Pequenia estatura. Lista de condiciones asociadas con
el crecimiiento z'arzgimdfﬂai retardado

Por el Dr.:

El paciente de corta estatura presen-
ta una multitud de posibilidades de diag-
néstice. Muchas condiciones descritas
de nuevo, asociadas con la pequenez de
estatura, cstin ahora en la literatura.
La mayoria son determinadas genética.
mente, haciéndolas vitalmente impor-
tantes para que sean identificadas co-
rrectamente, Alpunas tienen una irrei-
dencia significativa de complicaciones
médicas, muchas de ellas pueden zer evi-
tables si el médico ez informado previa-
mente por medio de un diagné:tico ade-
cuado.

Presentamos aqui una lista parcial de
las condiciones asociadas con la peque-
fia estatura, ademas de las mejores refe-
rencias disponibles. Se ofrece como una
ayuda para el diagndstico para ¢l mé-
dico que es generalmente el primero
que debe decidir si la corta estatura del
paciente es benigna o séle una carac-
teristica de un problema subyacente
mucho mas grave.

Las abreviaturas empleadas ewr este
estudio son:

AD Mado dominante autosémico de
trasmision genética.

AR Modo recesive autosémico de tras-
misién gendética.

XD Modo dominante enlazade en X de
tra:misién gendtica.
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XR Modo recesive cnlazado en X de
trasmisidr  genética.

? Antes de cualquicra de las anterio-
res abreviaturas, significa que es
la forma supuesta de trasmisién ge-
nética.

Mucopolisacaridosis (MPS) y Condi-
ciones con Caracteristican Clinicas Se-
mejantes MeKusick nos ofrece nuestra
mejor ¥y mas reciente revision de estos
trastornos. Sin embargoe, ¢l moranaliza
los tratamientos presentes, algunos de
los cuales estin basados racionalmente
y con mayor experiencia pudieran de-
mostrar ser eficaces,

MPS I (Enfermedad de Hurler) AR:

Rasgos clfnicos: grandes opacidades
corneales, hepatoesplenomegalia, grave
deterioro memal progresivo, grave de-
formidad &sea.

MPS IT (Enfermedad de Hunter) XR:

Ruasgos clintcos: no hay opacidades
corneales, hepatoesplenomegalia, dete-
rioro mental menos grave o a veces nin-
guno vy una deformidad dzea menos gra-
ve que en la enfermedad de Hurler.

MPES I (Enfermedad de Sanfilipo)
AR:

Rasgos clinicos: ninguna opacidad
corneal, generalmente solo hepatomega-
lia, grave deteriorn mental progresivo,
ligera deformidad ézea.



MPS IV (enfermedad de Morquio-Bra-
ilsford) AR:

Rasgos elfnicos: finas opacidades cor-
neales, hepatoesplenomegalia minima li-
#era, no hay retraso mental, anormalida-

des deeas v dentales caracteristicas

Diagnéstico:  principalmente  radio-
griafico v bioquimico, segin descrito por
Langer vy Carey. E:o: antores documen-
tan la compresion espinal evitable, una
complicaciin comiin de esta comdicion.

MPS V (Enfermedad de Seheie) AR:

Rasgos elinicos: densas opacidades
cornéales en la ninez, una ligera hepa-
toesplenomegalia, ningin retraso men-
tal, urma ligera deformidad dzea,

MPS V1 (Enfermedad de Marotewx-
Lamyv) AR:

Rasgos elinicos: grandes opacidades
corncales,  hepatoe:plenomegalia, nin-
gin retraso  mental, deformidad  dsea
moderada.

Lipidosis neuroviseeral familiar (gan-
gliosidosis generalizada) AR:

Rasgos cltnicos: no hay opacidades
cormeales, hepatoesplenomaegalia, retra-
0 mental, deformidad dsea, maorialidadd
en la infancia.

Mucopolisacaridosis de deido  hialurd-
nico modificado (sindrome de Clausen-
Dyggve-Melehiory AR:

Rasgos elinicos: no hay opacidades
corncales registradas: no hayv hepatoes-
plenomegaliaz hay  retrazo mental en
la mavoria de los cazos informados.

