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• Un posible cambio de perspectiva
• ¿Y ahora qué? : Casos clínicos
• Vamos a reflexionar

¿Y qué nos van a contar?



Un posible cambio de perspectiva

• “Formulación” como abordaje:
• Se basa en señalar cómo los síntomas de una persona, su estado mental, su 

tipo de personalidad, su historia personal y sus circunstancias forman un 
conjunto de sentido.

• Unos ítems 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 LÍMITES

• “Puede que no lleguemos a saber lo que te ocurre, pero voy a intentar 
sostener tu malestar” 





¿Y ahora qué? Casos clínicos

• El despertar de la intuición vs protocolos e IA o “esto me resuena” 

• Autogestión de los posibles diagnósticos diferenciales para la comunicación 
con el paciente o “contar hasta 100”

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

• Primum non nocere

• “Síndrome 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





“Síndrome del avestruz”

• Mujer de 37años AF 
• Padre migraña, espondiloartropatia HLA B27+, HTA, DL.  Tía y abuela espondilitis anquilosante…
• Madre HTA, HSA con cavernoma en angioTAC, hiperlaxitud. Rama materna cánceres mayoría asociación 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 síndrome dismórfico, discapacidad motora (hiperlaxitud), ductus arteriovenoso con migración dispositivo cierre DAP 

y CEC, misma mutacion

• AP: ansiedad, entesitis y costocondritis HLA B27+, migraña, cistitis crónica, dolor abdominal crónico y 
hematoquecia a estudio, intolerancia gluten no celiaca?, endometriosis pélvica, cistoadenoma mucinoso iqx.

• En contexto dolor abdominal, “funcional”, PEO con linfocitosis intraepitelial, colonocoscopia con hiperplasia 
linfoide ileal, TAC con Disminución del espacio aorto mesentérico, con disminución del calibre de la vena 
renal izquierda, valorar clínicamente la posible síndrome de cascanueces. 

• En contexto de FIV y AF se  realiza dx de Ehlers-Danlos hiperlaxo con hallazgo mutacion COL3A1 y estudio 
familiar

• Ideas clave:Dualidad y “—Los gatos no tenemos nombre.—¿No? —dudó Coraline.—No —corroboró el 
gato—.Vosotros, las personas, tenéis nombres porque no sabéis quiénes sois. Nosotros sabemos quiénes 
somos, por eso no necesitamos nombres. “







“Esto me resuena”

• Varón de 52 años sin AF de interés,  en situación de IT, por shock 
hipovolémico tras turbinoplastia con septoplastia. 

• Se estudia en hematología, porque no presenta alteraciones a 
“simple” vista de la coagulación ni del hemograma, con diagnóstico 
mutación en plaquetas: trombopatia por disminución de la unión 
PAC-1 ( El anticuerpo PAC-1 se dirige al lugar de unión del fibrinógeno 
en el complejo GPIIb/IIIa) 

• Además,  se estudia por dolor torácico atípico (DM) con TAC 
coronario: trayecto milimétrico intramiocardico de arteria coronaria 
¿“fenómeno milking”? ¿calcio-antagonistas?

• Palabras clave: Empoderamiento paciente y Longitudinalidad. 



Defecto de CalDAG-GEF1 
Recuento y morfología 
plaquetaria normal. Defecto de 
LTA y secreción con agonistas 
débiles. Defecto de activación 
de integrina aIIb3 con agonistas 
débiles (déficit de unión a 
fibrinógeno, PAC-1).
 Respuesta a PMA normal o 
moderadamente reducida. 
Clínica hemorrágica variable 
(moderada a severa). AR 
RASGRP2



Fenómeno de ordeñado (milking) como causa de dolor torácico. A 
propósito de 4 casos Sánchez Ramón S, et al. Emergencias 
2016;28:117-120:



“Me duele la cabeza de pensar” 

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

• Trastorno ánimo 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 
gluten”, palpitaciones con estudio cardio normal, cervicobraquialgia C6

• Debut con cuadro de bradipsiquia, bradilalia, mareo de perfil mixto y alteración de la 
marcha y del equilibrio con rigidez asociada, aumento base sustentación. Astenia, 
artralgias.

