CONGRESO NACIONAL®D IHTR,
1 ORTOPEDIAeg 7 S\ |Di
P PEDIATRICA®

'@ 3al5dejunio - 2026 BARCELONA

Natalia Penelas Abelleira. Complexo Hospitalario Universitario A Coruina



= ,:-?*.‘-“:'-5 CONGRESO NACIONAL®

2 ORTOPEDIAeg
J PEDIATRICA® 3

@ 3al5dejunio- 2026 BARCELONA

vy

marzo 2018 3

. , . . anos ,
» AP ingreso en maxilofacial por flemdn y problemas con piezas dentarias

Ingreso por fractura céndilo externo codo izquierdo

= No traumatismo previo conocido

» Madre adolescente. Padre ausente. Consanguinidad +

» Autoagresiones desde 11 meses: morderse lengua y dedos, cabezazos contra
mesas y paredes ...

» Tratamiento conservador de la fractura pero ingreso para completar estudios:
= Serie 6sea y fondo de ojo NEGATIVOS
» Estudio genético panel displasias

= Estudio analitico completo NORMAL

= Seguimiento por trabajo social ...
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» Tumefaccion y derrame articular rodilla izq
= (Cojera asociada

» Rango articular completo

=  Extension contrarresistencia




A los pocos meses empezo con hinchazén en tobillos ...

RESULTADO: POSITIVD

Hemos identificado una variante en homocigasis en el gen SCN9A, relacionado con insensibilidad congénita
al dolor (OMIM #243000), lo cual permite confirmar el diagndstico genético de este paciente,

Gf.‘.n I Variante

SCN2A  NP_002968,1:p.Trp897* Homocigosis  Muy posiblemente Ausente en controles
NM_002977.3:c.2650G>A patogénica y asociada con
NC_000002.11:2.167133644C>T enfermedad [++)
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= Variante genética descubierta 2006 pérdida de funcién del canal Na

= Percepcion reducida o ausencia completa del dolor

= Otras modalidades sensoriales permanecen intactas §8 &

= Q) autoagresiones durante la infancia

= Q) problemas periodontales en la infancia pérdida de piezas, infecciones...

= A pesar de ser una condicion neuroldgica, la mayoria de las manifestaciones son ortopédicas

= Diagnéstico diferencial con el sindrome del nifo maltratado - osteogénesis imperfecta

» Riesgo aumentado de pseudoartrosis

» Importancia diagndstico precoz para establecer medidas preventivas - asesoramiento familiar
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