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Hem:'bipertrafz’:z congénita

Presentacidn de un caso

Por la DEA. Liane BorsoLLA VACHER(™?

La hemihipertrofia congénita puede
ser segmentaria o afectar la mitad del
cuerpo, ipsilateral o cruzada., Es mds
frecuente del lado derecho y en los va-
rones. Existen malformaciones asocia-
das en cerca del 50%.* Se han descrito
nevus, telangicctasias,’® manchas “café
con leche”, macrodactilia, polidactilia,
sindactilia, pie bot, escoliosis, exostosis,
lipomas y defectos cardiaces,'® estos 1l-
timos raros para otro autor.® En un 15
a 209 se ha comprobado retardo men-
tal,®

Gesell® encontré hipertrofia unilateral
del cerebro en algunos casos. Se ha visto
también hipospadias, criptorquidia asi
como agrandamiento del rifién y supra-
rrenal del lado afectado. Se menciona
también hipertrofia de la lengua, mu-
cosa oral y huesos de la cara.® Los dien-
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tes pueden ser de mayor tamaifio uni-
lateralmente, salvo los incisivos, segun-
dos y terceros molares. En una paciente,
se sefialé anisocoria y heterocromia del
iris. Un detalle curioso es la asociacién
de hemihipertrofia con neoplasia® *?
hecho que no luce casual. En ¢l sindro-
me de Silver-Russell’*.** la hemimacro-
somia €: uno de los signos mdas impor-
tantes.

Gesell’® fue uno de los primeros en
llamar la atencién sobre dicha entidad.
En 1926, Lenstrup® presentd 8 casos ¥y
en 1933, Wakefield ¢ Hines'® recogen
otro tanto. La extensa revision de la lite-
ratura realizada en 1962 por Gorlin y
Meskin® muestra que por lo menos 135
casos han sido publicados.

El paciente que describimos es por-
tador de una hemihipertrofia total de-
recha no muy marcada pero evidente,
retarde motor y otras anomalias que
sefialaremoz a continuacidn.
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MUESTRO CASO
SME. HC.-44385, de 8 meses de

edad, masculino, mestizo, procedente de
Victoria de las Tunas, ingresa por pre-
sentar asimetria total del cuerpo.

Historia de la enfermedad actual: La
madre noté que desde que ¢l nifio nacid,
el lado derecho de la cara era mis des-
arrollade que ¢l otro vy que la cabeza
lucia algo mas grande de lo habitual.
A los dos meses, se hace evidente que
las extremidades derechas eran mis
voluminosas. A los 4 meses, el paciente
no sostenia adn la cabeza vy era muy
“flojito”. Alrededor de los 6 a 7 meses
se aprecia gue es zurdo.

Antecedentes patolégicos personales:
Vémitos y regurgitaciones en ocasiones,
gastroenteritis aguda a los 3 meses, ca-
tarros frecuentes.

Antecedentes prenatales: Tercer em-
barazo a término, exposicién a los ra-
yos X a los 8 meses de la gestacion y
anemia tratada durante la misma.

Antecedentes del parto: Eutécico, pe-
=6 al nacer 6% lhs.

Antecedentes neonatales: Nada a se-
ialar,

Nutricion y alimentacién: Buena.

Desarrollo psicomotor: Sostuve la ca-
heza entre los 7 a 8 meses, no se sienta,
worgeo a partir del 6to. mes, no pronun-
via silabas.

Trastornos emocionales: Ninguno al
parfﬁ'!'!’.

Vacunaciones e inmunizaciones: Nada
a senalar.

Antecedentes patoligicos familiares:
madre de 19 anos, padre de 22 afios, am-
hos saludahles.

Embarazos: 3, partos 2, 1 sborto es-
pontineo, una hermana de 2 afios sana.

No hay antecedentes en la familia de
anomalias congénitas ni consaguinidad.
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Fig. 1. 5. K. L.: el nine a la edod de 8 meses,
se aprecia la hemiperirofia total derecha.

Examen fisico general: Lactante me-
nor que presenta asimetria total del
cuerpo, con predominio de todo el he-
micuerpo derecho (fig. 1).

Mediciones:

Peso: 1614 ibs. (3 pereentil de 9 me-
ses) .

Talla: 27 pulgadas (10 percentil de
9 meses) .

Circunferencia  cefalica: 453%  ems.
{entre 25 y 50 percentil de 9 meses).
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Circunferencia toricica: 43 cme.
Circunferencia abdominal: 41% cms.
Brazada: 6614 cms.

