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E.t. enl;,I.,L Io ... a aloo •• " .. 1 cnlen. 
J i,l. lo. ...ei bido Ji",,,, •• Je .. ou,io •. 
do" .. q". depen,lo", del o .. l<>r, del '"""0 
)' ,le 10' co.o . . .. """.do", a,I. ", •• do .1. 
.u"o> ,l • ... 0 ca . oe'c.",i ... p""oi],.lc>. 
El p.i ", .. c. "", rop"".,lo. J o c, 'O OUO' 

.1'0 diuiw fu o ,l,,,,.il<> po. KQbyli",ki 
"" 1883." l',..' o.iorn,onoc ... loan re­
ponodo "umer""" ea .... . n uoo j ' o'ro 
,."", f F¡'",,,II" e n 1943 fue el p"mero 
,'" "Iili •• , . 1 <oomLTC de . ío J rome de 
Tu .ne. ", • ."uli"o (Tu . ,,", .y"drome in 
,1,< ",. Ie) 1'' '' e. '''' oa_ e" el • • rÓn. 

1.<0, ,ro",L", •• n" ""mun"'''n ' . uuli· 
... 100 ron.o "; nOo'mo. ,1. en •• í .. d .... m. 
h.n .ido, .¡"drom" de Tu .... " , "'."' ... 

• • :"ok. ,iool ••• , .:."", I.Ii,,, >l. ]'>-100,", ... 
• 10. J,I. d.1 0. ... " ..... ,. d. ~.~<><,; ... Io.i. 
I"', .,il Jd [ .. ,i,.,. d • • :"d.,'; nol.,i, • t;.. 
f .. ",.~odto ~ . .. Ioóli,. .. 7 .. p.ol. , D. V,d.d., 
l .• U.bo"" 

.. m'di, .. " ,idoto, .. ,¡. :1<., ,1ft. d,] 
1 . '~': .'1. 

... 1Ii .. ,,0. d,1 ]"" iOu ' . do End."i . oIo­
,., •• :..¡", •• J.d" J,I."b61i",. "«lod •• Lo 11,,,,",. 

li01o·· '· .... índrome de Tume. en ... ". 
U"" / onol;1'i_,'''' feno,ipo d. Tu"' •• 
en el.uón,· ·'· .in<lron", d .. UJ,' . Io,' . .... 
d.o,ue do oeuJo·Tu'n". 'en l .. , .. h, .. ).' 
leno'ipo Je Tumo< ro" .,.,iotipo nO ... 
wa l," (46. XX en herub.a. y 46, XY ~n 
.'aro"o.) , .inJroo>e d. P~.isium Colli" 
)' leno'ipo de T" ... er ramilia, o bered'· 
la";o,',» 

. :n 1%3, ,\ '"""",," .ar. o,. .i .. el .i,,· 
<l.o,ne. por lo '1"e Oplh .. 1"01'''8<> d • • 
a u' • • uad .... d i",«> el nomb,e de , io· 
drom. de N""n . .. , puo e~i, .. «>nf", i". 
"e. """ .1 .. "" Je U n',," " ,,6,,¡,00,. L .. 
d'le", ,,. ' " m •• oOlabl ... «>n tI .1.,,«> 
, i .. drome de TU'De< h." ,ido . "I. u o&· 
d .. po r """" .......... W ri,h, y 001." Y 
S"",m'''.'' 

Eu ... te . ind.o",. uo e><Í"e 0"0,,,. 1i • 
p",ognon,6,,¡ .. algona ni """" .. ,io.moo· 
,e " ene que . p . ... o ... o, ... " aun'lue lae 
mi< {.ooue", ..... u d I"., i""m «>11 , 1 
d.,,],;,,,. ".Igo .. .. 

El obj"'¡" o ,le e>le .. ab.jo e. "'po" •• 
lo 1'''''''' ... ,,~ d •• ". pa' olo~ia eu 



"u~"ro , .. ~d; ... dcoc. ib i. 1 .. ca rlCI~ .í .. 
,¡ca. el ini.,... d~ ,, " ....... u ..... ,e,'i •• • 
la liler.lu, • • d u. 1 001.0 . .. l. "" ,idod y 
,Ie.'.c.r .n. d ife...,,,d .. cu" e l d .. ,i"" 
• ¡"dromc de 'fume •• 

MAn;¡UM. 

Se ,~vi", u 13 I •• ci~ ",,,,, 1." ... 0.1 .... . ,leI 
.¡ud,o".e , I~ 1"_ ..... " .... dia<J ... ~ .. .,¡ 
1".11" " 0 de . :u<Jocr i"olo,ía r E .. I" ." • .,. 
dadto ... 1" . . .. 'liu .. cn,'e 1966 r 1972. 

'.o, e.'udio • • uliud_ c:o"';ilie..., .. e" 
hi. lu,i. cl ínica "oml,lcI'; eo, .. dio r.di ... 
I';~ic" .Id ~"I"de 'o, .,.."li""."" .. Io., u. o­
~ ' ."'. )' I,ch·iue .. ".u! ,. fi •. E. ""lio de 
l . h"",ió n c",loc.i". dd .,je hll,O" ><>go­
... ,101. t:., .. dio ci '''3'' ''';''e'')' d e loo ,Ic.­
ma , .. , lir ... r u lu raciú .. I .. icoll' ';'';''' ' 

Ht;:SI1LTAUVi! 

So, ..... , ..... ftJ ... t r .. ""..,....1",.,,,. 
1~ ,,,i1i.1.,.: 

t: .. " .. eo, .... "".ic , e" "u' '''' 7 I·ui~ u ' e. 
,Ie l ""~" fe,ne",no )' 6 ,Id "' • ..., .. Iin o. 
Unce u",. iO n d e la . an bl . .. ea, uno 
,le la ""II,a r .. "" " .c., iou. Cinco 1"· 
d ,.",,,, , .. n ,,,.y,,' '''' ,le 16 añ,,, 12 I.~ n' · 
1 .... y l ...... ne.) )' el . e" .. ..,n ".e .. .,. 
, ... de 12 a ",,' (5 h" mh.o, y 3 n . """'). 

