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RESUMEN

Se presenta el caso de un paciente con fenotipo conductual cambiante y biotipo llamativo, con diagnéstico
de trastorno por déficit de atencién e hiperactividad (TDAH) desde la infancia y con respuesta parcial a los
tratamientos pautados (metilfenidato de liberacion prolongada, risperidona, sertralina). Tras un episodio
de agresividad en el domicilio, ingresa en una unidad de hospitalizacién infantojuvenil y se objetivan
alteraciones en la resonancia magnética nuclear (RMN) cerebral y en el estudio metabdlico, siendo estas
altimas compatibles con un déficit de ornitina transcarbamilasa (OTC), uno de los enzimas del ciclo de la
urea. Se discuten los distintos diagnésticos planteados en vista del cuadro sindrémico del paciente, tanto
a nivel organico como de una comorbilidad psiquiatrica. El déficit de OTC tiene una incidencia baja, de
uno por cada 15.000 recién nacidos, similar a la de la fenilcetonuria (para la cual hay un programa estable-
cido desde hace afios de cribado neonatal). Se trata de una enfermedad predominantemente hereditaria
(transmisién ligada al cromosoma X) pero con numerosos casos descritos de deleciones o mutaciones de
novo. Un déficit completo inicia sintomas en los primeros afios de vida, mientras que un déficit parcial
podria comenzar en la infancia tardia o incluso en la adolescencia, con sintomas neuropsiquiatricos o
conductuales inespecificos, no existiendo descripcién de un patrén claro.
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Biologica. Todos los derechos reservados.

The challenge of the comorbid diagnosis in childhood and adolescent
psychiatry

ABSTRACT

The case is presented of a patient with a changing behavioural phenotype and a rare biotype, who was
diagnosed with attention deficit hyperactivity disorder (ADHD) from an early age, with partial response
to the prescribed treatment (extended-release methylphenidate, risperidone, sertraline). After an aggres-
sive episode at home, he was admitted to the child and adolescent hospitalisation unit. A brain NMR scan
and a metabolic study revealed anomalies compatible with a deficiency of ornithine transcarbamylase
(OTC), an enzyme which forms part of the urea cycle. The study discusses the different diagnoses that
were proposed given the syndrome of the patient, both from an organic approach, as well as and from the
perspective of psychiatric comorbidity. OTC deficiency has a low incidence —one in every 15,000 new-
born babies—, similar to that of phenylketonuria (which was included years ago in the newborn screening
program in Spain). This is a predominantly hereditary disease (X-linked transmission), but with several
described cases of de novo mutations or deletions. Complete OTC deficiency shows its symptoms in the
first years of life, whereas a partial deficiency could start during late childhood or even in adolescence,
with unspecific neuropsychiatric or behavioural symptoms. A clear pattern has not been established.
© 2018 Elsevier Espaiia, S.L.U. and Sociedad Espafiola de Psiquiatria y Sociedad Espafiola de
Psiquiatria Bioldgica. All rights reserved.
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Introduccion

Se presenta el caso de un varén de 12 afios con diagnéstico de
trastorno por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) desde los
7,y trastorno negativista desafiante (TND) y trastorno generalizado
del desarrollo (TGD) desde los 9 afios, con dificultades diagnésti-
cas y terapéuticas por parte de los diversos profesionales que lo
atienden, ademas de una evolucién erratica y numerosos conflictos
a nivel sociofamiliar. Estos motivan su ingreso en una unidad de
hospitalizacién psiquiatrica infantojuvenil, en la que se realiza un
cribado organico con hallazgos anémalos en RMN cerebral y en el
estudio metabédlico.

Descripcién completa del caso

Paciente varén de 12 afios de edad, con antecedentes médicos
de asma leve con exacerbacion estacional, bronquitis de repeti-
cién, alergia a pelo de animal y polvo, sin alergias medicamentosas
conocidas y vacunacién segiin calendario. Estd intervenido qui-
rirgicamente de un hidrocele izquierdo, hernioplastia inguinal
derecha y fimosis.

En cuanto al genograma familiar, es hijo Ginico, vive con su madre
y sus abuelos maternos. Sus progenitores estan separados desde
los 3 afios, y su padre vive en otro pais europeo, aunque mantiene
contacto telefénico semanal con el nifio, y se ven aproximadamente
una vez al afio.

En cuanto a los hitos de su desarrollo, nacié fruto de un emba-
razo normal, sin alteraciones, y un parto vaginal con presentacién
cefalica. Su pesoy su talla al nacimiento fueron adecuados, asi como
el reflejo de succién. Tuvo lactancia artificial durante 7 meses y pas6
a alimentacién complementaria y sélida sin incidencias.

El desarrollo psicomotor fue, en general, tardio, con deambu-
lacion torpe hasta los 17 meses. También tuvo dificultades en el
desarrollo del lenguaje, que hasta los 3 afios no fue normalizan-
dose. En cuanto a la afectividad, era un nifio sonriente, aunque a los
7 meses ailin no reconocia a su madre ni a su abuela.

A los 6 meses de edad, el pediatra le deriva al centro base para
estudio de sostén cefalico inestable y ausencia de sedestacién. Su
impresion diagnoéstica fue de «déficit en el desarrollo psicomotor
con mayor afectacién a nivel cognitivo», y tratamiento con esti-
mulacién temprana desde el afio y medio hasta los 3 afios. Inicié
la guarderia a los 2 afios, donde el aprendizaje fue escaso, pues
se mostraba inquieto y agresivo con sus iguales, sin llegar a hacer
amistades en ningin momento. A los 3 afios de edad, su madre
consulta con neuropediatria por retraso psicomotor. Desde enton-
ces, tiene una minusvalia total reconocida del 33% por discapacidad
psiquica (retraso madurativo de etiologia no filiada).

