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Braquidactilia del pulgar, anomalias
de la cara y retardo mental

(Sindrome de oligofrenia digito-facial)

Por la Dra. Liaxe BoreonLa Vacuer!(™

Las anomalias congénitas de la mano
son relativamente frecuentes, Birch Jen-
sen® las cmeuenira €n una proporeién
de 1 por cada 6,438 personas en Dina-
marca. Dentro de ellas, la que mas se
ohserva es la sindactilia; en una serie
de 62 casos, Barsky® seiiala 29 con este
defecto, a veces incompleto, simple plie-
gue o membrana interdigital, la cual es
mis comiin entre el dedo medio y ¢l
anular ¥ el primero v segundo dedo del
pic. Esta malformacién, a su vez, va
asociada a otras mas raras del pulgar
v del primer artejo, como la del caso
que presentamos. La braquidactilia del
pulgar caracterizada por la cortedad ¥
anchura a expensas de la parte distal
de diche dedo constituye un hecho mis
exeepcional. Puede asociarse a una de-
formidad similar del dedo gordo del
pie. Al revisar Ja literatura, encontra-
mos que son escasos los trabajos sobre
dicha entidad.® ' "

(*} Profesora de Pediotrin, Hospital Coman-
dante Fajardo, Servicio de Pediatria.
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Cuande ademis de los pulgares en
“maza” existen otros defectos de la
cara, acompaiados de retardo mental,
estin presentes todos log elementos de
un sindrome descrito por Rubinstein
y Taybi,'! del cual hemos podido diag
nosticar uno que deseribiremos a conti
nuacién. Los autores antes seialados
presentaron en 1963, 7 casos' v poste-
riormente Coffin* al afio siguiente, pu-
blica otros 6 mas. Nos ha parecido que
este cuadro elinico complejo pueda lla-
marse “sindrome de oligofrenia digito-
facial™.

CAS0 CLINICO

G. L. G.: el nifie es ¢l primer y Gnico
hijo de un matrimonio sin lazos con-
sanguineos; en el momento que nacid,
la madre tenia 20 afios y el padre 31
anos de edad. Durante el embarazo de
9 meses de duracién, sélo se refiere que
la madre tuve anemia, la cual fue tra.
tada. Los movimicntos fetales al parecer
fueron normales. El parto duré aproxi-
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madamente 24 horas, se produjo rup-
tura espontanea de las membranas 6 ho-
ras antes, la presentacion fue cefdlica,
¢l alumbramiento normal ¥ se practicé
maniobra de Kristeller. El peso al na-
cer fue de 735 libras. No se sefialan
trastornos patoligicos en el periodo post-
natal inmediato, el cordon cayé a los
16 dias. Posteriormente la madre nota
alguna dificultad del nifio para deglutir
asi come que tomaba poco la leche. La
lactaneia fue artificial eon leche mater-
nizada primero y después de vaca, la
ablactacion se realizé de manera bas-
tante adecuada y el nifo ha recibido
polivitaminicos desde pequefio. La ma-
dre trae al nifo al hospital por la mal-
formacién de los pulgares que ya nota
en el momento del nacimiento.

En los antecedentes patologicos fami-
liares no hay ningin dato de interés v
no recuerdan los padres que alguien
tenga anomalias de los dedos especial-
mente los pulgares.

Fue visto por nosotros en tres ocasio-
nes, la primera a la edad de 46 dias
después a los 13 ¥ 16 meses,

La primera vez que estuvo ingresado.
al examen fizsico hallamos lo siguiente:

Wedictones:

Peso: 8 libras.

Talla: 21 pulzadas.
Circunferencia cefilica: 36 cms,
Circunferencia toricica: 34 cms.
Cireunferencia abdominal: 36 cms,
Indice de Wilkins: 1.5.

Brazada: 54 ems.

cifras gque corresponden a los percen-
tiles normales de un recién nacido.

