Y TU COMO LO VES?

Gema Munoz Blazquez

Medica de familia y comunitaria en CS San Agustin de Guadalix



¢Y gué nos van a contar?

 Un posible cambio de perspectiva
e ¢Y ahora qué? : Casos clinicos
 Vamos a reflexionar



Un posible cambio de perspectiva

e “Formulacion” como abordaje:

* Se basa en senalar como los sintomas de una persona, su estado mental, su
tipo de personalidad, su historia personal y sus circunstancias forman un
conjunto de sentido.

* Unos items a tener en cuenta: tipo de consulta y de demanda del paciente,
estado actual del paciente, nivel de malestar subjetivo y disfuncionalidad
objetiva, sistema atributivo, cronicidad, conjunto de contextos del paciente.

* Palabras claves: ALIANZA y LIMITES

* “Puede que no lleguemos a saber lo que te ocurre, pero voy a intentar
sostener tu malestar”
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¢Y ahora qué? Casos clinicos

* El despertar de la intuicion vs protocolos e IA o “esto me resuena”

e Autogestion de los posibles diagnosticos diferenciales para la comunicacion
con el paciente o “contar hasta 100”

* Burn-out o “me duele mi cabeza de pensar”

* Primum non nocere

e “Sindrome del avestruz” o “si no lo veo no existe” en la toma de decisiones
* “Time out” o “y tus 10 minutos empiezan...!ya!”

 Si es que eres una ratita de laboratorio

* Un poco Sherlock Holmes






“Sindrome del avestruz”

* Mujer de 37afos AF
* Padre migraia, espondiloartropatia HLA B27+, HTA, DL. Tia y abuela espondilitis anquilosante...
* Madre HTA, HSA con cavernoma en angioTAC, hiperlaxitud. Rama materna cdnceres mayoria asociacién tabaco.

* Hermana gemela (monocorial biamniotica?) endometriosis pélvica, hiperlaxitud sde Ehlers-Danlos con variante
c.316G>A(p.Gly106Ser) del gen COL3A1 en estado heterocigoto, intolerancia al gluten no celiaca, ansiedad.

* Sobrina sindrome dismorfico, discapacidad motora (hiperlaxitud), ductus arteriovenoso con migracion dispositivo cierre DAP
y CEC, misma mutacion

* AP: ansiedad, entesitis y costocondritis HLA B27+, migrafia, cistitis cronica, dolor abdominal cronicoy
hematoquecia a estudio, intolerancia gluten no celiaca?, endometriosis pélvica, cistoadenoma mucinoso igx.

* En contexto dolor abdominal, “funcional”, PEO con linfocitosis intraepitelial, colonocoscopia con hiperplasia
linfoide ileal, TAC con Disminucion del espacio aorto mesentérico, con disminucion del calibre de la vena
renal izquierda, valorar clinicamente la posible sindrome de cascanueces.

. Fn c$ntexto de FIV y AF se realiza dx de Ehlers-Danlos hiperlaxo con hallazgo mutacion COL3A1 y estudio
amiliar

* |deas clave:Dualidad y “—Los gatos no tenemos nombre.—éNo? —dudo Coraline.—No —corroboro el
gato—.Vosotros, las personas, tenéis nombres porque no sabéis quiénes sois. Nosotros sabemos quiénes
somos, por eso no necesitamos nombres. “
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“Esto me resuena”

* Varon de 52 anos sin AF de interés, en situacion de IT, por shock
hipovolémico tras turbinoplastia con septoplastia.

* Se estudia en hematologia, porque no presenta alteraciones a
“simple” vista de la coagulacion ni del hemograma, con diagnéstico
mutacion en plaquetas: trombopatia por disminucion de la union
PAC-1 ( El anticuerpo PAC-1 se dirige al lugar de union del fibrindgeno
en el complejo GPIIb/llla)

 Ademas, se estudia por dolor toracico atipico (DM) con TAC
coronario: trayecto milimétrico intramiocardico de arteria coronaria
¢ “fendmeno milking”? écalcio-antagonistas?

* Palabras clave: Empoderamiento paciente y Longitudinalidad.



-

— Y st

;;‘ Flamin A
il
ooo-..oo.‘.' M'
\ 4

Figura 1. Genes implicados en la formacion de megacariocitos y plaquetas

En la imagen se muestra el proceso de diferenciacion y maduracion de los megacariocitos y
liberacion plaguetaria, ademas de los genes implicados en las diferentes etapas. La imagen
inferior muestra las glicoproteinas de la membrana plaquetaria y los diferentes elementos
que componen la estructura del citoesqueleto (Figura usada con permiso de los autores').