Indice de Wilkins: mayor de 1.
Fontanela anterior: 4 x 4 ems.
Fontanela posterior puntiforme.

Extremidades:

DERECHO TZQUIERDO
Brazo: =
circunferencia: 14 coms. 13 cms.
Antebrazo:
circunferencia: 13 cms. 134 ems
Muiieca:

circunferencia:

1135 cms. 10% cms.
Muslo:

circunferencia: 23% ems. 214 cms.
Rodilla:

circunferencia: 1814 cms. 17% eme,
Pierna:

circunferencia: 1614 ems. 15% cms.
Tobillo:

circunferencia: 12 ems. 11 cms.

Piel de color cobrizo, livedo reticular
en miembros inferiores, tejide celular
subcutines conservado. Sistema osteo-
mioarticular: hipotonia muscular gene-
ralizada; ganglios linfiticos: no altera-
ciones,

Examen fisico regional y por apara-
tos: Crineo: aumentado de tamafio en
relacién con la eara, alargado en senti
do vertical, dolicocefalia, oecipucio apla-
nado, craneotabes, fontanelas anterior
v posterior abiertas asi como la sutura
metépica en su parte superior. Facies:
asimétrica con predominio derecho, me-
jilla mas abultada en este lado; frente
prominente, nevas plano en regién fron-
tal que comicnza en la raiz de la nariz
v s¢ extiende hacia la derecha recubrien-
do la regiom superciliar; implantacién
alta del pelo en la frente, discreto epi-
cantus ¢ hipertelorismo, eejas finas po-
co pohladas; ojos: mnada a senalar:

R. C. P,
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pucnte nasal algo deprimido, nariz pe-
quenia de punta levantada, boca en for-
ma de ¥V invertida con las comisuras
dirigidas hacia abajo, labios de grosor
normal, mentén pequeio (fig. 2), pala-

Fig. 2. La facies del nifio que muestra el men-

tén pequeiio, la frente prominente y las comi-

suras bucales dirigidaz hecia abajo. No se

nata bien el nevus de la frente por ser de
tinte rosade palide.

dar ojival, la mitad derecha de la len-
gua es mayor que la izquierda, no hi-
pertrofia de las papilas de ese lado.
; i | a
Férmula dentaria: ——
a | a
Oreja derecha mayor que la izquierda,
esta 1iltima de implantacién mas baja,
no lébulos.

Cuello: nada a senalar, nevus plano
en la regién suboceeipital.

Columna vertebral: normal.

Tronce: la asimetria se hace evidente
en el térax: la tetilla derecha queda a
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515 ems. de la linea media mientras que
la izquicrda se sitda a 5 ems. de dicha
linea.

En el abdomen. el ombligo esta li-
geramente desviado; en la region gli-
tea, el pliegue intergliteo sc desvia a
la izquierda en su parte superior debido
al mayor volumen del lade econtrario.
Fovea supracoccigea: Mancha hipererd-
mica de 1 cm. de dm. en regién supra-
coccigea,

A parato respiratorio: normal.

Sistema nerviose: No se sienta, se
voltea de un lado a otro, sostiene la ca-
beza; motilidad activa y pasiva no li-
mitaciones, sensibilidad al parecer nor-
mal, reflectividad: normal. Babinski en
abanico, pares craneales no alteraciones,
acnzorio conservado, tono muscular dis-
minuido, hiperlaxitud ligamentosa, ne
movimientos involuntarios.

Lenguaje: no ha comenzado a decir
monosilabos.

Fondo de ojos: normal.

Fig. 3. En csta vista, es evidente el mayor grosor del pie dereche.

Aparato cardiovascuior: no se apre-
cian alteraciones, higado nada a seiia-
lar.

Aparato génitourinario: pene poco
dezarrollade, mide 114 ems. fimosis,
testiculos no descendidos.

Sistema hemolinfopoiético: negativo.

Extremidades: Mavor grosor de las
extremidades derechas (fig. 3).

Manos: discreta clinodactilia del Sto.
dedo.
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El nifio vuelve a ingresar a la edad
de 19 meses, la hemihipertrofia derecha
es apreciable (figs. 4 y 5).

Mediciones:
Peso: 20 lbs. (inferior al 3 percentil
de 18 meses) .

Talla: 31.2 pulgadas (entre ¢l 90 ¥
97 percentil de 18 meses).

Circunferencia cefilica: 48 cms. (en-
tre el 25 v 50 percentil de 18 meses) .

