alteraciones en gen SFTPC se relacionan con dismi _  endboa: Bkl
pulmonar tipo 2, sindrome de distres respiratorio en prematuros y con fibrosis pqlmon:tl; églopé

patologia presenta patron autosomico dominante, el estado heterocigoto seria diagno .

- Gasometria: Ph 7.35 , pCO2 35 mmHg |
- EEG : Estudio electroencefalografico sin alteraciones de valoracion patologica, en el momento actual.

Juicio Clinico
Principal
NEUMOPATIA INTERSTICIAL

DEFICIT PROTEINA C DEL SURFACTANTE
INSUFICIENCIA RESPIRATORIA (HIPOXEMIA)

Secundarios
a

DESNUTRICION PROTEICO CALORICA MODERADA -SEVERA
SINDROME EMETICO

DESARROLLO PSICOMOTOR NO OPTIMO
PECTUS EXCAVATUM

HIPOTONIA

RETRASO MOTOR

b.

Laringomalacia tipo 4 leve
Tragueomalacia leve
Broncomalacia izquierda leve.

Tratamiento

RESPIRATORIO:
-Oxigenoterapia en gafas nasales. Minima FiO2 para mantener Sat02>92%. De forma permente y de caracter

cronico en la actulaidad debido a la patologia respiratoria de base que precisa el paciente.
- Para los desplazamientos del domicilio precisara portar Oxigeno portatil.

-Pulsioximetria

"*Bolos de metilprednisolona intravenosa mensual.

HIDROXICLOROQUINA A 6.5 MG/KG/DIA.
Azitromicina a dias alternos 2ml via oral cada 24 horas.

TRATAMIENTO RESPIRATORIO:

Oxigenoterapia continua
HIDROXICLOROQUINA A 6.5 MG/KG/DIA: 2,5ml de la férmula magistral

Azitromicina a dias alternos 2ml via oral cada 48 horas.

TRATAMIENTO DIGESTIVO:
INFATRINI PEPTISORB 4 tomas de 165 ml (a pasar en una hora y cuarto) y una toma nocturna de 150 mi (3

horas).
Aportes de 810kcal/dia.

Reuteri gotas: 5 al dia durante 14 dias.

"PRANZO susp: 0,5 ml cada 8 horas (20 minutos antes de las tomas). Si buena tolerancia pero no disminucion
de los vomitos, se puede aumentar a 0,7 mi/cada 8 horas o S| AUMENTO DE SOMNOLENCIA DURANTE EL
DIA AUMENTAR DE CANTIDAD LA DOSIS DE LA NOCHE, HASTA LLEGAR A 1ml.
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