1:: .. 6 <Je 1.,. ca .... 1",1,., a" ,«"" I~ .. , ... 
r. ",IIi. ,~. <k 1" ... ,0. , ........ " "I.¡¡"p·i ~ 
Y uno """ . n,...,." len ' " ,le .. anli"I ,· ' ¡a 
.","~~"ih fa ... ili • •. !'i" ".,,,.~ ,,~u i,, i .. ~,1 

'" "i", u"". 
1' lI be. lOd: 

. :n' "" 1" , I'aden 'ct "" Y"'~' ,1., 16 año .. 
" " .. ,leI ..,>t .. ",a.c .. li"o ',,1''' I~ pul, . r. 
' l .. i •• 1 ... 13 a ,;'" <:0" " .. ""i6 n y e y"c .. I~. 
ció" ",><",.16, lo ... tr", ,lo. " .. l i~""u 
,i." ... I,uh~<a l" •. La • • 1 ... hc ,nl, ••• no 
h ... I,.....,,,u do l. pu b.,,, ,,¡. ni l. "'0:­
,,, 'q .. ia. t: .. .. ... ,le ,,11,.. .......... , ~ 'o .,.. 
ca'" ,le •• ,." lIo ",.m • • i.,. 

A " .. ",..,n'N""" : 
'¡'ro', .... ". ,i enen , .11. 110 ..... 1 J' 10 

,i c" c" " . ja ,.1I ~. L • • ", ro p,,,, ,C(ri. de 
lo. cin<:o I •• denl.,. .... yo • .,. .. " 16 0"0' 

'" 

(C .. . d .. , 1) "o """" 'ú .h",aci6 .. ca l . 
. " Iodo .. 1 ..... ,1.·'.11. " n " i .. ",no; " .. . . 
" .. de e ll ... J"~"''''' " .. u. dife..,nd. 
'"' )-''' ole 6 •. '" "" , .., 1", ..,,"'e" '''' ¡u· 
f". iu, y . uJ' c, i'" ,Id cue,po. Un" ,I<l 1" • 
,.ro" c. ,1,-11" p.ed"""ui" ,1" l. ciro· .. n · 
'e.e,,.. '. ,J" 001" ... .. ,1"" l. d .... "f". 
.enoí. "",iel" •. N" h ul.o .h"nci .. ,,,,. <J" 
la rcladón "n"" 1". di i",d . .... I>i ' . ...... " · 
,,¡ re<> r bi""o", i.1. 

~;'''''''''' /1"- ,., .... -, .1 J' '",; ...... 1, 

Ocl, ,, I'~dc. """ I .. "''' .... u i"' I, I.",.­
" io", . "';,,,.I~ ,1" 1". , Ii"",co \ . ' j ¡- 1), 
, ic,., ,i~ "e u ca, i.,. d" u' a lc. ,,,ultiple. ,. 
en un " OC h nll"ron <.Ii en' e. ' ''I>c ,u,,"''''u · 
. i"o. 1'''",0, 1". pad"~ ' e, I" ""'u,." ''' ~. 
de 10 .... lfo ..... acio,,'" ... ".~ , iu., c ~"" ' >­
'u .. ..., que . ú lo p",""",a 1 tCua,l.o 11). 

~; n e l ": .. me" ,,,u i'a l ,le lo. $ .,. .... 
"'.'-0' ''' ,l e 16 ao" • • ",,,,, .. ,, . ... ,,. Iu ... 
¡uie,, ' .. , l." ,1_ n .... del """ .. "",,'''';11'' 
I,,~"''''.II lo. ,,,,, i'. 1e. 6,.,< ....... "i(>Op l ~. 
";e" •. Un" ,le 1". oId ..,~" UI ... · .. Ii" o p"'. 
. C." R I' '' ''~ ;" hu ' ,1 ~. k. , ic ...... l •• " ' ..... 
.;" .. ,1".", ,. p"co .., ,,,iI,I,,., ",,., , ic" " 
1' '''''' in '.II,iI y c ,iI'OO"I,,'(li n ,,,,1Ia,e .. 1 
~o" el n'ro , ~" ío"l " ,>« 'u",,,, ~ ~ I 'ere,,' 
u"-' ,i.,,,., U" J,e.", ",o: .. (10 ... .... 11.,1" 
" 1'" " 1",, .. r , ... ,¡~ .. I .. > .. " , ... . 1,· •. 

Ue 1". 8 I'.""n'", "'. ' . 11 ' ..... ¡ "", ,,,,,e. 
.1,< 12.;000 ' .u,,, ,1 .. .,11,,. ¡U. II ,U.) I'''~ 

.... ~ .. " " I"'''~ ",.!f""".,I" ,1,' ~ "'" ,l.· 
I, .. ~u p'" !! , . .., ,1 .. " i . .. "",«""d. )' "" 
"",i .. "I" a"M'o". U" p "I I'~ ", I" .. , el o,,,, 
' c.,i""I .. . ". l. \,,,1 •• " " ·ro ,,,1 ui " " "." . 1 
i" ~,,i" n l , " ' 'U 1" """"'" "',. ,· , i l"" ' ·I"i. 
,Iia u" ilu ,,, , .1 ( IL~ I. H .\ ) 1", ", ,,,.6 
I.acie",e. I,,,,"e,,",o ,, ~eni ,. l .... r~"' "'''' 
, ........ Ie •. ~~ .. "" .",., , ~ ,o""." i "". 
loc,,, I. ¡n~ .. ; _ .o' al .Ie • ., .. I,o. U" ca ... 
1".,..,.,'0 eli .. i". " ..,,,, e len"'''''''o mio· 
,6 .. ;_ r .., ....... 1""1,,, ,.,.. el .. .""" .. ;, .. 
~ .afi •. 

