
SANTA FE, 13 de NOVIEMBRE de 2000

RESUMEN HISTORIA CLINICA

GEORGINA AGOSTINELLI

FECHA DE NACIMIENTO 16/07/1997

Peso al nacer :           3400 grs.  Media  49 cm. Contorno cabeza  36 cm.

Al 1 mes y medio:           4350 grs.              53,50cm          38cm.

Exámenes prequirúrgicos: normales . Se opera de hernia inguinal de los 2 lados.

2 meses y medio:       4600 grs.               57cm               40cm.

4 meses :  comienza con infecciones urinarias 

                                   5400grs.                57cm               41cm.

5 meses: nuevemente infección urinaria . Se consulta a Urólogo- Cistouretrografía sin

Reflujo.

7 meses:                      7300grs.               63cm.              43cm.

Se indica ecografía de riñones, por las infecciones urinarias reiteradas. 

Ecografías normales. Urocultivos una vez al mes.

8 meses:                     7650grs.               65cm.              44cm.

9 meses:                      7600grs                65cm.              44cm. Se estanca en peso

toma poca leche, constipación , se indica leche Bio.

10 meses :                    8000grs.      

11 meses :                    8050grs.               66cm.             45cm. Falta estimulación 

Temprana – Hipotonía leve. Con estimulación  camina al año y 2 meses.

1 año :  Hb. 11,73 grs. %. Test del sudor 16 mlq./L. Van De Kammer (13,50 grs. en

24 hs. De materia fecal, 1,20 grs. de grasa en 24hs.).

1 año y 1 mes:              8420grs.               67cm.             46cm.

1 año y 2 meses:  Ecografía abdominal total: normal.

                                     8600grs.               68,5cm.          46cm.

1 año y 3 meses: Se deriva a especialista en gastroenterología. Por la evolución del

crecimiento con déficit en aumento de peso y talla, a pesar de tener antecedentes genéticos de padres de talla baja y un P/T adecuado, sumados a síntomas y signos previamente observados, como Hipotonía leve, estigmas físicos como falanges cortas, se solicita  estudio de Cariotipo.

El Cariotipo se realiza en la ciudad de Rosario- Da normal.

1 año y 8 meses:           9000grs.              74cm.              47,50cm.

2 años:                        10000grs               74cm.              48cm. Se hace una consulta oftalmológica, tiene doble estrabismo.

2 años y 1 mes: El médico opera únicamente el ojo derecho, porque según su opinión el ojo izquierdo progresivamente mejoraría.

2 años y 2 meses:         10050grs.                78cm.           48,50cm.

2 años y 3 meses:         10000grs.                78cm.           48,50cm.

Se deriva Endocrinología por crecimiento y desarrollo.

Se indican radiografía de todo el esqueleto, son normales salvo las falanges cortas, radiografía de muñeca izquierda para saber la edad ósea, corresponde a un año de edad.

2 años y 7 meses: Se indican análisis de:

Calcemia:  8,7  mgrs./dl

Fosfatemia:    6,3      mgrs/dl

Glucemia:   0,89 grs/00

Colesterol:   1,93 grs/00

T.S.H. Tirotrofina Plasmática:  0,58 uUI/nl

T 4 Tiroxina Total: 7,0 ug/dl

T 3 Triodotironina  Total: 1,05 ng/nl

Se indica también ecografía del aparato genital: se encuentra normal.

2 años y 8 meses :         11000 grs.               82cm.               48,50cm.

11/03/ 2000-  Se indican estudios genéticos en Buenos Aires Hospital Gutiérrez para descartar o confirmar Síndrome de Williams.

Ecografías de riñones completas: normales

Eco-Dopler : normal

17/08/2000 – Se descarta Síndrome de Williams – Se hace nuevamente Cariotipo en Laboratorio en Buenos Aires y se encuentra una duplicación del cromosoma 12 .

Sé que no tiene solución. Pero como mamá, quisiera que me orientaran, para poder averiguar sobre esto, quiero ayudar a mi hija, pero ignoro todo, no sé si es un Síndrome o no. ¿Que consecuencias puede traer? Si puedo prevenir algo en el futuro.

La nena es neurológicamente normal, pero le cuesta mucho hablar, pronuncia algunas palabras bien, muy pocas.

3 años y 4 meses: no controla esfínteres. 

Si ustedes conocen un médico en genética en Argentina que pudiese llevar mi caso, les agradecería me lo comunicaran o bien ¿cómo averiguar información?
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