El nifio repite 3.° de educacién infantil. Se diagnostica de TDAH a
los 4 afios de edad, y se inicia tratamiento con metilfenidato de libe-
racién prolongada, en dosis de 30 mg diaria, que mantiene desde
entonces, con adecuada respuesta y tolerancia. Al respecto, entre
sus antecedentes familiares refieren que el padre pudo padecer un
posible TDAH no tratado en la infancia.

A los 6 afios es derivado a psiquiatria infantojuvenil por suge-
rencia del equipo de intervencién en alteraciones de conducta, por
problemas en el aula.

En consultas sucesivas se evidencia una mejoria notable en el
colegio, sobre todo a nivel académico (atencién y concentracién),
pero no tanto a nivel relacional, persistiendo los problemas de
socializacion: presenta dificultades en la relacién con compaiieros,
no tiene amistades y parecen existir conductas llamativas, como
que en ocasiones verbaliza situaciones agresivas, que él justifica
con la intencién de asustar a sus compaifieros.

Ante su tortuosa evolucién, se deriva a hospital de dia infan-
tojuvenil, al que acude durante aproximadamente un afio. Alli

se comporta como un nifio retraido, agresivo —tanto fisica como
verbalmente—, y falto de empatia, asi como despectivo ocasio-
nalmente, y manipulador, sobre todo con su madre. Se introduce
risperidona a dosis nocturna de 0,5 mg para tratar de mejorar dichas
conductas, manteniendo el metilfenidato de liberacién prolongada
que venia tomando, y ajustando posteriormente su dosis al alza, en
dos dosis diarias (40 + 30 mg), obteniéndose una mejoria progresiva
tanto a nivel conductual como relacional, con mayor respeto por las
normas y menos negativismo, aunque persistiendo un comporta-
miento inmaduro.

Durante su asistencia en el hospital de dia infantojuvenil se
realizan también una serie de evaluaciones psicométricas, entre
ellas: la escala de inteligencia de Wechsler para nifios (Wechs-
ler Intelligence Scale for Children, 4 th ed. [WISC-IV]), Inventario de
conducta de nifios de Achenbach (Child Behavior Checklist [CBCL]),
Evaluacién neuropsicolégica de las funciones ejecutivas en nifios
(ENFEN), varios test proyectivos, entrevista para el diagnéstico
del autismo (Autism Diagnose Inventory-Revised [ADI-R]), y escala
de observacién para el diagnéstico de autismo (Autism Diagnos-
tic Observation Schedule [ADOS-2]). Destaca un WISC-IV con unas
habilidades intelectuales generales (coeficiente intelectual total
de 118; comprension verbal = 136; razonamiento perceptivo=101;
memoria de trabajo=114; velocidad de procesamiento=97) y de
procesamiento cognitivo en rango de normalidad, no coincidiendo
con el perfil habitual de nifios con TGD ni TDAH; y un ADI-R y ADOS-
2 con datos sugerentes de posible TGD. Durante el tiempo en el que
permanece en el hospital de dia psiquiatrico, se trabaja con el nifio,
principalmente a nivel conductual, y con su familia, con pautas de
orientacién y manejo de las conductas desadaptativas en el domi-
cilio. Con todo ello, sumado al ajuste farmacolégico, al finalizar su
ingreso en este dispositivo, se observa mayor integraciéon a nivel
social y escolar, persistiendo ciertas dificultades.

Con 10 afios de edad fallece su abuela. Desde entonces se obje-
tiva un empeoramiento en su comportamiento, con mayor rebeldia,
insultos a su entorno familiar, aislamiento social, cierta desor-
ganizacién conductual y problemas de nuevo a nivel escolar. En
consulta, se aprecia actitud poco abordable, presentindose cabiz-
bajo y sin mantener contacto visual, y su madre manifiesta su
desbordamiento a la hora de sobrellevar el comportamiento del
nifio. Desde su psiquiatra de referencia, se emite informe al centro
de accién social (CEAS) parainiciar un plan de intervencién familiar.

En los meses posteriores, no se recogen datos de nuevos inci-
dentes, hasta 2 afios después, con 12 afios, en que acude al servicio
de urgencias del hospital por un episodio de agresividad hacia su
madre y los enseres de la casa, por el que finalmente ingresa en la
unidad de hospitalizacién infantojuvenil de psiquiatria para estu-
dio y contencién. Durante el ingreso tiene una actitud muy pueril
con momentos de provocacion. Se objetiva un biotipo peculiar que,
sumado a un discurso llamativo, con respuestas con elevada laten-
cia, nulo mantenimiento de las distancias al hablar, un tono de voz
con una modulacién extrafia (entre lo cantarin y el susurro) y una
articulacién también extrafia, sugieren la necesidad de un estudio
con mayor profundidad por parte de neuropediatria. No se observan
alteraciones del estado de animo ni sensoperceptivas, del curso o
del contenido del pensamiento, aunque si una ansiedad ideica leve-
moderada. No parece tener ninguna conciencia de enfermedad y
no entiende el motivo del ingreso, pues niega conductas agresivas
hacia su madre. La marcha es llamativa, siendo en ocasiones tam-
baleante, con movimientos de brazos descoordinados con los de
las piernas. Durante el ingreso se objetivan varias manifestaciones
de corte obsesivo e hipocondriaco, pues insiste en que cree pade-
cer varias enfermedades, con lo que se muestra rumiativo. Se afiade
sertralina a dosis matutina de 50 mg a la pauta farmacolégica que ya
veniatomando (metilfenidato de liberacién prolongada 70 mg y ris-
peridona 0,5 mg), con buenarespuestay tolerancia. En la valoracién
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