En la piel, se encuentran lesiones exi-
tematopapulosas en mejillas, tronco ¥
ambas extremidades superiores que lu-
een corresponder a miliaria, livedo re-
ticular al llanto, lanugo abundante en
amhos pahellones auriculares, region
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lumbosacra, brazos vy piernas, Lunar
rojo (nevus flammeus) de forma trian-
sular de vértice dirigido hacia la nariz,
de 7 ems. de didmetro que comienza
algo por fuera de la linea media y ocupa
casi toda la frente del lado derecho, de
hordes irregulares y cuyo color se in-
tensifica con el llanto. También existe
un nevus plano en regién occipital ¥
parte posterior del cuello en la linea
media: mucosas ligeramente hipocolo-
readas, pelo lacio, fino, de color castafio
claro, no caedizo, ganglios linfaticos pal-
pables pequenios en regiones cervicales
¢ inguinales de cavdcter inespecifico.

Al examen regional y por aparatos,
Cabeza: crineo pegueiio, ligeramente
asimétrico, fontanela anterior mide
315 ems. X 214 ems., craneotabes fisio-
logico, frente pequeia algo prominente

L

Fig. 1. Nuestra paciente a los 46 dins de naci-

do, se observa lu facies especial con el nevus

flammeus en la frente ¥y Il forma en pico
dirigide hacin «bajo de la noriz,

R, B. P
Agosta 31. 1965



hacia la parte media, deprimida en re-
gion superciliar v unién frontoparietal.
Facies de forma triangular, lanugo abun-
dante en la frente, mejillas, pabellones
auriculares y region preauricular, Men.
tén pequefio, retrognatismo ligero, na-
riz de base ancha, la punta aplastada
en “pico” dirigido hacia abajo, fosas na-
sales pequefias inclinadas hacia abajo;
existe una prolongacién hacia abajo del
septum nasal, el cual no estd desviado
(fig. 1).

agimétrica, el ojo izquicrdo es mas pe-
queiio que ¢l derecho, habiendo un es-
trabismo alternante del mismo, nistag.
mus horizontal, dizereto hipertelorismo
v epicantus bilateral, conjuntiva palpe-
bral ligeramente hipocoloreada; bulbar
y esclera no alteradas.

Carnen: ¢ observa una nubécula en
la cornea izquierda en zona correspon-
diente a hora 3-6, extendiéndose hacia
el area pupilar a la cual toma, siendo
en este punto menos opaca, el dngulo

Figs. 2 ¥ 3. Manos del eazo: pulgares anchos y cortos, forma cundrad de los ufins ¥ punta
de los otras dedes ancha.

Oidos: los pabellones auriculares son
algo pequeiios, el lébulo es grueso y el
heliz termina en un borde algo cortante,
las orejas estin algo separadas del
craneo.

Boca de labio superior fino.

Cejas anchas, de pelo muy fino, el
arco de la ecja izquierda un poco mis
pronunciado y alto que el derecho, pes-
tanas son normales, incurvadas hacia
arriba, cortas y algo escasas. Ojos: Pir-
pados: nada a sefialar, fisura palpebral

R, C. P.
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de la camara anterior luce normal, iris
de color pardo, pupilas iguales y cen-
trales de aproximadamente 0.3 cms. de
diametro.

Desviacion antimongoleidea bilateral
ligera de ambas fisuras palpebrales, re-
flejo fotomotor y consensual presente
en ambos lados. Garganta y hoea: oro-
faringe normal, paladar ojival, férmula
dentariaz 0/0, lengua nada a sefialar,

Cuello: corto, normal para la edad,
el angioma ya sefalado.
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Fig. 4. A los 13 meses, Iv deformidad del pulger se ha hecho mas moarcada.
se nota la sindactilicn porcicl en mano izquierda, la sindactilin e Iu
derecha que o2 pna simple mesthrana incomplete no se ve en o fotografin,

Tronco: columna vertebral 1+ torax
de econfliguracion normal, aparato res-
piratorio sin alteraciones, aparato circu-
latorio: latido de la punta no visible ni
palpable. matidez cardiaca normal, to-
nos hien golpeados. frecuencia cardiaca:
120 minutos. pulsos femorales presentes.
Abdomen globuloso., omblige cutianco,
higado borde superior en 6to. espacio
intercostal derecho v horde inferior re-
baza 2 cms. Bazo no es palpable ni per-
cutible. las adenopatiazs va referidas,
Aparato urinario: los rifiones no se pal-
pan, genitales  externos: fimosis  gue
deja descubrir el glande parcialmente.
pene de longitud normal, eseroto: holsas
vacias, luce palparse testiculo en con-
ducto inguinal izquierdo.