R. ©. P.
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Fig. 4. A Ia edad de 19 meses, otro detalle de
la hemihipertrofia derecha.

Fontanela anterior: 3 x 2.5 cms.

Presenta su retardo pricomotor, no se
sienta alin, no se para solo, trata de co-
ger los objetos sobre todo con la mano
izquierda.

Lenguaje: Pronuncia algunas silabas.
Exdmenes complementarios:

Hemograma: Hematies: 3.000,000 x
mm3. Conteo diferencial normal, hemo-
zlobina: 9.50 gs.9%. hematocrito: 265
eritrosedimentacidén: 17 mms. (Wester-

R. C. P.
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greem) ; orina v heces fecales: normales,
urea y glicemia: no alteraciones, sero-
logia: negativa.

Caleio, fésforo y fosfatasa alealina:
Normales.

Cromating sexual: Ningan cuerpo de
Barr en 1,000 leucocitos polimorfonu-
cleares neutréfilos.

Cromatografie de aminodcides en ori-
na: Excrecion normal de alfaaminodci
fdos.

.
&

Fig. 5. En esta foto de ln cara del case a la
edad de 19 meses, la facies peculinr es evidente.

Genadotrofines urinarias: En el pri-
mer ingreso: menos de 5 unidades ra-
ton/24 horas; en el segundo ingreso:
menos de 5 unidades raton/24 horas.

Yodo proteico: Normal. Prueba de
anticuerpos a la tiroglobulina: No se
detecté la presencia de autoanticuer-
po: contra la tiroglobulina por el mé-
todo de difusién en gel
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Estudio de cromosomas: Por cullive
de polimorfonucleares neutréfilos, se
ohtuvo un patrén cromosémice de 46
cromosomas con 1 eromosoma x y 1 ero-
mosoma y: 46 xv.

Estudio radiolégico: Crineo: silla
turca normal, gran asimetria craneofa.
cial con predominio de los dms. eranea-
nos, macrocefalia,

Huesos dargos: Signos de dsteoporosis.
edad ésea de 4 meses (en el primer in-
greso) ; en el segundo, a la edad de 19
meses: edad dsea de 6 meses, los mi-
cleos de osificacion del carpo son de
mavor tamano del lado derecho.

Esofagograma: No se compruehan al-
teraciones; estomago v duodeno:

No se aprecian lesiones, marco duo-
denal normal.

Piclografia descendente: Sombras re-
nales normales, huena eliminacion, veji-
za normal.

Test de Gesell: Edad cronolégica: 9
meses 25 dias.

Conducta motriz correspondicnte a las
24 a 28 semanas.

Conducta adaptativa: equivalente a
laz 40 semanas.

Lenguaje: Conducta correspondiente
a las 28 semanas.

Personal socie!: Conducta correspon-
diente a las 32 semanas.

Conclusiones: Nifo que presenta asi-
metria corporal marcada, con predomi-
nio derecho, macrocefalia y delicoce-
falia; sus mayores déficits se aprecian
en la conducta motriz y del lenguaje:
en la adaptativa se encuentra dentro de
los limites de su cdad cronolégica.

COMENTARIOS

En resumen, nuestro paciente tiene
principalmente una hemihipertrofia to-
tal derecha con hipotonia muscular e
hiperlaxitud ligamentoza. un nevus pla-
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no en la frente del mismo lado, una
mancha hipercrémica en regién sopra-
coccigea, una fovea en el mizmo lugar,
epicantus ¢ hipertelorismo, ausencia de
lobulos de las orejas, mentén algo pe-
quedo, hoca en forma de V invertida.
paladar ojival, retardo del cierre de las
fontanelas, fimosis, eriptorquidia, cli-
nodactilia ligera de loz mefiques, re-
tardo psicomotor y de la edad dsea.
Nos parece interesante diferenciar la
hemihipertrofia del sindrome que Sil-
ver' deseribié admirablemente en 1959,
Creimos, cuando vimos el nifio por pri-
mera vez que efectivamente se trataba
de un panismo de Silver, pero al anali-
zar los criterios diagnésticos sefalados
por dicho autor, nos dimos cuenta que
no era asi. Silver* estipula que en su
sindrome existen signos mayores y me-
nores, siendo nece:aria la presencia de
3 mayores especialmente si coexisten
uno o mas menores para afirmar el diag-
nostico. Los signos mayores son:

1. MNanismo.
2. Asimetria evidente.
3. Tamaiio pequeiio a pesar de haber
nacido a término.
4. Variaciones en el desarrollo se-
xual:
a) Gonadotropinas urinarias cle-
vadas.
b} Dezarrolle sexual preco.
¢} Estrogenizacién prematura de
la mucosa vaginal o uretral.
d) Retarde marcadoe de la edad
deca en relacion con ¢l desarro-
1o sexual.