DISPLASIAS OSEAS RESULTANTES EN
ENANISMO DESPROPORCIONADO DE
PIERNAS CORTAS, CLINICAMENTE
ANORMALES AL NACIMIENTO

Avondroplusin AD:
Rasgos  elinicos v complicaciones:

miembros cortos, cspecialmente los su-
periores: frente prominente; puenle na-
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sal deprimido: generalmewte mano en
tridente: complicaciones tardias: irri-
tacion de las radiculas del cordén ¥
rara compresion del cordan,

Hipocondroplusia AD:

Rasgos clinicos: miembros cortos, pe-
ro no del tipo de segmento proximal:
cambio: faciales semejantes pero gene-
ralmerte menos notables que los de la
acondroplazia,

Condrodistrofia caleificans congénita:

Esta enfermedad incluve tres entida-
des distintas, todaz laz cuales muestran
epilisis granuladas en la infancia en
fas radiografia: ¥ cada uma llevando el
mizmo nombre,

Displasia comdroectodermal  (sindrome

e Ellis van Creveld) AR:

Reusgos clinicos: miembros cortos; po-
lidactilia, especialmente de las manos:
displasia de las wias de los dedo:: anor-
malidades del labio superior v los dien
tes; pucde tener malformaciones ear-
diaeas.

Hipoplasia de pelo de cartilago AR:

Rasgos clinicos: micmbros cortos; ge-
neralmente pelo rubio v fino: facies wor-
mal; articulaciones hipermaviles de Jas
manos v los pies.

Enanisme dinstréfico AR :

Rasgos clinicos y complicaciones:
miembros cortos, contracturas v luxacio-
nes de las artienlaciones, oidos externos
anormales, pic: zambos, deformidad ma-
nual caracteristica, puede temer cifos-
coliosis v palatosquisiz, hallazgos radio-
erificos caracteristicos; complicaciones:
sepneralmente  compresion del  corddn
poco usual v ortopédica.

Enanismo  metmrofico  (enanismo  de
miembros cortos en la infancia, enanis-
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mo de espina corta on la nificz v en los
adultos) ?AR:

Rasgos elinicos: miembros cortos al
nacimiento: “cola™: predoming ¢l ena-
nismo e ezpina eorta en los nifios ma-
vores, Condivion inadeenadamente de-
lineada con wir Hamative aspecto en ¢l
periado de recién nacido,

Distrofia tordcica infantil (distrofia to-
ricica-pilvica-falingion) AR:

Rusgos elinicos: caja toricica peque-
na; pucde tener polidactilia de las ma-
nos y los pics: dedos cortos en los pies
¥ en las manos: miembros cortos de
grado variable: puede tener trastornos
remales progresivos o dilicultades respi-
ratorias,

Enanismo mesomélico del tipo de eii-
bite, prrané v mandibula hipoplastica
AR:

Resgos clinicos: antchrazos v picrnas
deformados v eartos; harhilla hundida.

Enanismo mesomélico dominante, pero-
ne corto, lavitud lgamentosa AD:

Rasgos elinicos: amtebrazos y piernas
deformados y cortos; pivs zambos, arti-
culacioncs subluzadas en las extremida.
iles inferiores.

Sindrome d= Nievergelt AD:

Rasgos clinicos: piernas cortas y de-
Formadas, en Fforma romboide; genu val-
gay pics zambos atipico:; deformidades
en el codo v en el antelirazo,

Lrisplasia espandilocspifisaria congénitn
{enanismo de mizmbros cortos en la in-
fancia, enanismo de cspinae corta en la
nifiez v la adultez) AD:

Rasgos  elinicos v complicaciones:
osificacion lenta en el [Emur proximal
(eabeza v cuello), coxa vara notable,
alta incidencia de miopia v desprendi-
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miemo de la retina: e una condicion
importante que debe zer reconocida de-
bide a les graves complicaciones de la
vista que pueden ser evitables,

Osteoagénesis imperfecia (el tpo de los
proparcianes vs variable v depende de
las fracturas; pucde ser anormal al na.
cimicnto) Lo mayoria AD; unos pocos

AR:

Rasgos clinicos y complicacion=s:
tendencia a fracturas muiltiples: tempra-
wa eselerdtica azul; cordera; laxitud li-
gamentosa: cambios en la dentician (va-
riabilidad notable cn todas sus manifes.
taciones) ; puede tener formaciones ca-
losas hiperplisticas v upa notable de-
formaeidn dsea,