Defecto de CalDAG-GEF1
Recuento y morfologia
plaguetaria normal. Defecto de
LTA y secrecidn con agonistas
débiles. Defecto de activacion
de integrina allb3 con agonistas
débiles (déficit de unidn a
fibrindgeno, PAC-1).

Respuesta a PMA normal o
moderadamente reducida.
Clinica hemorragica variable
(moderada a severa). AR
RASGRP2
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Arterias coronarias

0 2023 Heahwise

Fendmeno de ordefiado (milking) como causa de dolor toracico. A
propdsito de 4 casos Sdnchez Ramodn S, et al. Emergencias
2016;28:117-120:



“Me duele |a cabezade pensar”

* Mujer de 53anos, AF madre hipotiroidismo, hermanos con hipotiroidismo autoinmune x
3, DM1, gastritis autoinmune, TDAH, TOC...

* Trastorno animo por el que inicio seguimiento estrecho y conocimiento de la paciente y
de su contexto. AP HTA, genética E.C positiva con gastritis antral con “intolerancia

4

gluten”, palpitaciones con estudio cardio normal, cervicobraquialgia C6

* Debut con cuadro de bradipsiquia, bradilalia, mareo de perfil mixto y alteracion de la
marclha y del equilibrio con rigidez asociada, aumento base sustentacion. Astenia,
artralgias.

. (I;(Iultiples derivaciones: cardiologia, reumatologia, medicina interna, psiquiatria,
Igestivo...

* 2 afos mas tarde ... Posible defecto multiple en acil CoA deshidrogenasa o metabolismo
de la B2: alteracion de acil carnitinas C8, C10, C12 pendiente de confirmacion genética

e Palabras clave: Alianza y apoyo.



Dlexnes o W f-onidacidn. Dafciondia da ari-Cod dedhadnegendsd de cadena madia (MCADD)

" Aci-Cod
F14 CEd: 1. O,
L3, Cuk, C1am|

#5 s

~EtIe

:' Ervall-Cod |

"
I
| 30Hack-CaA |

SN —
~ 2 WY

wan | [ € %2
-t i o]

Gurnnecganesds
Lingd pEnE=Hs

Figura 1. F-nmadacion mikocondnze e 0 Joslos grasos
Fuernte: Adaplacdn oe la figura de Bhens &, Elaya W, Sanches F, Romae &

BEil-Cad (-20)

Acelil-Cod

o 0
T rargrnia
e ok 105 b a3 i

4

!
hzil-Cod
08, CH, Cid, 0121

| ACE-Cos |

H&j
T = FRO® C=
PR = LT TR |
ki - * ;
| Encicon | | Eolicen |
]

[[ R =l - 141 /=

= 2 |
¢ L —r
| 20eacil-Cok J | A0 Hacd-Cok |
[Tl :-:I LT g —
[TTHL= LS LT

.-_-_..[ e

I Z-catpaci-Cod

F-carapil-Csl, ]

y

e

|_' ol n-l!rchl:

3 B

d- Cebog ity A

Alleracines oo 14 fi-ondacon de

Aadod grasos. En Waro G, Bobilks |, Tepdar E directores. Manual de la medicng perinatal Estuca de las

EF eSS L Ii_Ll\."'I' D e

| meetabalismo en =

anaratoeer clinicn. Ed, AEER,. 2014; pl165

Los individuos que han sufrido episodios
de descompensacion metabdlica
descontrolada corren el riesgo de
padecer secuelas neurolégicas (retraso
en el lenguaje, déficit de atencion,
trastornos de conducta, afasia, paralisis
cerebral) se cree son secundarios a una
lesion cerebral sostenida durante el
evento metabdlico agudo. También
presentan mas riesgo de padecer
debilidad muscular crénica, fatiga, dolor
muscular e intolerancia al ejercicio.



“Time out” o “y tus 10 minutos
empiezan...lyal”

* Mujer de 41anos AF hermano IAM con 38anos con MCD secundaria

* AP: hipotiroidismo. Alergia a sulfitos (potencial reaccion cruzada con
sulfamidas), soja, latex, é¢anestesia?... MCD FEVI 30% durante cesarea
con ecocardiograma y seguimiento cardiologia posterior normal.

* Primera consulta: astenia.
* En estudio analitica: ANA+ con patron citoplasmico moteado fino AC4

* Palabra clave: Reescucha y prevencion secundaria
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Diagnodsticos propuestos IA:

* Miocarditis eosinofilica

* Miocardiopatia periparto

* Miocardiopatia inducida por anestésicos
* Miocardiopatia de Takotsubo

* Hipersensibilidad

* MiocarditisMiocarditis de células gigantes
e Sarcoidosis

e Sindrome de Churg-Strauss



Primum non nocere

* Mujer de 31anos con AP de LES desde 2017 con debut de cuadro febril y
aparicion de masa adenopatica laterocervical derecha y linfadenitis.