Los signos menores comprenden:

1. Manchas “café au lait™ u otras pig-
mentaciones anormales de la piel.
2. Mefiiques cortos.

3. Clinodactilia del 5to. dedo de ma-
nos.

K. <. P.
Jurmic 30, 1966



4, Forma triangular de la cara.

5. Angulos de la boca dirigidos hacia
abajo.

6. Sindactilia u otras anomalias de los
dedos de los pies.

. Prohlemas maternos durante el em-
barazo.

=1

El caso que hemos estudiado no mues-
tra nanismo, su talla se encuentra en el
10 percentil de una edad de 9 meses y
después a los 19 meses mide 31.2 pul-
gadas, longitud que corresponde al 90-
97 percentil de 18 meses. Su peso al na-
cer fue de 614 lbs. Las gonadotropinas
urinarias determinadas en dos ocasiones
fueron normales. No hay signos de des-
arrollo sexual prematuro, por el con-
trario nos luce que ¢l tamafio del pene
es pequeiio para la edad. La madre al
parecer mo tuve grandes dificultades
durante €l embarazo, no hubo hemorra-
gias durante la gestacion. No sabemos
como era la placenta que Silver® en al-
gunos casos sefiala como infartada y
pequeiia. No tiene tampoco sindactilia.
Es curiosa la asociacién en el nifno de
un signo mayor: la asimetria evidente;
y otros menores que son: la mancha
“café con leche™ supracoccigea y ¢l ne-
vus de la frente. No le damos impor-
tancia ninguna al nevus de la nuea ya
que la mayor parte de las personas lo
presentan. La forma de la cara es trian-
sular con desproporcién crineofacial,
mentén pequeiio y la boca tiene la
forma de V invertida descrita no sola-
mente por el autor antes referido' sino
también por Russell’® en otro sindrome
similar, cuya caracteristica fundamental
es también el peso bajo al nacer, el na-
nisme, brazos cortos, disostosis crineo-
facial con cara puntiaguda, frente pro-
minente y boca de “tiburén™.

Ademds €l nifie tiene también clino-
dactilia del 5to. dedo.

R. C. P
Jumio 30, 1966

Creemos que el nanismo de Russell
pueda corresponder a una forma espe-
cial de la hemihipertrofia congénita. El
retardo psicomotor y de la edad ésea
son senalados también por Silver.™

Hasta el presente la etiologia de la
hemihipertrofia congénita e¢s descono-
cida. Se han elaborado varias teorias
de las cuales citaremos solamente la de
Gessell** v 1a de Noe y Berman.”

Gessell ** pensé que la hemihiper-
trofia seria una forma de gemelaridad
interrumpida. La otra hipdtesis llamada
de “regeneracién pleonastica™ se basa
en lo siguiente: ¢l évulo se maduraria
demasiado, produciéndose entonces de-
generacion citoplasmitica en focos, las
mitocondrias se distribuirian de¢ mode
desigual en las células hijas asi como
en el citoplasma lesionado. El resultado
final seria un crecimiento exuberante
de varias partes del cuerpo dependiente
de la sobreactividad mitocondrial. Por
iiltimo, distintas anomalias resuitarian
de la interacciém del material genera-
dor hiperactivo, normal o lesionado.
Naturalmente esta teoria requiere com-
probacién ulterior.

La frecuente aparicion de tumores
malignos en los casos de hemihiper-
trofia congénita merece comentarios. En
cerea de 150 pacientes referides en la
literatura, 13 han tenide neoplasias y
10 eran tumor de Wilms' % % ° este se
localizaba del lade hipertrofiado en 7
de los enfermos. Se ha sefialado ademas
tumores adrenocorticales® con pubertad
precoz en varones. Benson' deseribe un
neuroblastoma suprarrenal y la nifba
que presenta Gorlin® fue intervenida a
los 12 afios de un sarcoma del pulmdén.
Creemos importante €sta asociacién que
obliga al pediatra a busear con dete
nimiento los signos precoces de malig-

nidad.

La piclografia descendente que en
nuestro paciente se realizé con ¢l fin
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de poder despistar un embrioma de
Wilms, fue normal. El hechoe de no en-
contrarlo no lo excluye debido a la
poca edad del niiio.