El anillo externo deja penetrar la
punta del 5to. dedo.

Se aprecia una pequeia fovea supra-
coecigea.

Extremidades: sindactilia parcial de
manos v pies: Jer. v 4to, dedos de la
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mane izquierda v 3er. v hoo dedos de
la derecha (figs. 2. 3. 41 v 2do. v 3er
dedos de ambos pics (lig. 51,

Las manos son eortas v anchas, clino-
dactilia del 5to. dedo de amhbas manos
ligeva. El pulgar de amhbaz ez ancho

Fig. 5. Los dedos gordos de los pies son mis
anchos de lo nermal, se aprecia ln sindactilic
en ambos lodos,

R, . P.
Agosto 31, 1965



Mano lzquierda

Mano Derecha

Fig, 6, ibujo de los surcos anormales de los palmas de las manos,

v omds corte en su extremidad  distal
v forma un angule recto a nivel de Ja
articulacion distal (figs. 2, 3, 4). Los
=e0s E]:Ill:l:iri'l'.-'- =0 :lllurm:i]t’&ﬁ } parﬂ‘
lelos (fig. 6). Los pies son también
aruesos v algo cortos, el primer artejo
e« mis ancho v estd separado de] se-

gundo artejo, pie valgo bilateral (fig. 7).
Todos los dedos de pies y manos aparte
de la deformidad caracteristica de los
pulgares y primeros dedos de los pies
Incen ensanchados en la punta y la ufia
parece pequeiia vy con tendeneia a ser de
forma coadrada (fig. 4).

Fig, 7. A log 13 meses de edad, el primer artejo ancho del pie del nifio
se ha hecho mids aparente, pic valgo bilateral.

R. C. P.
Anontn 31, 1985
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Examen neurologico : veflejo corneano
v oeulopalpebral presentes, reflejos de
Moro suceidn, deglucion y faringeo nada
a seialar, postura normal grasping pal-
mar y plantar, hicipital, tricipital, pre-
sentes. estiloradial y elbitopronador au-
sentes, Babinski, sucedineos, talén de
Thomas y Rossolimo presentes; cuti-
neog ahdominales ansentes, cremasteria.

cién de hemoglobina, hematoerito y he-
maties mostré una anemia hipoerémica,
la eritrosedimentacién y el coateo dife-
rencial de leucocitos asi como la cifra
global fueron normales, la urea, glice-
mia y orina también, las heces fecales ¥
la serologia negativas.

Cromatografia de aminoacidos en ori-
na: la exerecion de alfa-aminodcidos

Fig. 8. Radiografin del crineo n los 13 meses, micracefalia
ligera, fontanela abierta, maxilar inferior pequeno.

no: no respuecsta, standing, stepping,
swimming alargamiento cruzade, triple
flexion presentes, no hay signos menin-
geos, sensibilidad dolorosa presente, se
comprueha hipotonia muscular genera-
lizada asi como laxitud ligamentosa.

Los pares craneales fueron explorados
en parte y no s¢ encontraron alteracio-
nes. Fondo de ojos: en aquel momento
fue imposible de ver.

Loz exdmenes complementarios prac-
ticados en aquella oportunidad dieron
los resultados siguientes: la determina-
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aungque algo disminvida estaba dentro
de niveles normales,

Electroencefulograma: dentro de limi-
tes mormales para la edad y suefic no
descargas, nada focal.

