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PRESENTACIÓN 
CASO CLÍNICO

-RNT femenino, 37 sem
PEG PN 1.704g, Talla 40cm CC 30cm

Cesárea
APGAR 9-9
Madre 37 años, G2P1A1

-Antecedentes perinatal: 
restricción de crecimiento 
al control de las 12 
semanas. 
- Sin antecedente familiar 
de consanguinidad
-Alta el 3er día de vida con 
LME 



Consulta a los 33 ddv
o Motivo de consulta → Falla en el medro

o Ingreso:
✓ Ingesta de 50-60cc x toma
✓ Peso: 1.830g →incremento de 5g/día (Peso esperado:

2.200g→ incremento 20g/día)
✓ Aspecto rosada
✓ Activa
✓ Llanto vigoroso
✓ HDE
✓ Hidratada
✓ Dismorfismo facial→ Puente nasal ensanchado +

Hipertelorismo
✓ Sin hepatoesplenomegalia

o Hospitaliza para manejo y estudio de falla en el medro 
→ Alimentación 200-250cc/kg/dia



• Ingesta alimentaria 200-250cc/kg/día con LM o F con buena tolerancia

• Persistencia de bajo incremento de peso → Se descarta falla en el medro por 
causa de hipoalimentación. 

• Evoluciona con disminución en la consistencia de deposiciones → diarrea

• Se cambia alimentación enteral por parenteral.

• Persistencia de diarrea con bajo incremento de peso.

• Estudio etiológico para diarrea.

EVOLUCIÓN



Thiagarajah, J. R. (2020, 27 agosto). 
Approach to chronic diarrhea in 
neonates and young infants (<6 
months). UpToDate. 

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
DIARREA EN NEONATOS



1. Cultivo fecal (-). Antígeno RTV (-)
2. Infecciones intrauterinas? → TORCH (-)
3. Biopsia duodeno-rectal: incremento moderado de células inflamatorias, 

principalmente eosinófilos, por lo que se sospecha:
✓ APLV? → Prueba contra-prueba con nula respuesta.
✓ Síndrome de enterocolitis inducida por proteínas alimentarias? → Calprotectina

fecal Normal. 
4. Acidosis tubular renal? → GSV y pH normales
5. Fibrosis quística? → pero tripsinógeno inmunoreactivo normal
6. Inmunodeficiencia?→ IgA e IgM normales. IgG disminuida. 
7. Insuficiencia pancreática? → elastasa fecal normal.
8. Análisis microarray→ Normal

ESTUDIO

Secuenciación exómica→ Deleción homocigota del exón 28 del gen TTC37



o Conocido también como “Diarrea sindrómica”.
o Enfermedad neonatal autosómica recesiva rara, caracterizada por una enteropatía
o Descrita por 1era vez 1982 en H. Aberdeen, Escocia. Actualmente 58 casos reportados. 
o Causada por mutaciones homocigóticas o heterocigóticas:

✓ Gen TTC37 * → Tipo 1
✓ Gen SKIV2L  → Tipo 2

o Codifican proteínas que forman parte del complejo superkiller humano = SKI, que está 
involucrado en la degradación de moléculas de ARNm aberrantes. 

o Recordar que el ARNm permite que el cuerpo convierta el código genético molecular (ADN) en 
proteínas que tienen funciones específicas en el cuerpo. 

El mecanismo por el cual un defecto en el sistema de degradación del ARNm conduce a los síntomas 
específicos asociados con THES sigue sin estar claro.
No se sabe exactamente cómo las mutaciones en TTC37 o SKIV2L causan los síntomas del síndrome 
tricohepatoentérico.

SINDROME TRICOHEPATOENTÉRICO
(THES)



1) Diarrea infantil intratable (1er mes):  No responde a tratamiento , usualmente requiere 
ALPAR. 

2) Restricción crecimiento fetal – PEG
3) Falla en el medro → Ganancia de peso insuficiente, Pérdida de peso inadecuado.
4) Dismorfismo facial: hipertelorismo, puente nasal ensanchado.
5) “Woolly Hair” - Pelo lanudo: Lanoso, poco pigmentado a quebradizo con incapacidad 

para peinarse

o Hepatopatía→ cirrosis
o Inmunodeficiencia → alto riesgo de infecciones virales, bacterianas. Usualmente 

requieren suplementación de inmunoglobulinas
o Discapacidad intelectual leve→ 50% de los casos
o Defecto cardiaco→ principalmente defectos ventriculares.
o Anormalidades de piel→ Hiperpigmentación, manchas café con leche, 

CARACTERISTICAS CLINICAS DE THES



“WOOLLY HAIR”



• Clínico (5)
• Secuenciación exómica

DIAGNÓSTICO

MANEJO - TRATAMIENTO
- Tratamiento sintomatico
- Incremento ponderal→ Alimentación según tolerancia.
- Tratamiento para diarrea crónica → En la mayoría de los casos, requiere nutrición 

parenteral. 
- Inmunodeficiencia → suplementación inmunoglobulinas EV.
- Enfermedad hepática severa → trasplante de hígado parcial o completo. 
- Se recomienda test genético a padres.



● Alimentación parenteral
● Terapia de reemplazo de enzimas pancreáticas
● Logro mejorar levemente el incremento de peso
● Episodios de diarrea pasaron a ser intermitentes
● A los 5 meses de vida fallece por shock hipovolémico causado por la 

deshidratación secundaria a diarrea, con peso de 2.8kg en su hora de 
fallecimiento. 

EVOLUCION DE CASO CLINICO



- Mortalidad: 50% de pacientes con THES fallecen durante la niñez: por 
enfermedad hepática grave o inmunodeficiencia con resultado infecciones 
graves 

- La mayoría de las personas con síndrome tricohepatoentérico quedan con 
talla baja.

- La discapacidad intelectual leve asociada con el síndrome 
tricohepatoentérico puede requerir que una persona tenga clases especiales 
en la escuela

- Algunos pacientes abandonan rápidamente la nutrición parenteral, pero 
otros permanecen bajo dependencia parenteral durante más de 10 años. 

PRONÓSTICO



CONCLUSIÓN
● En casos de restricción del crecimiento fetal inexplicable, con 

retraso del crecimiento, diarrea y dismorfia facial, se deben 
descartar causas genéticas

● El síndrome tricohepatoentérico caracterizado por: diarrea
intratable, restricción fetal del crecimiento, pelo lanoso y 
dismorfismo facial.

● El trastorno incluye mutaciones en los genes TTC37 o SKIV2L.
● Debe proporcionarse asesoramiento genético para futuros 

embarazos una vez que se establece el diagnóstico.
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