• Multiples derivaciones: cardiología, reumatología, medicina interna, psiquiatria, 
digestivo… 

• 2 años más tarde …   Posible defecto múltiple en acil CoA deshidrogenasa o metabolismo 
de la B2:  alteración de acil carnitinas C8, C10, C12 pendiente de confirmación genética

• Palabras clave: Alianza y apoyo.



Los individuos que han sufrido episodios 
de descompensación metabólica 
descontrolada corren el riesgo de 
padecer secuelas neurológicas (retraso 
en el lenguaje, déficit de atención, 
trastornos de conducta, afasia, parálisis 
cerebral) se cree son secundarios a una 
lesión cerebral sostenida durante el 
evento metabólico agudo. También 
presentan más riesgo de padecer 
debilidad muscular crónica, fatiga, dolor 
muscular e intolerancia al ejercicio.



“Time out” o “y tus 10 minutos 
empiezan…!ya!”
• Mujer de 41años AF hermano IAM con 38años con MCD secundaria

• AP: hipotiroidismo. Alergia a sulfitos (potencial reacción cruzada con 
sulfamidas), soja, látex, ¿anestesia?... MCD FEVI 30% durante cesárea 
con ecocardiograma y seguimiento cardiología posterior normal. 

• Primera consulta: astenia. 

• En estudio analítica: ANA+ con patrón citoplásmico moteado fino AC4

• Palabra clave: Reescucha y prevención secundaria





Diagnósticos propuestos IA:

• Miocarditis eosinofílica

• Miocardiopatía periparto

• Miocardiopatía inducida por anestésicos

• Miocardiopatía de Takotsubo

• Hipersensibilidad 

• MiocarditisMiocarditis de células gigantes

• Sarcoidosis

• Síndrome de Churg-Strauss



Primum non nocere

• Mujer de 31años con AP de LES desde 2017 con debut de cuadro febril y 
aparición de masa adenopática laterocervical derecha y linfadenitis.

• TAC con adenopatías laterocervicales patológicas en numero y tamaño, 
algunas de ellas necróticas. Presencia de complejo adenopático necrótico 
de 4cm en nivel IB-IIA derecho con cambios inflamatorios circundantes. 
Adenopatías patológicas en numero retropectorales, axilares y 
retroperitoneales. 

• PAAF no concluyente pero respuesta a metilprednisolona, no responde a 
antibioterapia empírica→cambio de tratamiento biologico

• Estudio con serologías negativas.

• Ideas clave : Prioridades y seguimiento





Contar hasta 100

• Varón de 6años (actualmente 12años) que acude acompañando a sus 
padres a consulta

• Padre con hipercalciuria normocalcémica en infancia, HTA con patron 
dipper con hiperoxaliuria. Litiasis de repetición

• Escleras azules

• Fractura 2º metatarsiano pie derecho 2023 y fractura metafisaria radio 
distal derecho (RC+yeso) y fractura desplazada olecranon izquierdo, en 
ambos casos tras caídas con mecanismo con moderda energía.

• Mutación COL1A1 c632delCp.(Pro211LeufsTer54) ¿OI?

• Ideas clave: Futuro y Genotipo vs fenotipo: “no soy lo que parece”





• Osteogenesis imperfecta

• Síndrome Ehlers-Danlos

• Síndrome de Marfan

• Policondritis recurrente

• Síndrome de osteodistrofia

• Sindrome albrighte

• Cornea plana

• Glaucoma congénito....



Si es que eres una ratita de laboratorio

• Mujer de 42años con AP

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

• Melanoma maligno in situ

• ITUs de repetición con UC negativo→Cistitis intersticial

• Ideas clave: Confianza y contexto



Un poco Sherlock Holmes

• Varón de 39años 

• Hipercalcemia hipocalciuria familiar(mutacion en gen CASR: variante 
c.2197_2198delCtinsTA;p(Leu733Ter) ) AD

• Síntomas de CI ¡→ITB 1,5

• Ideas clave: Toca estudiar y volvamos atrás





Vamos a reflexionar

• “Fenomenales poderes cósmicos, y un espacio chiquitín para vivir”

• “La combinación perfecta entre House y Lina Morgan”

• “¿Y por qué es necesario tener valor? —le preguntó el gato con tono 
de indiferencia.—Porque, cuando haces algo, a pesar del miedo que 
sientes —respondió ella—, necesitas tener mucho valor”
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