Estudio radiologico: Crineo: silla
turca: nada a sefialar, ligera asimetria
de la béveda, no hay calcilicaciones,
erineo pequeno. (Fig. 8)

Huesos largos: no se aprecian lesiones
oseas, ¢l primer dedo de ambas manos
es anormalmente corto y grueso for-
mando un dngulo de casi 90 grados con

R. C. P.
Aposta 21, 1965



Fig, %

Fig. 10

Figs. ¥ y 10. Radiografia de lus manos a lo edod de 13 meses, se ve la deformidad de lu
jntange terminal del pulgor mis corta ¥y ancha jormando un dngufo casi de 90 grados.
edad dsen de 6 meses,

¢l metacarpiano correspondiente, elino-
dactilia del 5to. dedo. (Figs. 9, 10)

Pies: primer dedo mids grueso asi
como la falange distal (Fig. 11). Edad
dsea de 6 meses (esta placa se hizo a
los 13 meses de edad). (Fig. 10)

Urograma: las sombras renales son
normales, hay buena eliminacién por
amhos lados, no se compruchan alte-
raciones en el piclograma descendente,

Uretrocistografin miccional: muestra
caracteres normales, no existe reflujo
vésicourctral.

Posteriormente, después del alta, el
nifioc presenta catarros frecuentes no
progresa bien en peso y muestra cons-
tipacién pertinaz.

En su desarrollo psicomotor se sonrio
i los dos meses, a los 6 meses seguia los
ohjetos con la vista, se rié a los & meses,

R. C. P,
Anosra 31. 1965

agarraba los jugnetes con toda la mano
a los 9 meses.

Es visto de nueve a los 13 meses de
edad (Figs. 12 v 13} y al examen fisico
encontramos.

Mediciones: Peso: 19 lbs. (edad peso:
9 meses}. Talla: 28.2 pulgadas (edad
talla: 9 meses). Circunferemeia cefali
ca: 42 ems. (edad craneo: entre 3 v 6
meses) . Circunferencia tordcica: 43 ems.
Circunferencia abdominal: 46 cms. Bra-
zada: 27,5 pulgadas. Indice de Wilkins:
1.3. Fontanela anterior: 2 x 3 emes

En el crince no se ohserva ya el
craneotabes referido anteriormente for-
mula dentaria: 4/3.

Lo demis del examen e: similar al
primero, en el sistema nervioso los re-
flejos de Moro, standing, stepping, swim-
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ming, triple flexion alargamiento cru-
zado ausentes, Babinski, bicipital, tri-
cipital, rotuliano y aquiliane presentes,
cutineos abdeminales normales, cremas-
teriano ausente, persiste la hipotonia
muscular, el nific no se sienta solo, no
se Ih'll"ﬂ.

en el exudado [aringeo se aisla un esta-
filococo coagulasa positiva sensible a
cloromicetina y eritromicina con lo cual
es tratade durante varios dias, una radio.
grafia de pulmones realizada al mes de
la primera, evidencia que min persisten
las lesiones hronconeumdnicas, se averi-

Fig. 11. Rodiografin de loz pies; Acortamiente v ensanchamiente de lo folange
terminal del primer artejo en ambos lados.

Estando ingresade, se le realiza el
estudio de la edad dsea que como vimos
estaba atrasada, ademas presenta un pro-
ceso catarral con fiehre de 39°C., secre-
cion nasal abundante, tos marcada vy
estertores suberepitantes en base del
hemitérax derecho. Al examen radiols-
gico de térax se aprecian extensas le-
sioneg bronconeumdénicas de regién pa-
rahiliar ¥ base derecha, (Figura 14)
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zua gue el nifio a veces tiene dificultad
en deglutir, se realizga un csofagograma
donde se nos informa que el trinsito
esofagico es normal, no se comprueban
alteraciines en dicho drgane pero se
nota aspiracion del medio de contraste
en las vias aéreas (Fig. 15).

Un telecardiograma mostré un indice
cardiotoracico normal pere min seguian
las lesiones inflamatorias de la region

R. C. P.
Agosro 21, 1965



Fig. 12. Fotografia de la cora a los 13 meses
de edad, la facies tipica con la nariz cuva
puntn se dirige hacia abajo, la boce de labio
superior fino, cejo  izquierda alge mis
argueada que la derecha se destacan bien.

parahiliar derecha un mes y medio des-
pués de la primera. Por tanto llamaha
la atemecién la regresion demorada de
los signos radiolégicos y el comporta-
miento un tanto asintomdtico de dicho