DISPLASIAS OSEAS RESULTANTES EN

ENANISMO DESPROPORCIONADO DE

MIEMBROS CORTOS, CLINICAMENTE
NORMALES AL NACIMIENTO

Displasia espondilocpifisiaria d-l tipo
seudoacondroplastica, AD:

Rasgos  clinicos v complicaciones:
miembros cortos; facies normal: cor
tracturas y oOstcoartropalias prematura
e las artieulaciones de las extremidades
inferiores,

Disostosis metafisaria, tipo Jansen AD:

Rasgos clinicos: desarrollo fisico re-
tardado; deformidad ¥ enanismo pro-
gresivo con extremo acortamiento de las
extremidades inferiores. Llamada  “di.
sostosia metali=aria congénaa”™ por Ku-
bin, es una lmewa deseripeion de esta
raca condicion.

Disostosis metafisario. 0ipo Schmid, Al

Rasgos clinicos: corla estatura: pier-
nas arqueadas: Facies normal,
Discondratvasis  AD:

Ruasgos elinicos: deformidad de Made.
lung de la muieea (luxacién dorsal re-
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ducible de la cabeza del cabite), los
segmento: medios de los miembros li-
geramente cortos,

Hipofosfatemia familiar {raguitismo re.
sistente a la vitamina Dy XD:

Rasgos clinicos: piernas arqueadas;
corta estatura; facies normal.

Displasie epifisaria miltiple, tipo Fair-
bank AD:

Rasgos  clinicos v complicaciones:
la mayoria de los casos tienen los miem-
bros cortos: facics normal; artrosis pre-
matura.

DISPLASIAS OSEAS RESULTANTES EN
ENANISMO DESPROPORCIONADO DE
TRONCO CORTO

Displasia tarda espondilocpifisaria en-
lazada en X-XR:

Rasgos  clinicos y  complicaciones:
torax e barril; facies normal:; dolor
dorsal; dolor en la cadera y contractu-
ras debidas a una osteoartrosis prema-
tura en el adulto.

risplasia tarde espondiloepifizaria do-
minante AD:

Rasgos elinicos v complicaciones:
generalmente tronco corto; dolor en las
artieulaciones de los miembros inferio-
re: debidos a la odeoartrosis prematura
err el adulto.

Disostosis espondilometafisaria ? AD:

Rasgos clinicos: tronco corto; ligera
protrusion esternal; marcha de pato.
Esta ¢s una entidad hasta ahora po-
hremente delineada, a lo menos una for-
ma de la cual es dominante autosémica.

DISPLASIAS OSEAS QUE PUEDEN
RESULTAR EN ACORTAMIENTO
ASIMETRICO DE LOS MIEMBROS

Exostosis multiple hereditaria  (aclasis
diafisaria) AD:

Rasgos  clinicos vy  complicaciones:
deformidad de los huesos y de las arti-

354

culaciomes secundarias a la formacion de
osteocondromas; puede ineluir disfun-
cidon nenrolégica secundaria a deformi-
dades; posibilidad de degeneracién sar-
comatosa,

Encondromatosis  (enformedad de Ol-
fier] :

Rasgos  elinicos v complicaciones:
acortamiento de los miembros afectados;
masgas Gseag; deformacién artieular; po-
sibilidad de degereracion sarcomatosa,

Esta condicién probablemente no es
hereditaria, Puede resultar en un no-
table acortamiento de loz miembros, ge-
neralmente asimétrico,

DISPLASIAS OSEAS RESULTANTES EN
ENANISMO PROPORCIONADO

Pionodisostosis AR:

Rasgos clinicos y complicaciones: pro-
tuberancia frontal ¥ oceipital eon anchas
suturas; harhilla hundida; anormalida-
des dentales: dedos cortos de las manos
v pies con la piel de los dedos arrugada
¥ ufias superpuecstas; tendencia a la
fractura.