E • ."""·,, "",,/;,, .... "'"14,, (C ... <Jro 111) 
t:" el <lu,,, e,, n . ioo , " "ou ' I',,,I>6 SS 

de ,I¡fere,'" i." "".;,b.1 e " m......,o.dio 

1'1: . C. ", ...... ~. ", •• l e73 



CUA DRO I 

,,:-;TIIOI~I~I KrR I,\ ' ." AYORt:S lIt: 16 ",.;-().'; 11): WMJI 

R.I .. '6n 1"1.1 .. ;6. II d .. ;.n 1I.1 .. ,ú. 
':o, .. , Se,. T. II. n .... J .. 1'1'.\"" 1l~'\· U "T' e.<"..\I>. 

T.II. e.T' 

.\l.C.F. " N N ,> N P , J .ll. ... F N N P N N ., J.C.S. " N· N P N N . , A.M.R . F BAJ A N N N N 
J2_ N.N.t;. " R,\J ¡\ N ,> N N 

.... '" ,'OR~L\. L 
,. '" l'ATúLOCICO 

HI:LICIO:-;I:S ;o.:ORMAI.I:.s , 

1'"b;~I'Jo " .. _ \""« I'"b'. = < 6 ,"l. 
, H' •• "". H; .... .,;oI _ Da",,, .. o; ..... n" ". = > ~ ..... 
• Ci"~.¡,,, ..... ;. d. Cod .... _ ' :; .. ".1 ...... ;. T • ••• i,. = < ¡ ..... 

~" ... ' '''''' J' , ,dona,lo en 1 y d; .... i· 
"""lo ,'0> 2. Dedo. e" pal i llO de lambo, 
,." "" ' • . '0. 

~: I t:CC fu ", . ,,,,,,,,.1 c" 7 pade"'''' : 
1 el,,, 11 .\ ' .1) .• 2 <"n H. V.I.. y "no .,.,D 
,¡""U ,,,~la l. .;1 e. ' ''' e';.",o oa,di""o ,'' " 
,.;'h",;~ ; ,.o ,.n 01 oa ... en '1"" "" ,.., .I;z6 
.. """"".;;, p"l,.,ona r). 

~,. 1"lIó .",.1;0,., ,.,,.1 •• o .. el ' elec ... 
,!io_,""" ' l"O ..e I .~ , e.H"; . ·1 de en ... 
(, 1'",.;,. ,,, • • (2 g lol •• L 1 '~'Iui~.d. r 1 
.1.· ... ,,.1," ) , 'O" ~i ,,,,,Iac;ó" pu lmon . r ,Ii .. 
"" "u;,I . .. " "" o,",",. ,:1 ""g;oc.uliogra. 
,,,;, ",o'''ó ' .. eno," pulmo" .. OOn vio­
l.,.,";" ,Iel f" r.""" en u" ~"",,. 

f:,,,,,/i,, ""J,,,M¡¡,,,,,: 

l .• , ;11, 'u ,~. fue uo,,,,,,I .. ,, ,<>d", lo. 

"" u. "W"I"o en "no '1" " . " h.Ho l'" 
'1'''';'0. , ,, .. ,h,! fue. '''"vo ' ''' ,., .d. en 
.... , a,. $<o l,aU" "' 001"0<>""'0 en <1 ... r " . 
•• ,.,,,,., )' •. ,.", .. ,.i. e,~,,<..,r."' . 1 en UDO. 

"'''"'''':ó" ,l . I~. ó,Io;'a. " " un" r 1""8' 
""""' nO .. " o'm. 

~,. ")",...nt,a,o,, "«u,,,,.I',I.,I,,,, d~ 1", 
bue"", de la. marro. e" 11 eno.: 7 de 
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1", " .... 1 .. 'e"i." el cuarlo ... ."aca,piano 
co rto. Hall.,".,. """m.lí .. ve l'1eb.alet eD 
7 de lo . 8 u .... e " 1". que.., h¡.o un 
,." ",!io 00" '1' le 'o. . ¡"",lo J.. • no ",.1."" 
,I'fe.e n' e, e" e .. la e"". 

Se halló ano n,a l'. ,.".1 en 2 de 1 ... 
9 0._ ",'u.li ad ... 00" pielojp'afi. d.­
""."I e ",~ ( 1'01,';' l,m,la )' pelvi .. )' U"¿" 
<e • • 1 .. , ,,,,1'0 do],le ..... p.Nivo"' ..... ). 

El> 5 ,l e 1 .. 6 he,,,h,,, . ... hiw p.lvi. 

",·unoo~,of L •• "" ,·¡""'"li •• ",I_ 1.,. ova· 
d _ M 3 ,1 .... 11 • • 'I "~ 'o mh; ,;n teDi. n 
,¡,em d i' m in"i"o ,le ' .m.;,o. eD la. o.",. 
d"" p.d"", • • '" ,'; .u"!i~ •• ",, lo. ""aT'''' 
nOTl".1 .... 

E" 3 e300, ,l e 7 ,,",u,Ha,I.,. .. oh .. ""ó 
,,,di"'e; ,;" <Id pl .. i 110 ,;h'. l ¡n l~rno con 
I .... 'mine.,,;. del eó n,l il o '''moTOI in ' er · 
nn "! en " no ,le ""0' .., hiló b mol •• 
(j,i, ,ib ;al ;"'~,.na prominen ... 

E.,,,,/io t><'~ol6~iCt>: 

,: .. 12 I'acien'e . .. con" .,'; . el."lo 
",",,'al ,1 ,. ,Iife renle 8 ' . "0 r oólo ~no 

';e"" u" , i" Mlig"n"ia no.m.r. Se ...,.lí.,; 
I:;EG ~n 8 .a",. f ..:;10 fue . .. 0 ....... 1 e .. 
""'0 de ello • . 



