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Recientemente en 1964, aparece en la
literatura un nuevo sindrome de ano.
malias miltiples principalmente [scia-
les v genitales, deserito por primera vex
por Smith, Lemli y Opitz* en 3 nidos
varones sin pareniesco, En 1955, Pinsky
v DiGGeorge® a su ver lo refieren en dos
hermanos de diferente sexo, lo que cons-
tituye hasta ahora un total de cinco pa.
cientes,

Aosotros hemos diagnosticado  estas
anomalias en un nifio vardn cuvos datos
sefialamos a continuacidn.

SUESTRO CASO

PVA. ILC 106387, de T meses de
rdad, masculing, blanco, procedente de
San Antonio de los Bados, nacié el 22
de agosto de 1965 ¢ ingresa el 25/3/66
por tener dificultad a la deglucion,

" Prolessra del Departaments de Pedia-
tria de In Faculiad de Ciencias Médicas de Is
Universided de lsa Habana, en el Hospital-Es
rwrls “Gral, Calixto Gareia™, Ave. d¢ la Unb
versidad, Vedado, Habana, Cuba.

5 Alumns veetical de Pediatria,

Antecedenies patoliogicos personales:
ninguno, salve lo refesido,

Antecedentes prenatales: la salud ma-
terna foe normal duranie ¢l embarazo,
la gestacidn de 9 meses, el parto fisio.
ligico y el nifio pesd al nacer 535 T

Antecedentes neonsiales: cianosis al
nacer que duré 6 a 8 horas,

Nutricidn y alimentocion: la dieta ha
sido correcta prro ol nifio w alimenta
con dificultad.

Desarrollo  psicomotor: retardado, a
los 3 meses no se sonrein, no sostiene adn
la cabeza ni se sienta.

Vacunaciones: completas
edad.

Anteerdentes patolégicos familiares:
la madre de 28 afios es sana v el padre
de 36 aios también; embarazos 3. partos
3, 2 hermanos, una sana ¥ otra que fa-
llecii a los 5 meses de gastrocnteritis.

Historia de la enfermedod actual: E)
nifio desde su nacimiento presenta difi.
cultad para tomar los alimentos v su
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lanta e« délal, Hace una semana, al pa-
reecr la dificultad al tragar s¢ acentiia
ilecidiendo la madre traerlo a este servi-
rio, En ocasioncs ha tenide vdmitos,

Examen fisteo general ;

Wediciones: Peso: 10V 1he, 13 percen:
til de 3 mesesi. Talla: 61 cms. ientre 50
v I3 pereentiles de 3 mesesi,

Circunferencia ceflalica: 39 ems. (en.
tee 10 v 25 percentiles de 3 mesesh,

Circunlerencia toracica: 39 cios.
Circunferencia alidominal : 38 cos.
Bracada: 61 cms.

Indice de Wilkins: 32,29 mayvor de 1.

T T

El paniculo adiposo esta disn
el mifio muecstra una Jistrofia de 6275
por la clasificacién de GGémesz, es decir,

Fig. 1. " V. A.: vwra de [remie, se obssrva ol
epicaniss, of hipertelorismo, o satrabisme del
wfa derecho. la nariz ancha con lay fosas nase-
fes dirigidas hacia arviba. teniendo ol nifo
g fecies corscieristion del sindrome,

Fig. 2, Cara de perfil: se ve la nariz otra ves

ancha y pequefn, la micrognatia con retrog

anatia ligera v [as orejas de implantociin [epos
de los opos,

ile tercer gnnl'u, s observa en la Plrl
de la region glites derecha un nevus
pigmentadoe carmelitoso e forma ova-
lada. Mucosas normocolorcadas. no ailde-

i pralt ias,
Examen fisico regional § por aparalos:

Cabeza: es pequeia, microcefalia, ol
cranco estrecho en sentido transversal :
el pelo de color castadio esta implantado
algo bajo en la nuea, pero la frente es
alta ¥ ll;ﬂ abombada en su parile ante-
rior, la fontanela mavor mide 2 x 2 ems.
iFigs. 1 v 2).