Osteadistrofie hereditaria de Albright
i sendohipoparatiroidismo y seudohipo-
praratirpidismo) XD :

Rusgos clinicos: hueso: metacarpiaros
¥ metatarsianos peguefios; corta cstatu-
ra; eara redonda; puede incluir retraso
mental; obesidad; ecaleinosis ectopica;
exostosis; raras calaratas,

Disostrosis cleidocradneal AD:

Ruasgos clinicos: protuberancias fron-
tales y parietales; cara pequena; cuello
largo; hombros estrechos: claviculas au-
sentes o defectuosas,
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Engrosamiento del endostio de los hue-
sos tubulares (sindrome de Kenny)
PAD:

Osteopetrosis:

Se describen a lo menos dos tipos:
1)- Tipo infantil maligne con hepato-
esplenomegalia, anemia, aumento de la
susceptibilidad a la infeccién y retraso
en ¢l desarrollo. Esta forma tiene una
trasmision recesiva autosémica. 2) La
forma menos maligna: puede incluir ce-
wuera, sordera, parilisis facial y ten-
dencia a la fractura. En algunos indivi-
duos las manifestaciones son solamente
radiograficas.

Ezta en probablcmente mas de una
condicién con una aparente trasmision
dominante autosomica,

Hipofosfarasic AR:

Manifestaciones clinicas vy radiogrd-
ficas: wvarian de acuerds con la edad
¥ la gravedad.

Displasia trico-rino-faldngica-? AR:

Rasgos clinicos: cabello fino: nariz
en forma de pera; uno o més dedos de
la mano o del pic més cortos; puede
tener desviacion en las articulacioncs
interfalangicas.

Enanismo  Primordial (Enanismo de
Bajo Peso al Nacimiento).

El recién nacide a término con bajo
peso al nacimiento (retraso del creci-
miento intrauterine) es el tema de con-
siderable estudio recientemente. Algu-
wos de estoz lactantes ze mantienen de
pequena estatura durante la ninez v la
edad adulta ¥ este grupo no esti clasi-
ficado todavia en una categoria satisfac-
toria. Los articulos signientes deseriben
tres entidades va deflinidas que reflejan
nuestros conocimientos actuales.

Enanismo primordial normocefalico (ta.
maiio de [a cabeza normal pora la odad,
pero grande en relacion con el tamafio
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total del cuerpo) sindrome de Rusell-
Silver:

Rasgos clinicos: facies triangular con
amplia frente; quijada pequeiia y boca
vuelta hacia atras; puede tener asime-
tria esquelética, los quintos dedo: cor-
tos v curvos, ¥ patron amormal de des-
arrollo sexual; algunos casss son retra-
sadoz mentales,

Enanismo primordial manocefilico (ta-
mano de la cabeza proporcionada of res-
to del cusrpo pero pequefio para la
edad) sindrome de Viechow-Seckel:

Rasgos cartcteristicos: maxilares in-
ferior ¥ superior pequenos; nariz hahi-
tualmente prominente; generalmerrte re-
trasados mentales.

Sistdrome de Bloom AR:

Rasgos clinices: hipoplasia de los hue-
sos faciales: erupcion eritematosa telan-
gicctisica de la cara: sensibilidad a la
luz solar: alta incidencia de leucemia.

Trastornos endocrinos cousanies de la
corte esfalur:

La mayoria pueden someterse a trata
miento.

Hipotiroidismo congénite | formas he-
reditaria v no hereditaria)

Rasgos clinicos: comienzo del proeceso
del enanismo pre y postnatalmente, Ge-
neralmemte la maduracién mas retarda-
da que el crecimicento lineal; actividad
fizica tardia: retrazo mental proporcio-
nado a la demora en la falta de trata-
miento del casa.

Prucbas de diangnastice: PB1 o tiro-
xina en el suers: estudios de absorcidn
de %, radiogralias para la edad dsea.