,,,q'''',, f 
f 

I 
, , " 

,1, 
.~'". 

,"". "
.~ , 

"P
'1

' • 
.. "·!,.

~
'
·,,·

,f 

•• , ...... .L , 
, 

.,"., ... ~
 , , 

·'··!'·I .... "'II , , , 
.n""-' 

'.'!q":.I 

'
110'1" 

'1>
1 

"9
""·'[""'1 , 

o
u

 .... "11"";, , , 
"
!
"
'
"
'~ 

"
!I"."U

\' , 
, , 

"
P"'''"JI'W

 
• m

~
1 "

"
'0

 

I I 
.p',' ",1'":1 

01)' 
"P

"",I 1I 
, 

'O" t.,,,,, 
. 

. 
""",1 I~I~I~I~ !I~I~I~I:I 

. 111 
" • 

. 
. 

• '. 
' 

" 
I J 

O
 

, , , , 
". 

~
. C

. p
. 

.. ..... J
_

 •
•
.•

 9
7

3
 



f:,,,,,Ii,, h;I~,¡;,oJ""od.l, 
l.., ~o" .. I,,"o r;,,~, ud" .. i • • .., i.n~c .. 

n¡:."", e" 4 ,le )0.< oaoos may"'''' de 16 
,,,',, ... <I'''' ''''',;n<l_ d f, • • men",,,,, ,le 
., ,,,1 ,,,on '''' 2-1 h ~n '0,10'. 

E .. ,·1 p.e ,e,, '" e"n e)·a""l .o;o" .., 
,.,,,",,,,,,.; "" "'me" ".lologi«> ("Ii", .. 
1',.,,,,,. "".~ •• ""n ",o,·;! 'd . d, vclodd .. 1 
) ",,,,r,, I,,~ , •• hera,lu). 

s,. ,~,I;.., 1"01'; " le"'."I" <lO ""0 
,l.· 1 .. , p,c,on,," m,)"o,,,. ,le ) <1 , ¡¡,., 
"¡". · " ·.,~I,,,,c ",," ;m.~"n ¡,i , t"lo,i., 
e""'p",;' ,I,. 00" " "Ie"lo " .... pu1, ... 1. 

f:_,,,,,!,o ,i,,,!;,'";"" y '¡e,,,,mo~lifi,..,: 

l., "",,,,.,i,, • ..,nal f". nC30tiva e" 
1 ... e .... , ,101 ..,~o ", • ..,,,Iino y p"oit;ya 
,." 1 ... ,1"1 le""·,,ino. 

~: I "" ''''' ' '0 Iue 46. XY <" 1 .... , .• ",_ 
""'.} . I~. XX en h . Io emh, ... El ,·",,,Ii,, 
,1,· 1 .. , ,I.·""." o~" fo, ... . . ... mp. . " p. 1 
." •• 1." 1\'. 

~:" ,,1 ;,,,.1,,,,,,. de Tu",. r d •• i." ""i" 
k .i'·"'I"'· ,,,o:, ,I"~o ".; i . ~",,",b l . ""<,,. 
"." '1"<" <"" lo. he",1,,, , po" . ,)o,a. ,1,·1 
.¡,,,I ,o,,,, ,l. N'"""." la luno,ó" I\o nad.l 
• -, ''' u." ,·" , i.l,k )" 1'"",1,· " ,I ""de .·1 
>,,,,, ,,,1,·,,10 1 .. ". 1" "",,,,. 1. ... " -.:: ... 
,-.,,¡,,¡'¡ li ,j,,1 ;,' «"" 1",,1,(, c" ""e"r • ••. 
, .... ~" '1"'" ,." I .1 .. lo. 6 o.,'" ,Id ",." 
/"" .. "i"" '" ~on , .. t.",,, ~e ", .. I .. ~xt .. , 
,,,,, "" .. ".b. J' . " "0. ,le . II., .~ 10.11., 
, .. " ",·",,,1,, ''''''''0, ,...,10,,,,, non". I", . 
l.,. "tr.; ,lo, pae""".' " " ;.::", ,, .. '" ~c. 
"" .1,·, ,""er".", .. ""~ ""'" """" ,le,.· 
'" .11."),, •. 

b ("""'ó" ~o,,",b ) ,le 10 ' r • ..,. ,1<1 
".,,, ", ••• ",Ii"" ""n " 'e "n,l,ome t.",· 

t,ii" ., "'UJ' ,ad.hle, )" ,c h.n de,,,,i lo 
",,'ti ,ipb . h'·', o.",,~,,',·"'·,· ,:n· .. po,o 
" '" ¡'''''·;''n .. " ,I ,i.'" I)U« I~ 00' "0 .... 
,,,.IY···',O> . :" lo, 6 "" ...... ,", ucul in ... 
." ".1,,,1,,, po, "'''01<0, .., eompr-01,ó lo 
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'"1.o'l.d" 1'''' 01"" .UIO,<o, tanl" ,_" 
1" .. fe,.., .. '" a l.,. &<"1>i l.l« ""' """" 
00" '0 . 1. lu"",ó" ""iouJar .elu,1. 
E, t"" h. I1 •• ~", 1'",,,1,,,, . Ir'h ,,""· .,1 
,liferen'. ~u, lo <le ..,ye.i,l.d M b ah ,~ 

"ci"n ge néti ••. 
I..a haja .. 11 •• " "" h"I1"80 """ "."". 

" " el " nd,o", ,, ,1. Tu<ner, .. oro l. ,all . 
< ..... ;.1,1 • • " el .;,,,I,,,m,, d. Noo".n. 
)' ,"uoh", d" ""o, Úh'm ... " ""e" "lIa 
"" .. ",.1.' ." ,", ~;" . """.ci6" ,l. h ,.11" 
.. "".·" ,; 101 0 en, .. ' ,,"~."o. I'"~"·"h __ . 
" ~. ,lo lo. c".le. tie"e" Un' 1. 11 . "",,, .. 1. 