Fig. 13. Niro de perfil a los 13 meses de edad,

{n forma peculior de la nariz, lo discreta ano-

malia de lo orejn v el mentén pequeio  se
notan bien en esta fotografia,

R. C. P.
Accero 31. 1965

proceso salvo un dia de fiebre de 39°C
con buen estado gencral v actividad del
nifte. Es decir que ha habido escasa
mejoria a pesar del tratamiento anti-
bidtico, consideramos que pueda existir
una inmadurez nerviosa de la funeién
de deglucion motivando quizds que el
nifie haga aspiraciones alimenticias pe-
quefias a repeticion como la que se
observa en el esofagograma donde hay
en vias aéreas material opaco, lo qure

Fig. 14. Raodiografia de pulmones: Lesiones
bronconeamdnicas bilaterales,

condicionaria las infeeciones respirato-
rvias recidivantes.

En esta oportunidad, los eximenes
complementarios fueron un hemograma
hematocrito ¥ hemoglobina que mostra-
ron una disereta anemia hipocrémica,
la wrea, glicemia, orina v heeces fecales
normales, la eritrosedimentacion de 31
mms. alta, en relaciéon con la infeccidn
respiratoria.

El colesterol fue de 200 mgs G, el
caleio, fésforo vy fosfatasa alcalina nor-
males, la captacion de 1 131 de un 13%
en 24 horas e: decir en el limite inferior
normal; una npueva cromatografia en
orina de aminoicidos mosiré una excre-
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cién esba vex normal dé estos cwerpos.
Se pudo rezlizar un examen ocular més
completo y en ¢l fondo de ojos se nota-
ba una palidez marcada de la papila
derecha sin llegar a la atrofia, ¢l ojo
izquierdo no se pudo ver.

Eleetroencefa’ograma: anormal gene-
ralizado, ritmo lento superimpuesto en
toda la corteza, ¢z decir anormal lento.

Examen psicométrico, pruchu de Ge-
seli: condueta motriz: se sostiene sen-
tado solo, inseguro cerca de un minuto,
realiza el examen sentado con sostén,
cambia de posicién supina a prona y
viceversa, se para sostenide por la
mano, manteniendo el peso del cuerpo.
pies apoyados. La prensién es palmar-
radial. Conducta correspondiente a las
28 a 32 semanas. Conducta adaptativa:
Asze con una mano la campana colocada
al aleance de su mano, la transfiere, la
lleva a la boca, golpea sobre la mesa
por un momento, coge un objeto sos-
teniendo ¢l otre con la otra mano, agarra
solamente un cubo con dificultad ¢l que
sueha rapidamente. Coge la taza, la
lleva a la boca: conducta correspon:
diente a las 28 semanas. Lenguaje: Dice
papd, emite el sonide mmm, reaceidn
al sonido, conducta correspondiente a
las 28 semanas. Personal social: toma
solidos, en posicién supina se lleva los
pies a la boeca, muerde y chupa los
juguetes, no busca estos fuera de su
alcance, conducta equivalente a las 28
semanas.

Conelusiones: Se aprecia un equili-
brio en el desarrollo de los distintos
agpectos de su conducta, los que corree-
ponden a las 28 semanas (Dra. Masvi-

dal).

Posteriormente el nifio es dado de
nuevo de alta, después sigue con cata-
rros frecuentes, vomitos ocasionales y
progresa poco. A los 16 meses, el examen
fisico da lo signiente:
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Fig. 15. El esofugograma es normal, pero se
visnalize ¢l material rodiepace aspirade en
triquen y bifurcacidn bronguial,

Mediciones: Peso: 20 lbs. (edad peso
de 9 meses). Talla: 73 ems. (edad talla
de 12 meses). Circunferencia cefdlica:
42 ems. (edad: 3 a 6 meses). Circunfe-
vencia tordcica: 46 ems. Circunferencia
abdominal: 46 emes. Brazada: 70 cme.
Indice de Wilkins: 1.2. Fontanela ma-
yor: 3 x 2 ems.

En su desarrollo molor vemos gque
va se sienta solo y sc mantiene parado
con apoyo pero ain no camina solo,
pronuncia monosilabos; férmula denta-
ria: 4/4. El resto del examen no arroja
ningiin date nuevo.