Hipopituitarismo  ( formas hereditarias
(ZAR) ¥ no hereditaria) :

Rusgos y desarrollo clinicos: el creci-
miento vy la maduracién lemmos no son
evidente: por lo general hasta después
de la edad de uno o dos aiios; pueden
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tener ohesidad troncuiar con extremida-
des delgadas; insuficiencia de desarrollo
sexual secundario v pucden tener episo-
lios de hipoglicemia,

Pruchbas de dingnastico: procha para
o hormora de erecimicnto wmano, res-
puesta a la hipoglicemia indueida, es-
tuilios para la insuficiencia tiroidea o
adrenal sceundaria,

Deficiencia de la harmona de crovimion-
1o aislada (enanismo ateiatice sexnal )
hereditaria ( AR) v no hereditaria:

Rasgos elinicos: comienzgo posinatal;
corta estatura; los varones pueder tener
una adolescencia tardia; la picl tiende
a ser suave, arrogada v groesa: vor agu-
da v de tono peenliar

Pruches de diagnéstico: prucha para
la hormona de crecimientio humano des-
puds de una hipoglicemia inducida por
la insulina o una infusicr de argin'na.

Privacion cmocional v retraso on o ere-
cimicnto que simulan un hipopituizari:-
ma idicpdtico verdadiro:

Rasgos clinicos: ecomienzo del ereei-
miente lento generalmeme en la dltima
infancia: retrazo en la maduracidn dsca
proporcionado con el erecimiento li-
neal; retraso en el habla; hibitos raros
para comer: bajos niveles de hormaona
de crecimicnta humano en ¢l suero an-
tes de ser tratados, niveles mormales
despuds que cesa la privacién emocio-
nal,

Sinelrome de Cushing come con cenen-
cia dv Wdrocortisona onddgonn:
Desarrollo sexual precos:

1. Hiperactividad adrenal que causa vi-
rilizacion,

a) Sindrome adreogenital no tra-
tado, variedad sin pérdida de sal.
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h) Oiras causaz de excesa de la ae-
tividad adrenal causantes de vi.
rilizacidn,

2. “Cosos iliopdtico:" del cistema ner-

viosn central o lesiones conocidas e

indeterminadas en el momento,

3. Exeeso de actividad primaria de las
gonadas.

Fatos individuos sorr generalmente al-
tos en la nificz, pero su cstatura final
es haja debido al cierre precoz de las
placas de erecimients cpifisarias,

ANORMALIDADES DEL CROMOSOMA
CAUSANTES DE LA CORTA ESTATURA

Sindrome de Down (mongolisma) T'ri-
somig 21

Rasgos clinicos: inclinacién ascenden-
te hasta las fisuras palpebrale:: facies
plana: hipotonia: deficiencia mental;
otros.

Sindrame de Trisomia 18:

Rasgos elinicos: manos con los puiios
cerrados:  esternon  corto;  patedn  de
ereeta dérmica de bajo arco en la pun-
ta de los dedos; deficiencia mental;
ol s,

Sindrome de Trisomia 13 (D) =

Rasgas elinicos: defecto del eerebro
anterior ¥ de la cara media del tipo de
holoprosencefalias uiias estrechas hiper-
convexas: polidactilia: deficiencia men.
tal: otros,

Sindrame X0 (Sindrome de Turner)

Rasgos elinicos: facies acorazonada:
orcjas prominentes; linfedema congéni-
to o su residuo; pecho ancho con pezo-
nes ampliamente espaciados: otros

Sindrome de Twrner de los varones (no
exidte enormelidad cromosimien; inclii-
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il on vste seecion debido o su semejan-
za clinica con of anterior) @

Rasgos clinicos: pabellones de las ore-
jas bajos o anormales: plicgues de) epi-
canto; prosis palpelivaly hipoetelovizmo
aeular; paladar estrecho: manos con o
sire plicgue: simiescos v el nodactilia del
quinte dedo: térax en quilla: cubitu-
valgus: retraso mental,

Sindrome Penta-X :

Rasgos clinicos: inclinacion ascenden-
te hasta las fisuras palpehrales; manos
pequenas con clinodactilia del quinto
dedo: conductos arteriosos abiertos; de-
ficiencia mental,

XXXXY:

Rasgos clinicos: plicgue cpicantico in-
terior ¥/o fisuras palpebrales inclina-
das hacia arriba: pronacion limitada
del codo: h pogenitalismo; cresta dér-
mica baja en las puntas de los dedos:
deficiencia mental,

Sindrome del “maullido del gore” (su-
presian parcial del brazo corta del ero-
imasoma 3) :

Rasgos olinicos: plicgnes epicinticos
o fisuras paipehrales inclinadas; grits
como ¢l maullido de un gato en la in-
fancia: microcela'ia; deficiencia men-
tal.