Facies: pequena, orcjas: algo grandes
de implantacién lejos de los ajos, no tie-
nen lohulos, en el horde superior de la
oreja izquierda existe un pequeiio ni-
dulo del tamaiio de una cabeza de al-
filer.



Fig. 4

Fige. 3 3 4. S¢ mueitra el reborde alveolar del maxilar superior prominente, uwno
de low signos main fipicos del sindrome descrito.
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Ojos: motilidad normal. distancia in-
tercanto inlernoe de 2V5 ems., epicanius,
no  plosis palpebral, ligera desviacion
mongoloide, hinertelorismo, estrabiomo
vonvergente de ojo derecho, los ojos lu-
cen pequenos tambien.

La hova es pequeia, soliresale el labio
supcrior sobre el inferior. labios finos:
lengua nada a sehalar, tvula v orofarin-
ge normales. Paladar ojival, ¢l reborde
alvealar del maxilar superior e: anchao,
1Figs. 3 v 4). La nariz de hase cnsan-
chada v deprimida es corta v ancha, de
punta redondeada con las fosas nasales
dirigidas hacia arriba 1Fig. 2). Las ce-
jas con finas sin caracteristicas cipeciales
¥ las pestafias cortas v escasas, Existe
micrognalia no muy marcada v retrog.
nalia.

El cucllo ¢s corte, la columna verte:
bral normal, el térax con prominencias
aseas visibles por la distrofia, €] aparato
respiratorio normal. (recuencia respira-
toria: 28 por minuto. Aparato circulato-
rio: normal, frecuencia cardiaca: 128
por minuto,

Abdomen : diastasis recti, ombligo cu-
tinco, ¢l higado s de lamafo normal,
el bazo no percutible ni palpable, region
anal normal.

Aparato wrinario: criptorquidia bila-
teral. hipospadias balinica, pene peque.
fo, mide 2 cms. de longitud, incurvado
hacia abajo, las holias cicrotales son muy
pequetias v ¢l prepucio es redundante

+Fig. 5.

Extremidades: Manos: implantacién
ancrmal de ambos pulgares mas alia,
hay flexion de la dltima falange del pul.
gar en ambas manos v flexion del pul-
gar sobre la palma. que s puede ven.
cer (Figs. 6 v 71, Llama la atencién la
falta de huellas en ambas palmas, sien-
ilo la mano casi lisa. existe un surco
transversal palmar hilateral alto incom-
pleta (Fig. 71, Pies: el segundo artejo

Fig. 5. Lus omomaiies ov los genitales ealernns

s evidemtes: of meeoncon eedundante, of s

desurralle de las balsas escrotales v Ta criptos
appaned per.

de ambos pies cabalga sobre el 3ro., «in.
dactilia parcial membranosa e 2 v 3
dedos de ambo: pies: espontancamente
los dedos grucsos de los pies tienden o
adoptar la posicion del Hamado “dedo

en martillo™,

Examen nvarolagico: actitud hipoto-
mica 1Fig. 81, no sostiene la cabeza
thead drop ). no se sienta, la hipotonia
muscular e evidente v generalizadac:
reflejo de succion presente aungue el
wiis demora en tomar ¢l alimento, re-
flejo de more ausente, prehension pal.
mar v plantar normal, Jos rellejos Geteo
tendinosos normales, Babinski + suce-
dancos presentes, eremasteriano suscnle,
cutancos abdominales presentes. motili
dad activa esta disminuida, no levanta
la calicza en decibite vemiral v adopia
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Pig. & Lo mwse con alternciones Fiphoas: im-

plimtar sim wnormal de los pulpares, flevidn de

v wiltimea folange del pulgar v levién del dedo
wabere fn polma de [a mano.

la avtitud de rana en decibito dorsal,
la motilidad pasiva esta exagerada on
welaviin con la hipotonia. @ jos: maovi.
anentes aculares normales, reflejo denlo
[hlllli qu.ﬂ |rtr-|-iltr W) O l"l CUTTiCatioe,
o sensibilidad ractil v dolorosa luce
lien, Lenguaje: no gorjea v ol lanto
e deélil en forma de quejido.