I.a, .he.ado"o. hallad •• p'" no.o"-", 
"n h " ''''''pomo,,; •• 1. oll!""'" c • • ,,, 
,I ohe ."" en ,..,loe;o" """ l. ,I " /un· 
.-,6" ~"n.,lal e~ ¡ .... ,'~, o"nq"~ ,Iel"o."" 
.,ñ.I", 'Iu. el ;",Ii"" .Ie ..,~u,,¡;,la,1 '1'''' 
,..-. "1 ... 6 c"" mi . r,<:<:"o nd. fue b ",1., 

c,6" ',,'e, ... ,me"t"., que I" '~ 0<" .1 
,ml'''e ,l. " .. "". ~'I'IXif' oi,lad." 

F." ,,,,e,,,. ,,,, ,. h.v un u ro ,l e lo 
TOU "o~ .. r uno me".;.'" lo que h. ",lo 
"'1'<>.,. <10 ".ra, ".IX'."'" 

!le"" •• ,lid,,, q"e n' n""n . an"m.l;.", 
p"'o~"o",,,n;pa )' que '.mpo«> " t .... 
<ar3<, .. ;", io" ,l.· ",te .Ind",m<".'· 1""" 
>I~"n •• ",.lfo"" .. do" .. ",,, m •• «omu, 
,,~, que "tr . . ....... • J ••• rn.lf".-n,. d" .'" 
mi, r,,",,,,, ,,, •• pn 1., p .... m •••• ,,, fue . 
' On lo . , il"',cnt"'" pectn •• x,,"~.'um . t". 
I",pl' n. p.bd ... ho U ,,¡ .... 1. m.1 ,"'. 
pl an'"(",ó" ,I. n .. . '" e".l1o . la do. ""en" 
«o,to. ''''1'1>""<,,;,, haja ,I d c.h~'l ". 
''''1'13" ... ;,;" hoj a " .nom.li., ,l. l •• 
",~j • .•. ""hi,,,.' v.ll"''- h' pertdo';,m" . 
"pie .. , .. ". Fa', " ... , 1 3n<h a. m. llo. o. .. '<>­
" •• ,I~ 1", ,I.d". ,t. ",On ... r p'". " 
m .. ]f"rm . do" .. ,le la ""In",,,. yert oh,,,1. 
A".",,;, ,.. h.lI.ron "" .. m,lron-n.<i <", 
" •• q'" .... nume .. n ~" d C".dro n·A. 

To,l"" 1"" •• ..," de ~ ... "". íe (", en"" 
el 2 y .1 8) p,....,n t. ron pco'oo n'~vo· 

'um, qu~ junto al p"" 'U' o.""m ° ~ui· 
n",'" """ h.l1n~". 00"'''''''' ~n rl " n· 
,Irom~ d. Noonan .... • p"ro no en el . ín· 
d..,me de Tu.-nN. En ..,e último ",d< 
"",i,l¡r p.eh" cn • ..".d". 

'" 
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ANOMALlAS SO~IATICAS 

, , M.C.F. 

DI.F. 

3- J.C.S. 

4- F..S.C. 

5_ A.ll.H.. 

6- V.~I.V. 

7 D.B.D. 

8- O.B.L , M.A.M. 

10- J.F.L 

II R.~I. R. 

" " 
N.N.C. 

M. N.C. 

1_ 1'1 ..... p.pe],,_1 
Z- Lol"],"'",o 

, , , 
• 
" , , 
, 
• , 
, 
, , 

3- Oj ... ~nli'no"gol .. id •• 
.1- B<><~ en V i",'ert 'd. 
S- Le"8"a hilid. 
6-- Mandibul . l, ipOI.I •• i.a 
7_ I'rognoli. n.o 
8- A.;m.";. O ola"am"oIO 

del ",.ó.o fa.i.1 
9_ Linle,lema o.' ual o p ... do. 

• 
" • 
" 
" 
" , 

" • 
" • 

L . mal""lu , i"" ,lent.ri. r onom.Ii •• 
de" .. l ... "" oo ... t.lo,on en 8 de nu,,"'" 
1"""nt ... E't •• onom.li ... . 0 .. I.~ou.n· 

, •• en el .í",lromo de Noo"." y .. o'" 
,le l., dil. ",nd .. ~n e l " ndro."c ,le 
Tur .. e •. " 

Ut<, de b . ,Iif • ...,"o , •• que debe de.,.· 
<o'""" en" . 1.,. do, ; indromu,," lo ca .. .,. 
,,,d; ,;eo ,le la enfe.medod oardiovuo,,· 

l.,." La, oo •• ' «<"'01" en el Tumu 
"'n la, quo ar •• ,." el "" .. ."" i«[uioroo 

,," 

" 
" • 
" 

u 

• 

" 

" 
" , 

" • 

" 

• 

10- Anomalí., MI r~'ó" 
11 _ S"r~ ,le ha"i..,,, 
12_ Ombligo .nom"lo 

, 

13_ Atro'i. " """ hi¡00le ... r 
14-- A!te"cione. ,le u"o; 
15-- Gen .. , ,-,lgB > 
16-- .\ ' .lfon".Ó,,,,,·. ,l e 1". ,,,,,, 
17_ Ne,'u> ahun,I . ", ,,,, 
111_ lIil' o,..,~"",il,ili, l .. l ,le 

" ... icul.ci,,",,, 

" 

("" ..... ~i,¡" O ,. t."" . i •••• "ieo). "" <n. 
Ir., 'lu" ,.~ .. 1 , i,,,I,,,,,, ,. <1 .. N""no n .u rlp 
~r~,."," .·1 1.,lu . Ie ,~d ." J el co ••• ó" 
(0"'''0';' pulno",,, ,.) ..... . ""que I'u .. l" " 
0], .. .-.-....... o'n, .nomali",.·.· bu,.., 
"ueot"'. I,"ci.n"" (e".,I.o 111 ) "nun· 
lromo, 2 """ ."en.,.'" p"lmonar ,I " g' 
"o.ti oo ,b y ,lo. <O" ""m",'¡cació" 'n' ra· 
~c ",.ioul ... NO) 1,.lhmo . . . ... al~"no 
.on potologi. del <:0"'0" i.<¡u ierdo ex· 
c!u.ivomen te. 