Sindrome de la supresian del brazo cor-
to el eromaosomn 1

Rasgos elinicos: puede wencre hiperte-
lorismo ocular, entrecejo  promimente;
oreja sencilla emplazada haja con ho-
vuclo preauricular: labio hendido y pa-
latosquisi=: defectos en la linea media
del pericrineo: deficiencia mental,

Sindrome de la supresion del brazo far-
go del eromosomea 18:
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Rasgos elinieos: hipopla-ia miofacial;
conducto audi
ileficiencia mental.

ivoe estrecho o atresicn:

Vonosomia parcial o complers del ero.
mosoma 21 Canri-mongolisme)

Rusgos  clinicos: fisuras  palpehrales
descendentes: oidos externos gramles ¥
mal formados: micrognacia: deficien.
cia mental.

=SINDROME=

CONDICIONES QUE INCLUYEN LA PPOUCA
ESTATURA PERO EN LAS CUALES HAY
OTROS RASGOS MAS NOTABLES

A, Con fareligencia Normal,

Blefarofimasis congenita con  nriopretio
generalizadn - AR :

Rasgos elinivos: comienzo antes el

aacimicnto o durante la infancia: ojo-
con fisuras palpebrales pequedas: mo
vilidad Lmitada de foz paisenlos facia-
fesz masa muscular pequena v livme s de-
formidades de flexion de fas articulacios
ne:: pecho de pichén: equinovarus de
los pies.

Sindrome de Fancons o defectos mitti-
ples v eventua! pancitopenio— g AR:

Rasgos clinicos: pequeia e<tatura de
comicnzo pre o postnatal: maduracion
dgsea gencralmente vetra=ada: eraneo re-
lativamente IR U TELE defecto del |Ill|-
goar v ocasionalmente del ralio,

Sineronie e Forney (trastornos enrvdio-
cox congenitos. sordera v malformacio-
Hes r-urfr.n-h:firn:-! T E

Rasgox vlinicos: crecimiento por e-
bajo el tereer grado: ~ordera conillue-
tiva mderada von fijacion de la placa
el estribo: conates anditivas externos
oblicnos cstrechos: pecas prominentes
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e la cara ¥ en los hombros; el iris
muestra una estrecha banda de pigmen-
to pardo alrededor de la membirana pu-
pilar; arco palatine alte ¥ estrecho con
amoentonamiento de los dientes; las ma=
nos algo cortas y gracsas; fusidn dsea
variahle en loz hucsos carpianos v tar-
sianos v/o ew la espina cervical; insn-
ficiente mitral.

Sindrome de Freeman-Sheldon  (cara
silbadora) - £AD:

Rasgos clinicos: “cara silbadora™ con
la cara con e! aspeeto de una miésearas:
alas nasales hipoplasticas; pies zambos,
desviacidon eubital de las mamos con
anormalidad ézea.

Sindrome de Goltz - ggene finico, letal
mm los varones:

Rusgos clinicos: poiquilodermia con
hipoplasia dérmica focal: sindactilia;
anomalias dentales,

Sindrome de Hallerman-Streiff (disce-
falia octlomandibular con hipotricosis)
- gAD;

Rusgos clinicos: generalmente inicio
prenatal de la corta estatura; erineo
pequeiio con frente  protuberante, fon-
tanela abierta; microftalmia: catarata;
estrabismo, nistagmo, esclerdtica azul:
hipoplasia de los huesos faciales; nariz
estrecha v en forma de pico corr hipo-
plasia cartilaginosa, atrofia de la piel;
hipoplasia ¥y anomalias demtales; -
crognacia ¢ hipotricosis,

Sindrome de Louis-Bar (ataxia telan-
giectasia) - AR:

Rasgos clinicos: puede tener un len-
1o erecimiento despuéz de ln infancia;
ataxia progresiva comenzando a la edad
de uno ¥ medio a tres afos, con degene-
racion corticocerchral; telangicctasia de
la conjuntiva bulbar de los cuatro a los
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scis afios con o sin una implicacién pos-
terior de la piel; infecciones respirato-
rias repetidas (o sea, bronquicctasis) ;
falta de gamma-A globulina.