Exvamenes complementarios:

Hemagrama: hemoglobina: 100 gm.
18y b, hematoerito: 3290, leucocitos:
LANNE por mm . segmentados: 2657, cosi
nofilos: 4°¢, monccitos: 37%. linfocitos:
03" . orina wormal, serologia negativa,
wrea: 29 mg ) 100 ml., glicemia: 91 mg.
1H il heees fecales: no parasitos: eri
troseillimentacion: 10 mm.

{adera v huesos largos: no se obser-
van aheraciones de la pelvis ni de los

g C_P
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hueses largos, edad osea: 6 meses; eun.
fagograme: [Nuoroscopicamente el trin-
sito esofagico o= normal, no Il-ﬁ? altera
ciones a nivel del mismo; radiografia de
vtomugo v duodeno: esomago algo di-
latade, espasmo pilérico: una nueva ra-
diografia de estomago v duodeno des-
pues de la administracion de anticspas-
madicos durante varios dias, fue normal.

Craneo: po alleraciones, silla turca
normal. Pielografin descendente: buena

eliminacion renal hilateral: Astografia

mecional: normal,

Radiografia de manos v pies: no se
virualiza la 2da. lalange de los 510+, de
dos de ambos pies.

Torax: ensanchamiento del medias
tino superior por sombra timica,

Laringoscopia directa: no existen ano-
malias a este nivel,

. 5 o
| PRI W
Fig. 7. La jalta de huellas palmares hece que

#¢ vew wne mane con lise v ademds es bien
visible of surce palmar transversal incompleto.
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Tosp dfe Gesell 2 conclusiones: sus pes-
purestas aleanzan la mavoria del nivel

e 16 semanas, no hay respuesta alguna

del nivel ciguiente: edad mental: 3 me-
=rs aproximadamente (edad cronologi

var B meses 10 dias. 2 mavo/ 1965,

{ SrEeH ) pa metoddo directo de médula

asta: 46 cromosomas,
lodo proteico: 5 megm. 100 ml., Gas.
trovpieimograma; residue gastrico: ana

En un nuevo ingreso a la edad de 15
meses, s mediciones son las siguientes:

Peso 1115 lhs, (25 percentil de 3 me.

F"l-ld

Talla: T0Vs ems. (97 percentil de 6
meses |,

Circunferencia  ecfalica: 3915 cms,
tentee el 10-25 pereentiles de 3 meses) .

Circunferencia  toracieas: 3914 cme.

Fig. 8, El nifo de cuerpr enters, la microcefalia relativa se pueide aprecinr o
roma la actitud de ronn por fn gran hipotonia musculsr genecolizeds v ol oo
desarrolla de las genitales exiermos,

clarhidria, lu*:iudu digestivo: !u',-rr.

elarliddrie.

Evelucion: El nino al mes siguiente
del ingreso. hace una broncoaspiracion
realizandose vuna radiografia de 16rax
que muestra una opacidad de aspecto

inflamatorio que se acompana de reac

cion pleural, reforzamicnto de la trama

vascular en hese jzquierda:; una noeva
alizada a la semana des-

radiografia

s el tratamicuto antibictico demues-

tra la regresion del proceso neamdnico,

]

Circunferencia abidominal: 3614 cmes.

Brazada: T“l_'.‘.':- Clls,

indice de Wilkins: 300 40.5: mavor
de 1.

Podemos ver que ¢l nifo sigue con
distrofia marcada, v gran retardo de la
talla.
mas evidente con la edad, Deside el pun-

demas la microcefalia ¢ hace

to de vista del desarrollo peicomotor el
nifio mantliene un gran alraso. no sostje.
ne la cabeza. no se sienla, solamente se
voltea v en deciibito prono levanta la ca

R C. P
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lieza: no trata de alcanzar los objetos,
no propuncia vocales, es decir un des-
arrollo todavia inferior a las 28 sema-
nas,

COMENTARIOS

El sindrome malformative que hemos
deserito es similar al que han sefialado
los otros asotores,”* caracterizado por
microcelalia, retardo del desarrollo psi-
vomotor y del erecimiento, facies espe-
cial dada por una nariz corta y ancha
von fosas nasales dirigidas hacia arriba,
rehorde alveolar del maxilar superior
prominente, micrognatia, criptorquidia,
hipospadias, anomalias de los pies: me-
tatarsus adductus v/o sindactilia parcial
entre el segundo y tercer dedo, surcos
palmares anormales, hipertonia muscu-
lar v otras como estrabismo interno,
epicantus v ptosis palpebral.