R,C. P 
...... J •• ' • . t~1 3 



FI,. ' .--e.-~ . .. ......, ... .l. lo I ...... _.é.~" Ñ "'" .1_ 

l ••• • " 6",.Ii .. eoquel';l ic ••• "" lre­
","n'", )' "''')' .!i.¡",iI ... en el .ln<lro",e 
• ,~ ."'oo .. ,n, 1:.; In" f"""''', .... "n .". 
.... 1. furron la •• nom.U .. <l . .... hu ..... 
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,Iir'''''. "'P'''";';'' hl • ...,.d. M l. · 6. h ;· 
oo. 1 .um~ .. 'o de 1 ... ,",_ " •• ..,,10...,. 
"' '''''0; d. l c rán .... 

l .•• OI.,m.Ií., ",,,.1 .. """ ,1" In. IM .. · 
ti. ,Iif . .... ,. ~" 1.,. (lo •• r .. (I .... " ..... . p . u­
,;""(1,, ".n l' ''' f'''''''M"i. rn . 1 .In· 
• Iron, •• ,. n ... ..,. r ,'0'"'' _ ".n el ,1.8 

... "" .. on .... • N_ ..... p' ''::'''''''''' n ... 
"' .. , ... linlótt;¡ ... ... "",1 e n 11 •• _ d._ 
'oi .. d ...... ....... 11. "",,1 ,J.". ld. ",1" 
r .. . 10>, ,1 •• 11_ 10 ",.., ...,¡n.ld • ..., .. '" 
" ... " .. ~" 'c.¡o.,,'C,,1r_ 

f.1 ",,",,1,. ",.",.1 fll. tln .. ,1. 1, . ... 
,,"ori, 'i • ., " .!l;.,lo. p'" /V, •• >n.n" rn 
... ,."ir " .i,i" .1. y $,,"' ... ,/1 ..... . "im. 

" "" ..... . ~_, •. 'O" 

'1ue dirho ...... ,,10 e. comúD e" .". en. 
Ii.bd. mi"" " .. '1"" . n .1 , i",I.o." .. d. 
T .. ..... ,. 1 "" .. ,l;ti6 .. no •• ,." , ....... ", •. 
. : .. 11 ._. ,l ... ,. ~n. "" "" "" ... " ,,: 
, . , ... ,,, m. ",.1 , '~ y . ... hl. id, .. oId.d . 
aun"". ""lo '"" «Im,.rol» ...... olt_taeio­
..~. ~' ..... , ..... ...-.e' .lOI'""';"".n ........ 

Sr h «p.,rl aol .. l. ¡ .. ~i.I.",,¡a ~.l . , ... 
.1 . 0 ..... 1. ¡";""" . .. r .. f."';Ji .......... pet"6 
..~,i" Su,",,,,¡,,,ao rroh.bl~"""" e .. In', 
¡"''''''1On'. ,," ".,"".i,,¡., •• ~"i""" d. 
1 ... p",I",. 1 hu .. " "o. no .1..,' •• 1 .... 1", "ti. <., .. "i .. " ...... . i"", .. .. ,i ~n, ., .. or"'" 
,., ,1_1 . ;n,I......... ~:". 'ip., d. ; .. 0.,.' ;' 
~""¡"n ........ á Ilevon,Io> • <.1>0 ~", .. 1" • 
b ... iI¡ . ... , de n .... " .... ..-. r \00 '"""']. 
.. do. .. . . ........ rI. .. p· ...... orm . ... e. 

s.-",'", N_." 1 •• • lt.r."""" p ... . 
·r ..... ~ .. 10 fa<lr. "eH'''' ro_ de' . ... ; · 
n." ", .... p • ..., ... n un'" • ", ...... E n 
"""" r, ....... h.n,,, •• ",..., .. ' .. d" ,lo. ,,"" 
JlOO d. 1'.d."Ir~' u .. I mp .. f",m .d .. por 
1", r'cí. " ... e<>n b. ja ,.n. '1'" .. p . .... 

'" 



ce .. utq oí t l·¡,. %) r el .. t ... ,"'po 
, ....... 00 1"" lo. I"'c;"",,,, oDU uU .• 
....... ,.1. 'Lu~ , .~.M~" ,.., p'~" ~Q" e 

. i (Filo 3). »< ' " "",bol ' '''po. " .. .., 
I'.r"'~'" .:,'~ 1."I: .. ~o 1'.~lri. " ' yli ' 
u r ... 1'0' l. y .. ¡.loil¡.b,1 ,Id ,I.j¡o ,e,,~. 

,1, .. ~" l. el¡ .. I,,~i. ,Id .i, .. t .... " .. • }' por 
l. 0I""'oci6,, ,1" 5""" .¡ ... ,I.,<'I ...... ,1 .. 

(.¡ ,,"U I·O. 