Sindrome de Marchesoni {braguidactifia
v esferofuquial - AR:

Rasgos elinicos: comienzo incierto de
la pequeina estatura; los eristalios son
pequeinos v esféricos con miopia v glau-
coma como complicaciones; osificacidn
tardia de los centros secundarios.

Sindrome de McClune-Albright :

Rasgos elinicos: pigmentacién irregu-
lar de la piel; displasia fibroea polios.
tética; precocidad sexual en la mujer;
no se demuestira ¢l factor hereditario,

Progeria:

Rasgos clinicos: pequeiia estalura; co-
mienzo de una deficiencia notable del
crecimiento durante la infancia (gene-
ralmente alrededor de la edad de un
aio); desarrollo de alopecia progresi-
va, piel delgada, pérdida de la grasa
subeutinen, distrofia ungular: alteracion
de los lipidos y lipoproteinas del suero;
fibrosis v arteriosclerosis periarticular
tardias: crineo promineme con la fon-
tanela ohicrta; facies hipoplistica con
nariz estrecha en forma de pico; no se
demuestra ¢l factor hereditario.

Studrome de Rothmund (poiquiloder-
mia congénita) - AR:

Rusgos elinivos; desarrollo de poigui-
lodermia y cataratas; otros rasgos de la
displasia ectodérmica,

B. Status Mental No Determinado Sa-
tisfactoriamente,
Sindrome de Donohue  (leprechaunis-
ma) - AR:

Rasgos clinicos: deficiencia adiposa

prenatal; labios llenos: penc agranda-
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do: cagquexias cara pequefin; auriculas
de tamaio easi normal, los ojos v la
punta de la nariz dandole el aspecto de
un gnomo: hirsatismo, ecpecialments
facial: pezones agrandados: ovarios
agrandados con quistes foliculares: hi-
poerplasia de eélulas en isletas en ol pin-
creas: caleirosi= renal,

Displasia oto-palato-digital ;

Rasgos clinicos: protuberancia fron-
tal: occipucio prominente:  hipertelo-

macion antinomn-

rismo veular con ine
golvide : raiz nasal anchas hoea v harbi-
Ha peguenas velo del paladar hendido:
pulgares v dedos gruesos del pie cortos
y en forma de espatula: clirodactilia de
los quintos dedos: tronco pequeio: po-
bre andicién: limitacidn del movimien-
1o del codo.

.. Con Retraso Mental:

Sindrome de Brachmann-de-Lange (pa-
traon de defectos muiltiples de microme-
tia labial vy sinofris delgadal

Rasgos clinicos: geweralmente co-
micnzo prenatal: grave defliciencia men-
tal:  hipertonicidad:  microbragquicefa-
lia: sinofris: nariz pequeia: ventanas d-
la mariz antevertidas: labios delgados:
angulos bucales inelirados hacia abajo:
micromelia: arrugas simicseas, clinodac-
tilia de Jos quintos dedos: sindactilia e
los segundos v terceros dedos de Jos pies
v contractura en la flexion de los codos:
no se estahlece la herencia,

Sinvelrome evrelro-fepato-renals - 2 AR

Rasgos clinicos: hipotomia: frente al-
ta: facies plana: hepatomegalia,

Sindrome de Cockayne - AR:

Rasgos clinicos: comienzo al segundo
aino de edad; trones corto desproporeio-
nado: trastorno: de la andicion: mar-
cha inestable: degencracidon  retinal:
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atrafia dptica: aspecto de vejez con fa-
cies delgada: erinco pequeno: limita
cion de la movilidad de laz articulacio-
nes: fotosensibilidad de la picl: poeden
tener cataratas, ealeiflicacion  intracras
neal, ostcoporosis, encanceimicmo pre-
maturs del eabello,

Hiperealoemia, factes peeuline, estono-
sis aortica suprovalvalar:

Rasgos elinivos: hipercaleemia en la
infancia: labios llenos: nariz peguena
con las vemtana: amtevertilas:  esteim-
sis adrtica supravalvular: no e demos.
traron [actores hereditarios,

Sindrome de Lanrence-Moon-Biedl- AR :

Rasgos elfnivos: pigmentacion retinal:
obesidad : polidactilia.