* TAC con adenopatias laterocervicales patologicas en numero y tamano,
algunas de ellas necroticas. Presencia de complejo adenopatico necrotico
de 4cm en nivel IB-IIA derecho con cambios inflamatorios circundantes.
Adenopatias patolégicas en numero retropectorales, axilares y
retroperitoneales.

* PAAF no concluyente pero respuesta a metilprednisolona, no responde a
antibioterapia empirica—>cambio de tratamiento biologico

* Estudio con serologias negativas.
* |deas clave : Prioridades y seguimiento



(Histiocytic Necrotizing Lymhademtn\

KIKUCI’II FUJImoto DISEBS%,

Mostly in East Asia
and the Far East

Flrst reported by
Japanese pathologists
Kikuchi and Fujimoto in
1972

Tender localised
lymphadenopathy, e TG v
feuer, night sweats Necrosis ; Eosmophlllc deposit;
Histiocytes, immunoblasts
plasmacytoid monocytes.
DApoptotic cells ; Karyorrhectic
debris

Cause is unknown. Various hypotheses-

2) Genetic - In Asian
population - HLA Class
Il alleles ( HLA-DPAI,
HLA-DPBI1)

1) Infectious agents -
Viruses

#roypath hlstopathology india.net



Contar hasta 100

* Vardon de 6anos (actualmente 12anos) que acude acompanando a sus
padres a consulta

* Padre con hipercalciuria normocalcémica en infancia, HTA con patron
dipper con hiperoxaliuria. Litiasis de repeticion

* Escleras azules

* Fractura 22 metatarsiano pie derecho 2023 y fractura metafisaria radio
distal derecho (RC+yeso) y fractura desplazada olecranon izquierdo, en
ambos casos tras caidas con mecanismo con moderda energia.

* Mutacion COL1A1 c632delCp.(Pro211LeufsTer54) ¢ OI?

* |deas clave: Futuro y Genotipo vs fenotipo: “no soy lo que parece”
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e Osteogenesis imperfecta

* Sindrome Ehlers-Danlos

* Sindrome de Marfan

* Policondritis recurrente

e Sindrome de osteodistrofia
* Sindrome albrighte

* Cornea plana
* Glaucoma congénito....



Si es que eres una ratita de laboratorio

* Mujer de 42anos con AP

* Ictus isquemico en ACM indeterminado, mutacion heterocigota
G20210A del gen de la protrombina

* Melanoma maligno in situ
* [TUs de repeticion con UC negativo—=2 Cistitis intersticial
* |deas clave: Confianza y contexto



Un poco Sherlock Holmes

e Vardn de 39anos

* Hipercalcemia hipocalciuria familiar(mutacion en gen CASR: variante
c.2197 2198delCtinsTA;p(Leu733Ter) ) AD

e Sintomas de Cl j=ITB 1,5

* |deas clave: Toca estudiar y volvamos atras



Presiodn sistdlica registrada
en la arteria braquial

o

Un dispositivo de ultrasonidos
amplifica el sonido del
flujo sanguineo arterial

0]

Presion sistdlica registrada
en las arterias del tobillo
después de localizar cada
flujo arterial

Arteria
braquial

Sonido del flujo sanguineo Aparato de
arterial I9callzado altrasenidos
en el tobillo

-

Arteria dorsal®

del pie Arteria tibial

f posterior

Interpretacion de resultados del Indice Tobillo-Brazo

Valores del indice Tobillo-Brazo Interpretacion
»1.3 Valor falsamente eievado (sospachade cal-
cificacion arteriaj
091-13 Normal
0,7-0,90 EAP Leve
0,5-0,7 EAP Moderada
<0,5 EAP Grave
>1.3cu=0,° AkoRiesgo cardiovascular

EAP: Enfermedad Arterid Periférca
Fuente: Modificado de Documentos www. 1aria.com. Indice tobille brazo (ITB)




Vamos a reflexionar

* “Fenomenales poderes cosmicos, y un espacio chiquitin para vivir”
e “La combinacion perfecta entre House y Lina Morgan”

e “éY por qué es necesario tener valor? —le pregunto el gato con tono
de indiferencia.—Porque, cuando haces algo, a pesar del miedo que
sientes —respondio ella—, necesitas tener mucho valor”
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