Nuestro paciente muestra todas las
malformaciones referidas salvo la ble-
faroprosis v el metatarsus adductus pero
ann en los casos de Smith y cols.® la pto-
sis palpebral solo se enconiré en 2/3 ¥
en los de Pinsky y DiGeorge® en 1 de 2,
por olra parte el metatarsus adductus
silo se hallé en dos de los cinco pacien:
tr= v dudoso en uno. {Ver cuadro No. 1),

La hipertonia que fue descrita origi-
nalmente no esta presente en todos ¥
puede ser reemplazada por hipotonia.'

En el enadro No. 1 comparamos los
sighos ¥ sintomas de los casos publica-
des. En el sindrome del pulgar ancho,’'
s seiiala la microcefalia, la micrognatia
ligera v retrognatia, epicantus, estrabis-
wo, nistagmus, sindactilia, retardo men.
tal, fimosis, testiculos no descendidos,
dificultad al tragar, anomalias vertebra.
les, todo lo cual s¢ puede encontrar en
el sindrome que mencionamos, pero en
este iltimo no hay braquidactilia del
pulgar v las malformaciones genitales
son mis evidentes y la facies no es la
misma.

R C. P
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En otro sindrome, el orodigitofacial
de Gorlin,® se reficre también el hiper-
telorismo, epicantus, retrognatia, clino-
dactilia, sindactilia incompleta, retardo
mental y microcefalia siendo lo mas ca-
racteristico de esta afeccion la lengua
bi o trilobulada que no tiene ouestro
enfermo.

Los sindromes trisomicos, la trisomia
13-15 de Patau y colds.* v la trisomia 17-
18" deben diferenciarse también. En la
primera entidad, existen defectos ocula.
res por ejemplo coloboma, cataratas,
cardiopatia congeénita, orejas de implan-
tacion baja, polidactilia, retardo wen-
tal vy flexion de dedos ¥ manos; en
la segunda enfermedad la retrognatia v
micrognalia son evidentes: hay retardo
mental, cardiopatiss congénitas asocia-
das, anomalias de las orejas, pero las
manos muesiran unas malformaciones
eapeciales como la contractura en flexién
de los dedos ¥ cabalgamiento del tercer
v cuarto dedos sobre los demas. Ademas
el cariotlipo evidencia la trisomia.

La dificaltad al tragar de nuestro en-
fermo puede en parte explicar el gran
retardo ponderal sunque po completa.
mente. Al no encontrarse lesién orgi-
nica ni en garganta ni en esélago los tras-
tornos de la deglucion nos lucen ser pe-
cundarios a las alteraciones del siste-
ma nervioso cenlral. A veces puede ha.
ber también cstenosis hipertrdfica del
piloro que no pudimos comprobar y vé.
milos.

No s sabe si el sindrome es heredita-
rio, se piensa en una herencia recesiva
autosdmica con expresion de la malfor-
macién genital limitada a los varones,
pero los casos son muy Cscasos para po-
der llegar a alguna conclusion. En todos
los pacientes incluyendo el nuestro no
existian aberraciones cromosdmicas,

Es interesante recordar que el defecto
de crecimiento esta presente ya al nacer,



CUADRO Ne. 1

PRINCIPALES ANOMALIAS DEL SINDROME

Pacientes de
Patientes de Pissdy 3 DN Nurstrs
Arnemilins Smith y ral® Crerge® P benle