'" 

,., 

I .~, ~",,,,,I"""l'i,, a. "",,,ario" . ,. lo . .. 
• q'o ... . ,I'" ,,,,,,,,.I~ •. '¡i,,,, inui,I .... a,, · 
", ... ,.,1 •• ~" ..... , ea..,..,,·,··:n· .. 1" 'Iu,. 
l •• " ".,1 .. ,1 ....... t.OÓO" •• oe por .I~"" ... 
.... . d ... ,.,10 func¡",ul de lao " ... ,1 ... 
p~'" " Ir ... h." hol1o,lo ,"",e_¡,)" di, ... ,· 
n"id. , I~ ,0".,I" .. '>t'in ••• un en p'_'" 
,;. ele .u ~o ,0"",101 J, rimuio. t:n "w_ 
' .... , ..... 1 •• 11.""" r.lo_ I..,jo. ,k "" • 
.. ,,,,,¡ó". r en .I, .. ~nl" 'l"'" I' ''d.o l._ r· 
.., I.¡op";. ,1. l. ,0".,1 .... oh.., ... ·,) UDa 
;mop''' I,i"oló.¡ .. ,o"'p"',¡hlc -. un 
,1~I,dl I!"n.,t.;,,,'¡pi,,.,. E .. ", t..nu, ... 
¡",H ... " 1> r <»¡I,i!i,b,1 ,1" <¡,<,e ", al~u."" 
, •• "i,·", '" "m, , .. l<' , ¡,,,h .. ,,,,,~. al .he .. · 
d"" ~,,,,a(I . 1 "". "", ,,,,,1 •• , •• ,,"" . lo ... 
, ... 1(", l, ira, ,n,,,,,~I, iroli ," ri a, a la"" 
Io ¡~" "U~ .... ", .. ",i'o" la. I~. i .. ,,.,.. _0".· 
,1 .1." "r' " .. rh. """ l. " lo o •• á,,"" •• "Uo 
"",,,no,, . d... E" u,,", " ."", o .... lo 
Oi¡"I .. ~j ..... ' .. i ..... '~ .. , i .. n.~n'~ ,IN • • ",i . 
..... 1 •• 

L ..... ...., .. ,i.'i'a. ,1 .. 6 .......... ",i". 
"""" . 1 Y "'1 ota,io'i"" di .. ;n~ .. ~" <>e' •. 
" ..... ,. el ,indro"oe ,1" ,",oonan e .. I.~ ... · 
l ••• • ,1, 1 , ¡ .. ,I,,,">,, ,l. T u ..... . . t:n .~ ,~ oll· 
,i" ....... Le ......... " ....... . ... ",.,in ..... ~ ... I 

" .. J.'I .... " .... " .. " I •• jo' .' ... ..,n'.ir 
,l. I'O.' ,¡ .. ;,I.,I. o en" .h.ra.; ...... ,l .... 
,.", .. ',,,, "","'i,,,, .I:>"XO. ", ,,,,,,¡,,i,,,, .. 

n~. :. _ ..11 . ..... ,..""m~,"" J. 14 /0<,,, J. 
_1"", .. ro.. .,;..,¡,."'. J . "'""",, •. {.I , .. ~ 
1&, {~I .. , . ;, , , ' .... 4 , l •• q .... • , • • •• ""_. ....... oh_'_" ....... ~. toII . .. ¡o. 
0. ...... , .. .. . I~";."'¡ ~. ,,'," /<0<'" r.' .. $l • 
• ,1 ,_o J. J,/" •••• d • • " .. _ ,. d. ,. , 

............. 011. 01 .. '0 l. /iK. J. 

R . C.P . 
.. . ... J_ ... 0117" 
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Cl!AOII.O I U 

F.'iTlIOIO UD.. AI· ... " ... TO 
r. ... NDW\ · ... OCUI .... R 

IlIA GSOSTl r:o 

, , , 

... , ..... ,.Ii~. <romooOm'u ... t .... '~ ••• 

..... t:".1 . índ'''",8 de Noon ... l ••• 0-

,,,Olí,,. >cu,1 .í~m p "" eo pooi ,íV3 .. «,. 
",.1 )' el ,·u;",;.,,, h .16, XX """".1.' 

" '."" 'N\" 

t:" loo Y,,,,,,,,, .... " . do ... del .¡od,,,.. 
.. ", ,¡" "' .... n." l ••• "",.,í ..... n .1 y ~I 
< • • ;.,,; , ..... ,,,I,í.,, ""n "o'm~le •• u • ..,. 
" <>I"""Ii.",lo ,'m, . .. fe,~" ípQ , "''''1'''' 
." 1'''''''' r . ..... ... l.." ltall.,I .. (" .. ",,1 •• 
<1"0" ,....;",1 •• , ,Jj.·';nu. > .\6.)( , ......... ... 

• :n .... 13 ,,_ ,l ... ,,~ .. r~·. """'1",,1, •• 
.. , .... '1'" ""'" l .......... ,í" . .. _.1, .... "0 
.1 <uiotipo. ..,incid "''' <OH . u fenotipo. 
" ...... ro .... o,,,,,k .. 

1 ...... , ........ ,k:, .... 'u~lifi".,. 01" , ... 

1""'''''' oo.", el .¡mlro", . ,l. N .... " ." 
.tí lí . . ... ,lo 1 ... . .. liuJo •• n el . ¡"d, .... 
"' . do T .. n' ... ' · .... • 1 .... h.II .. ,o. mi, 
o.""""" d ..... i'o. l.,,, . ido, .) ' .. plo 
.". ",,,,,,,1. l.) I""~io"eo ."v",.I ... ""1 
....... Iio • • ;, 1 •• ) ",; .. ",,,,, do ....... . 
.... no,.!u.. .h .. o I ... ja .. d) e" "".,i ... 
n~. p •• ron .. en l •• .qi_ ,. "" •• 1,;. 
1"'1<"" , F.n n_'o, ""_ ' ''''q .. e .. 
h.n encon' rado .I",n.; .no ........ <" 
1 ... """".o,m, ... nO !,,,"omo, """ , ;,1.· 
'ar .. 'o. h.I ! •• ~,,. 00",,, I •• ' o~"om'\' 