Esta wvez, se evidencia ain mis el
retardo de peso, de la talla la microce-
falia que se ha hecho mis perceptible
con ¢l crecimiento, la falta de cierre
de la fontanela anterior v el retardo
psicomotor. No e cncontraron ya tras
tornos de la deglucién y el nifio mien-

R. C. P.
Aposra 31, 1965
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Fig, 16, Cariotipo normel del paciente: 46/ XY,

tras estuvo hospitalizado no tuve tras-

tornos respiratorios.

En esta oecasion, se detevming el ca

riotipo que es normal: 46/XY (Fig. 16).

COMENTARIOS

Comparando las anomalias que pre-
senta ¢l paciente con las de los casos

R. C. P.
Aposta 31. 1965

de Rubinstein v Tayhi'' s de Coffin®
vemos gue son similares en una gran
mayoria. Hemos confeccionado un cua-
dro de las malformaciones referidas por
lichos autores v las que nosotros halla.
mos,  (Coadre No. 11, Nos lamé la
alencion que las lacies de nuestro en-
fermo es idéntica a la del caso No. 2
de Rubinstein v Tayhbi.*
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CUADRO No. 1

Estudio comparative de los hellazgos clinicos en nuestro caso
y los de Rubinstein y Taybi y Coffin

Nuestro Rubinstein
Casa Callin v Taybi

Retardo mental . . . . . . . . ... . . .. * 6/6 /17
MNo. de eromosomas normales . . . . . . L . % 66 373
Retardo estatoral . . . . . . . .. .. . . . 3 I 3/1
" Centro de la frente prominente . . . . . . . >-< 66 o ve en fuins
Frente deprimida en regidn superciliar . . . X s ve en futos
Raiz nosal amcha . . . . . . . . ... ... by se ve en fotos
Mevos flammeuz en frente . . . . . . . . . w 4/6 477
Mariz estrecha incurvada la punta bacia abajo.  x /6 577
Cara . . ... ... 4 Septum naszal extendido hacia abajo de las alas i £
Micrognatia ligeea . . . . . . . .. ..o .. " 6/6
Retrogmatia . . . . . . . . . .. .. 4 o » 4/6 -
Paladar ojival . . . . . . . . . v v v s o o . 5 6/6 /1
Labio superior fino . . . . .. ... .. .. * s ve en folos
L Orejas algo pequenas. deformidad ligees . . X 6/6 -
y [ Asimetria crameama . . . . . . . . .. . . . E ne ne
Crines . . . . . .. I Miceorsfalia . . . . . 0 i .t e e % 66 41
Fontanela anterior grande v abierta tiempo . % 6/ 4717
" Anomalias oculares en general . . . . . . . Ed 66 1/7
Epicantus . . . . . . ... ... ... * L 27
Desvincidan antimongoloidea . . . . . . sy X 66 37
Estrabismio ... v v v wown womin owomem oo * 3/6 25
Mistagmus . . . . . o v 0 v i daie i w . -
Ojos . . . . . .., 4 Errores de refraceién . . . . . . ..o L * 4/6 37
Exoforia o exolropia . . . . . . . . . . . . - - 6/7
Microftalmia wnilateral . . . . . . . . . . . * -- 257
Cejos anchas a veces asimétrieas . . . . . . Y - 21
Catarmlit . . . .+ v v v v e a e e e e s - - 1/7
LGolobomma = o o0 . oo Saa e - 1/7
Pulgares anchos v lros. dedos de pies . . . X 6,/6 /1
Sureo simiane o anormal . . . ., L . . . . * 3/6 31
Manos . . . . . . .9 Paroniquia frecuente . . . . . . . . . . .. - 36 —
Polidaetilie . . . . . . .. ... 0o o = — 17
L Sindactilia manos ¥ mies . . . . L L . . . . . kA -- 177
Reduplicacidn de falanges de los pies . . . . 16 e
Pies . . . . . . .. { Pronacidén de pies . . . . . . . . ... ... . /6 -
Pievalgo . . . . . . « + v v 0 o ¢ @ s oo ® =
[ Escoliosis . . . < = v o v v v v m womm o b s - 36
Huesos iliacos plamos . . . . . . . . . . . . - 2/6 -
Pectus excavatus . . . . . . . . . < & « & « -- 2/6 1/7
Pectus carinataz . . . . . . . . . . . . . . - 1/6 -
Esqueleto . . . . . . 4 Anomaling vertebrales . . . . . . . . . .. 36 =
Fusidn de costillas . . . . . . . . ... .. - = 1/7
Retardo edad dsen . . . . . . . . . . . .. * fi/fi 6/7
Esterndn simiano . . . . . . . . . . . . ; - 1/7
“Foves supracoccigea . . . . . . . . . . . . ¥ - —
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CUADRO No. 1 (continuacidén)