Noe y Berman® reficren en ¢l estudio
cromosémico que su paciente tenia 46
cromosomas y Reister y Scherz® en un
caso de gindrome de Silver tampoco
hallaron anomalias. El cariotipo de nues-
tro enfermo fue normal.

HRESUMEN

Presentamos un nifio de sexo maszculi-
no con hemihipertrofia total derecha
acompaiiada de macrocefalia con dolico-
eefalia, frente prominente, boca en for-
ma de V invertida, mentén pequeiio,
discreto epicantus e hipertelorismo, ne-
vus plano frontal, paladar ojival. falta
de desarrolle de lobulos de las orejas,
elinodactilia de 5to. dedo hilateral, man-
cha hipercréomica en regidn supracocei-
gea v foseta en ¢l mismo sitio, criptor-
quidia y fimosis. Ademis tenia hipotonia
muscular generalizada con hiperlaxi-
tud ligamentosa, retarde psicomotor,
dseo y del cierre de las fontanelas. No
s¢ trata de un sindrome de Silver-Rus-
sell porque su peso al nacer fue normal
v las gonadrotropinas urinarias no esta-
ban alieradae.

Hacemos alguno: comentarios breves
sobre la etiologia del proceso, desco-
nocida hasta ¢l momento.

No pudimos hallar ningin signo de
neoplasia incipiente y buscamos espe-
cialmente tumor de Wilms que se asocia
a menudo a la hemihipertrofia aungue
por la poeca edad del nifio este des-
pistaje no puede ser concluyente. El
estudio cromosémico fue normal.

SUMMARY

A case of right congenital hemihy-
pertrophy is reported, with macrocepha-
ly and dolichocephaly, broad forehead,
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downturning of the corners of the
mouth, epicanthus, hypertelorism, nevus
frontal, high palate, absence of the
ecars’lobules, increase curve of fifth fing-
ers, “café au lait” area in the skin.
fovea above coccyx, undescended testi-
cles and phimosis. The boy was hypo-
tenic with psychomoter retardation, epi-
physial maturation retarded, delayed
closure of the fontanels. It is not an
example of Silver Syndrome, because
the birth weight was normal and twenty-
four-hour FSH levels were less than 5
mouse units. The etiology of congenital
hemihypertrophy is diseussed. We were
not able to find in this child signs of
malignaney and we particularly try to
look for Wiims'tumor but this is not
conclusive because of the small age. A
chromozomal study performed was nor-
mal.

RESUME

Nous présentons un enfant de sexe
masculin qui montre une hémihypertro-
phic totale droite accompagnée de ma-
crocéphalic ¢t dolichocéphalie, le front
saillant, la bouche en forme de V in-
vertie, le menton petit, un epicanthus
discret et hypertélorisme,un nevus fron-
tal, le palais en ojive, un défaut de
développement des lobules des oreilles.
clinodactylie de V'index des deux mains,
une tache “café au lait” dans la région
supraceocygienne et fossette au méme
endroit, eryptorchidie et phimosis. L'en-
fant avait aussi une hypotonie muscu-
laire généralisée et retard psychomoteur.
osscux et de la fermetore des fonta-
nelles. Il ne s"agit pas d'un Syndrome de
Silver-Russell ear le poids de I'enfant
fut normal i la naissance et les gonado-
trophines wurinaires ne montraient pas
Jd'alterations,

Nous faisons quelques brefs commen-
taires sur Iétiologie de l'entité qui est
inconnue actuellement.

R. €. P.
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Nos n'avons pas pu trouver de signes
ile néoplasie & ses débuts ¥ nous avons
cherché spécialemente la tnmeur de
Wilms qui s"associe zouvent i 'hemihy-

pertrophic bien que cette recherche n'est
pas conclusive car I'enfafit st encore
trop jeune, L'etude chromosomique fut
pormale.
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Catdlogo de Traducciones

Este Catalogo incluye numerosos trabajos traducidos por el
CenTRO NACIONAL DE INFORMACION DE CiEncias MEpicas y pueden

ser adquiridas copias de las mismas, solicitindola a nuestra direc-
cidm:

Calle 23 No. 201, esq. a N, Apartado 6520

Vedado, La Habana,

En el futuro serian publicadas nuevas relaciones de las tra-

ducciones existentes en €l Centro, por lo que al hacer ¢l pedido

es recomendable mencionar €l mimero de orden del Catilogo.
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