,rl ..... 

r. ... l"_ .. 01. ,l '_', ..,...,_, 11 __ • -t /J ...... ~ ,~_ ............. 1«>_ ., .... 1 .. .. 
n , 1. ¡'U, 

n.. " .... U _. ;" . .......... , 01 ,,,, _.II.d :':_', ., .. _ ... . . ....... 4 . • :0 ... ;,.1 
........ riMi<> of . .. "'" ... " . ........ ~...., -el ,h . .......... ~ _01" . .. 1 .............. . 
......... ... ~."''''d. 11 ... '" 01 h'n»~ .. I •• , ....... ;..1 • .,1 .. ~¡.Io.: •• 1 >l •• ;. ••• 'loo .. 
"'."" .1 V";.." ot. 11.,,4 '0" ,h. ro,," ,1 .k<!<,,' ob".,o .. Il,' .. , ..... d. TI>< o!< ..... Q.I,·. 
p~" ~.".,'" .h ... "...,1 'n o.> ..... . ......... ,a ... d .nd " """"d ,. ,bo, ",..,. .. d l., . ,h .. 
• ",h •• ~ [,n"h.·" " 1.,,1.,, " .... !lII ...... " "" ... m ,h;, .,,,.,,",, .. ,,;.1 ,, ... . ,.,,,,,, T.'n .... 
,,·.d,_ •. TI.,. •• ",'., H, ....... . n I .. ,h •• ",,« , .... ' ¡' w • • , 

r.6o'fI. " ... 01. s,oÑ._ "" ,._ • . 11_. l. U ...... .... I.s- d. lo Ii«._ .... N .. · 
C.I>, r .... ~, 1. "'J. 0.._ 1 .. l . ...... ¡, ...... ... ,,..¡,_, .... )O;-.n .~ • -. i •• ,¡¡."", '" _ ...... ,_ 
,,_ .H ... _ . .... _ ..,._ .. n 1.,,-, "._ " ' . lo •• 1 ..... ,' . .. ... _ .. _ ...... ~""~ .. .. 
1.1 ... ,,_ ...... o.. .. po .. 1 ....... 1' ........ ,.d., .... _ ... ,. >, .•• _,~,_ •• , ... 1",'0,",_ 
,l . .... . _"" 4 .... ';,".~ •• ,""H ••• • , ". • • " .... Ii ••• q .. I."' .... ~ IIn <10' .. " h ~." .... 
........ ' •• ',.',;""" ",,, .. ,,', "." ... " ...... ' .. , •. '."n' ... .," ' u' ..•. " ,.",,' ...... ,l·. ,,' .... O. 
'0"1i ... l •• ,I¡,r,,, .... d, .. ".d'.n .... , , .• ,.) ., •. '1'" ..... , lO .. l." "" .. . ";_;"" ,l.· l. ¡¡,. 
,l."., ... '_" •. 1. 4.", .,·"d."", ••. 

R . C . P 
....... J_ .. H'7~ 
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. I."~,,,. /J., C""".I ."d <l" """"" ,M'i.. 'n hu'.,p.J,... Ae.. P .. J,. ,. 
':" .... 1. "."P'. ZfJ3, ·H. ,~:O. 

""",/$0'0".1'. .. T,,., ... y. S. A., F,n,"'. ' 
T .. ",,, "h,no" .... J. ".d,,,. " , 6:, ,96'). 
",k.,. /J. JI. « . ,: Tu",.'" S, .. d,o .. , • "., "~u.'. Tu",,,', S,,,,hom'. ,'m". J . 
"."" ....... /00, .0.0. ' ''l. 
/I ... k". C. ~: .... l: ' ....... 10,., ... ,,' ...... • "., ", ... '<>,""",,, ..... ,. Th"" .. ph;n 
;n • ,(>. Xl' ", . k w;,h ,,". ' " .1 , ,.,. 
"fu"w. , ...... , ,, .... Ann. , .. " , •. ~Iod. ;(1, 
~.:;. ,.".. 
"""b,k •. JI .. /.,.,. " ' ., C,,,J. ,." CI •. 
, .. " .... h •• , .1 

•. C',""",¡.,. J . .II. ~ ' ., : ''''''non • .,. """"" 
• i. '" po,;,n" n·;,h T. ' n .. p"'~'"'' ;" 
',~ ",.1.·, A" .... J. 1),., el,~J. 1/6, 3SL. 
,~ 

_(:,,,, ';,n",~ • • ,11 • ... L· ..... I."n .. , .. '" 
ph,,, J,,,, ,. _,·n d,."", de T ... "" , p ..... 
n.:'.' ll . ".lIn. Re<, " o."'. ~nd"«'n"'. 
; , '.:. " ... 

4- - ' ;"",·,,1:,.6. 1/,,. JI" JI", ... A. JI. , lIl",h. 
T., .... . ,,,,' ''.'' 'n ,,,. "'" .: H",,, .... 1 
" •. ""'""''' " .. , ..... " .f, .... n"h 
,,, .. , ,10 .. ,,,, , 1I .. h'm.,.·" Tk,IQ'd;" •. 
\1" ., "11", """, . ." 313 .• _. 

'. /,.,,,,,,. C_ ." .'. ' L .. _,,,d, • ..,, .11, >l. 
' ''"", .. ~'.~-. ", •• h. ' ·ron •. 1'.01;., . 15, -11. ,_ 

It, _ f " ............. ,</o . ..,., " ..... ,." .. P'''''''''''' 
~".,.,;."" ,. C"n, d. ' 1>,'."n,,; • • "J 
' he;, .... ,;n •• n ,h • • "h._u" . 1 "",. 
'"'m,,'"n~ J. M .. '. c. ... , .. Z, '''. 1963. 

!I . _ Fl .... U. C., W. bbi •• ~f 'h< n .... k "" ,h 
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