R  — " ———— S

Muestro Rubiztein
Caso Coffin v Taybi

Cardiomegalia . . * 1/6 et
Coragdn Soplo cardiaco | - 1/6 7
: YT T PCA L - 1/6
Cianosis . . . . . + . . - 1/6
Pelo . . . . + . . .4 Lanugoe ¢n cara, cucrpo y extremidades . . . X 3/6 —
o Fimoszis . . . . . 5
Genitales . *= Pene angulade . 5 % 3/6 .
.. Testiculos no descendidos . * i/6 5/5
s _4 Anomalias renales . . e . - 1/6
Aparato urinario . | Forma anormal de la vejiga . . . . . . . . 1/6

Aparato digestive . . § Dificaltad al tragar .

6/6  no reliere

Aparalo respiratorio. | Infecciones respiratorias a repeticién . . . . ® 6/6 1/7

Alergin . . .

..... : . T

t %) [Indica presente.
i—} Indica ausente,
no refliere: que nmo lo senala el autor.

Collin' anota como otra caracteristica
ilel sindrome una marcha y actitud de
pic cspecial pero nosotros no hemos
podide comprobar este hecho ya que
nuestro paciente aiin no camina solo.

Se senala que en estos casos el iodo
proteico, la eromatografia en orina de
aminodecidos, el caleio, fosforo, fosfatasa
alcalina y urea son mormales lo que
nosotros encontramos también. El cario-
tipo realizado en 3 casos de Rubinstein
v Taybi'' y los 6 de Coffin* no mostré
alteraciones cromoséomicas, hecho que
podemos reafirmar.

Coffin* no halla alteraciones electro-
encefalogrificas en estos pacientes, no
asi Rubinstein y Tayhi'* que encuentran
alteraciones principalmente presencia
de ondas lentas, ritmo difuzo lento.

Creemos por tanto que se¢ trata efec-
tivamente del sindrome por ellos des-

R. C. P,
Agnstn 31. 1965

erito, del cual resumimos los caracteres
mas salientes:

1. Retardo mental.

2. Facies tipica con nariz en pico, nevus
en la frente, alteraciones ' oculares
fundamentalmente desviacién anti-
mongoloidea de las hendiduras pal-
pebrales.

3. Pulgares y dedos gruesos del pie
ancho y cortos en su falange distal,
especialmente los primeros.

4. Infecciones respiratorias a repeti-
cion.

5. Trastornos de la deglucién en la in-

fancia.

Microcefalia.

Retardo mental.

Hipotonia muscular.

° @ a oo

Testiculos no descendidos.
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Mos luce gue los trastornos respira-
torios puedan ser debidos a aspiraciones
repetidas del alimento al parecer se-
cundarias a la alteracion de la deglucidn
que posiblemente se deba a disfuncion
neurolégica.

Mencionaremos los puntos de diferen-
cia con otros sindromes que se acom-
paian de anomalias de la cara y espe-
cialmente de la desviacién antimongo-
loidea de las fisuras palpebrales. En
primer lugar se coloca el sindrome de
Franceschetti® de disostosis mandibulo-
facial, nombre que el mismo le dio. En
esta entidad, aparte de la oblicuidad de
los ojos hacia abajo, se notan colobomas
en la parte periférica de los parpados
inferiores o en la porcién media de los
superiores, hipoplasia de los huesos
faciales, cspecialmente de los malares
y de los arcos cigomaticoes, hipopla-
sia de la mandibula (micrognatia) mal-
formaciones hilaterales del oido exter-
no, casi siempre microtia y sordera.
Ademas hay macrostomia y fistulas cie-
gas en la prolongacién de los angulos
de la boca hacia la oreja, extensién de
la raiz del cabello hacia las mejillas en
forma de “lengiicta™ y a veces, como lo
zefiala el propio Franceschetti® otros
defectos como fisuras palatinas y defor-
midades esqueléticas. En nuestro pa-
ciente, lo vinico en comiin pricticamente
con dicha entidad ez la desviacidn anti-
mongoloidea de las hendiduras palpe-
brales. Seqiala Coffin* que aquella incli.
nacién hacia abajo de los ojos forma
parte del sindrome de Hallermann'™ y
Streiff'® recientemente revisado por
Francois® y que consiste de:

1. Discefalia con facies triangular.

2. Anomalias dentarias.

3. Nanismo proporcional.

4. Hipotricosis: alopeeia localizada en
la frente.

5. Atrofia de la piel.

6. Microftalmia.
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7. Catarata congénita.

8. Puede haber retardo mental como lo
anotan Falls y Schull.?

La forma puntiaguda de la nariz de
este sindrome recuerda la del caso que
discutimos, pero en el sindrome disce-
falico de Francois faltan los pulgares
anchos.

Seckel'® seiiala un tipo de nanismo
con anomalias de la cara y nariz en
punta (bird face) con retrognatismo,
retardo mental y gran delgadez, pero
aqui tampoco esta presente la braqui-
falangia terminal del pulgar. Reciente-
mente Smith, Lemli y Opitz'* refieren
3 casos con retardo mental, microcefalia.
epicantus, horde alveolar maxilar pro-
minente, hipospadias, eriptorquidia, me-
tatarsus adductus y/o sindactilia. La
displasia oculodentodigital® sc caracte-
riza por hipotelorismo ocular, microf-
talmia, anomalias del iris, sindactilia,
camptodactilia del 4to. y 5to. dedos e
hipoplasia del esmalte. En el sindrome
orodigitofacial descrito por Gorlin ¥
Psaume® se aprecian defectos digitales,
braquidactilia, clinodactilia, sindactilia
pero la lengua es bilobulada con frenillo
grueso y lambién existen malformacio-
nes dentarias y solamente se ha senalado
en las hembras. En ninguno de estos
ultimos cuadros se sefiala el pulgar
ancho,

RESUMEN

Presentamos un caso de anomalias
muiltiples caracterizadas por pulgares
anchos y cortos asi como dedos gruesos
de los pies, facies peculiar con la nariz
cn pico, de punta inclinada hacia aba-
jo, nevos flammeus de la frente, des-
viacion antimongoloidea de las hendi-
duras palpebrales, infecciones respira-
torias a repeticién durante la primera
infancia, trastornos de la deglucién ¥
retardo mental.

5 . P.
EuaErn 31, 1965



Creemos que se trata de un sindrome
vapecial que podemos llamar “oligofre-
nia digitofacial”. No encontramos en
nuestro paciente alteraciones cromoss-
i eas,

SUMMARY

Une case is deseribed with multiple
congenital anomalies consisting of short,
broad thumhbs and great toes, peculiar
facies with heaked nose with downward
prolongation of the septum, nevus flam-
meus of the forehead, palpebral fissures
slanted downward (antimongoloid slant}
recurrent respiratory infections, difficul-
ty in swallowing in infancy and niental
retardation. We believe this syndrome
is characteristic and could he ecalled
oligophrenia  digitofacial. The 46/XY
karvotype apparently was normal,

RESUME

Nous présentons un cas d’anomalies
multiples caracterisées par des pouces
larges et courts ainsi que les premiers
orteils, face spéciale au nez pointu, la
pointe de celui-ci se dirigeant en bas.
nevus flammeus du front, desviation
antimongoloide des fissures palpéhrales,
infections respiratoires récidivantes pen-
dant la premiére enfance, des altérations
de la déglution et retard mental.

Nous croyons qu’il sagit d'un syn-
drome spécial, bien individualisé, que
nous pouvons appeler oligofrénie digito-
faciale des pouces courts. Nous n'avons
pas trouvé dans notre patient d’altéra-
tions chromosomigues.
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