Crecimiento

Retarde del erecimients Intrawterine ...... 3 2 171

Talla pequeda, distrofia . .covvvivvanineins 13 2 11
Sistema Nervioso Central

Retardo mental ......oovevciccnnnccicnnas 1 1 1/1

Hipertonia moderada .....oooiiiiniineaias 33 02 o/l

Micvocelalla .....cccviciinmnniiavinainanas 33 b ¥ 11

Anomalina EEG. ......cconceninnisnssnsies 1/3 12 -

Actividad fetal débil . ............... 33 2 H
Fuviex

Nariz ancha, losss nasales

dirigidas hacla arviba ......ccociiiinnanns 13 2 171

Micrognatia moderada ..........ccocccaiae in 12 111

Retraguatls ...icossasisansnasinssasssnnss . r r 1/1
Hoca

Reborde alveolar del maxilar

saperior ancho, prominente ...........000. 33 1/t i
GLenitales

Hipospadias ...cccocriiisicsnsssassnsacnss 3 i 171

Criptorquidin ..........;ccccceenssnnnsanes 23 112 171
Aparate Digestive

Vimites en el pericds de lactancia ....... in 2 171

Estenosis congénita del piloro ............ 1/3 2 /1
Wanas v Pies

Sarcos palmares horizentales .. ......0000 13 22 "

Tercer dede corto ....cocvunecincncnaanass 13 02 /1

Polidactilia rudimentaria ......coennrnnies 173 0/2 o/l

Palgares v dedos gruesos del ple cortos ... a3 1/2 0/1

Sindactilia parcial del 2 y 3 dedos de los ples 2/3 22 11

Metatarsns adductos . ....oooooeinnnans - 13 12 o/1
(hpas

Epleamdme ......coccivisssssssianansnanninn 1/3 12 111

Prosis palpebral o.o.ovivvrnnnsrresnernnres 2/3 22 0/l

Estrablsme Intermo ..........cccocvcinnnns 1/3 12 171
repas

Colecadas lejos de Boa ofos ....ovviiiannns 1/3 172 171
Piel

Fovea supracoctipes ..ocicsssrsssssssssscs 2/3 0/ o1

Fovea rutines profends snterior al amo ... 1/3 12 [17) ]

Adaptsde de los trabajos de Smith ¥ cols.® ¥ de Pinsky y DiGeorge’ — no se hizo, ¥ no se
wefala.
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los pesos de todos los casos oscilaron
entre 4 Tha, 5 cnzas v 6 Ihe., incluyendo
el nuestro.

RESUMEN

Presentamos un nifio portador de una
serie de anomaliss multiples que se
agrupan en un sindrome dado por mi-
erocefalia, retarda psicomotor v ponde:
ral, sindactilia parcial, hipospadias ¥
eriptorquidia, micrognatia, nariz de base
ancha, cpicantus, estrabismo, reborde
alveolar del maxilar superior prominen-
¢ v surcos palmares incompietos. No
enconiramos slieraciones cromosémicas
pero posiblemente se trate de una afec-
cion determinada gendticamenie,

SUMMARY

A case ic deseribed with anomalies
congenital which constitute a syndrome
caracterieed by microcephaly, mental
and growth retardation, syndactily in-
vomplete of second and third toes, hy.

pospadias, eryptorchidism, broad nose
inner epicanthic folds, strabismus, hroad
maxillary alveolar ridges and horizontal
palmar creases. Analysis of the chromo-
somes revealed normal karvoivpe but
possibly this is an other syndrome of ge-

netie etiology.

RESUME

Nous présentons un enfant de sexe
masculin aue montrait de multiples ano-
malies que nous pouvons grouper en un
syndrome speécial qui comprend: micro.
eephalie, retard prichomotenr, syndac:
tilie partielle, hypospadias et ervtorchi
die. nez de racine ample, epichantus,
strahisme, rebord alvéclaire de maxillai-
re supériear large et plis palmaires ho.
rizontaux.

Nous n'ivons pas trouvé d'altérations
chromosomiques, le carvolype était de
46 chromosomes. Possiblement il doit
s‘agir d'une affection génctiquement de.
terminée,
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