Sindrome de Lowe (sindrome detlosee-
rohro-renal - XR:

Rasgos clinicos: hipotonia: catarata:
thizluneidgn de los tabulos renales.

Sindrome de Menke (cabiello peeulior v
degencraciaon  focal  cerelbead v coreli-

far) - YR:

Rasgos clinicos: comienzao de lo Talia
de desarrollo en la temprana infancia:

ataques focales v gemeralizados en la

temprana inflancia: caliello hlaneos grae
=0 (e ]HIH'.- maElrar  enserli jamients
microscopicamente.

Sinelrome oo Mizten - 2 AR :

Rasgos elinicos: Contractura en la fle-
1 el o= cwlos: nariz estrecha: opa-
cidad cormeal,

xiin

Sineleone oo Pradec- Wil 2

Rasgox elinicos: pequena e<tatura e
inicio pre o postnatal: manos ¥ pics re-
lativamente pegueios: hiperfagia gene-



ralmente presente: se puede desarrollar
la diabetes mellitus: hipoténico en la in-
fancia: hipogonadizmo v obesidad: no
s dlemostraron [actores hereditarios,

Sinerome de Rubenstein=Tavbi {bragui.-
ductilia, focies peeulinr v FESO0 HICH -

tal):

Rasgos clinicos: la pequeda estatura
¢s una caracteristica variable; warios
graddos de deficiencia mental: crinco
relativamente pequeiio con frente cen-
tral prominente: fisuras palpebrales des-
cemdentes: nariz estrecha cow el tabigue
extendiendose por debajo de las alas; hi-
poplasia maxilar: paladar con el areo
alto; pequeno defecto aurieulars los de-
tos de los pics v los pulgares anchos y/o
mavor anchura de los otros digitos, No
se establecid factor hereditario definidao.

Sindrome de Sjogren-Larsson - AR :

Rasgos elinicos: espasticidad, espeeial-
mente de las piernas: ictiosis,

Sinedrome de Smith-Lemli-Opitzs - ;AR :

Rusgos elinicos: Inicio prenatal de la
corta estatura: ventanas de la navie an-
tevertidas o ptosis de los pirpados; sin-
dactilia de los segundos v teveeros dedos
ile los pics, hipospadia v eriptorquidia
en los varones,

OTRAS CONDICIONES RESIPONSABRLES
DIRECTA O INDIRECTAMENTE DE LA
PEQUERA ESTATURA

A Pequedia estatura ¥ lenta maduracion
familiar, Estas son variantes nor-
males,

B. Deficiencia alimenticin:  insuficien-
cia persistente de una ingestion ade-

cuanida o una malabsorcidn intestimml =
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abstruceion intestinal parcial y fis-
tulas intestinales.

Defectos e drganos especilicos ade-
muis de los yva presentados:

1. Formas «de trastornoes cardioeos
congénilos.
2. Insufliciencia  respiratorin:  obs-

truecidrr parcial erdnica de las
vias respiralorias o asma erdnico.

3. Insufliciencia hepatica: atresia bi-
liar u otra grave enfermedad he-
patica.

4. Cerebro: deficiencia cercbrai
grave,

5. Renal: insuficiencia renal gene.
ral grave, generalmente con aci-
dosis, Algunas formas de disfun-
cidgw de loz nibulos renales.

OTROS FESTADOS PATOLOGICOS
CRONICOS

1. Errores innates del metabolismo:
trastornos del almacenamiento de
glicigeno de Von Gierke, galac-
toscmia, hiperplasia adrenal con-
génita eon el sindrome de pérdi-
da de sal, hipocalemia idiopdtica
con hipercaliuria,

2. lwleccion grave erdmica: la bhron-
quicctasis es un ejemplo de una
infeecion bacteriana y el saram-
pidn congénito ez un cjemplo de
una infeceion viral que pucde
ufectar adversamente el ereci-
e,

3. Sindrome de Cushing debido o
un tratamiente exégeno con hi-
drocortisona o sus andlogos,

4. Miscelanea: reumartritis; colitis
uleerativa: hipercaleemia; disau-
tonomia familiar; fibrosis quisti-
ca del pancreas; sindrome de in-
suficiencia pancreatica comwr o sin

disfluncién de la médula dsen.
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