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Sindrome de $mith-Lemli-Opitz

Presentacion de dos casos

Por los Dres.:

Lusve Bomeoria VacHir,* Eoimit YEro BerNaL** Exzo DueSas Gomez®**®
¥ ANA Maria Mercipo Benirez®==*

Rorbolla Vacher, L. et al. Sindrome de Smith-Lembli-fpits, Presentoacidn do dos cases. Rev,

Cub, I'ed. 46: 1, 1974,

S¢ presentan los caves de dos nifios varones portadorcy del sindrome de Emith-Lemli-Opiw. Se
reviien IR caeos de la litersturs y se eeiialan slpunss romsideracioncs sober lox patrones

dermateglilicas de estos pacientes,

En 1964, Smith, Lemli y Opitz'"® des-
cubren un sindrome plurimalformative
en 4 mbos de sexe masculing, Eva en-
tidad se caracteriza principalmente por
retardo del crecimiento intraoterino,
progeeso deficiente en talla y peso des-
pués del nacimiento, retraso mental, mi-
eroecfalia ligera, una facies especial con
alteraciones de los ojos, orejas, nariz ¥
boca; desarrollo anormsal de los geni-
tules externos e los varones con mascu-
linizacion incompleta y anomalias me-
nores de manos y pies.

No pasa mucho tiempo sin que apa-
recieran en la literatura nuevos ca-

* Profesora de Pedistria, responsable del de-
partamenta de citogenética del hospital docenie
infamtil “Willizm Soler™, Ahshahana.

**  Residemic de pediniein del hospital doecnte
infantil “William Saler™,

e Jefe de Grupo Nacioosl de Pediairia,

werr Tailogo o ialista del hospiial dacen-
te infantil “"“-’ilfl::a.r:;<h Solt.l"'. o %

sos1 3489 Nosotros® en 1967, publicamos
¢l primer caso en nuestro pais, un niiio
de micte meses de edad, Un afio despuds,
Park y Cols.* hacen nma revisién exten-
sa y estiman que los casos smman treee
en esta fecha.

Se ha visto que el sindrome de Smith-
Lemli-Opitz puede ocurrir en hem-
bras,'** siendo éslas, generalmente, her-
manas de los pacientes. Ademds, se ha
referido” ¢m la raza nmegra. Finley, Fin-
ley y Monsky® sefialan que su paciente
es la tercera mina afectada; y la segun-
da que tiene, ademas de los signos cli-
sicos, cataratas bilaterales.

El interés de esta presentacion de dos
casos, e3 llamar la atencién sobre ¢l sin-
drome, que no parcce tan raro Como
pudiera pensarse, analizar la sintomato-
logia de 18 abservaciones de la literatura
v por Gltimeo, diseutir los hallazgos der-
matoglificos,
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Fig. 2.

pibos mefiques (el nifio noeié con apéndices
eutineos digitiformes que fuzron extirpados);
tereer dedo mas corlo en anibas manoss, soreo
simiane y clinodactilia bilaterales; smdaciilia
membranosa del 2do. ¥ Jor, dedos de los pies
iFig. 3); primer sriejo mis corta  bilsteral
meate, Aparatos cardiovascaulsr y respinatorio
normales; abdomen: no hay slieracioncs, no
hepate ni csplenomegalia, El nifle muesira
hipotonia generalizads. Retraso peicomotor: en
deciibite prono mo devanta la cabeza ni el
torax; al sentarlo, la cabeza bambolea, no se
rie; refllejos osteotendinosos ¥ superficiales:
dentro de lHmites normales, la scnnibilidad al
turto, presion y dolor parecen presentes, His
poplasia de boleas con critorquidia bilateral,
pene pequefle, hipospadiss perineal (Fig 4),
glande descubierta, prepucic redundmte. No
hay foseta delante del ano, El nifie permanece
ingresado hasta la edad de 45 meses; al alts
pesaba 7 Ib 11 onx. ¥ mantenis su retraso pei-
romoler; no sevienia awn ls cabeza y ema
hipotinico, Durante ¢l mgreso. & wenudo pre-
sentd vimitos ¥ regurgilaciones, Algin tiempo
después, supimos que habin fallecide en su
ron, o la edad de 6 meses 28 dins. S¢ Je realizd

R.C. P
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IL.FF, feats 1). Reborde alvealar del

maxilar superior prominente, [isura polatin.

Ia mecropsis en el Departamento de Medicina
Legal, haciéndose el estudio histepatolégice on
el departamento de anstomiz patolagica del
hospital “William Soler™. Las conelusiones e
dicho estudio lueron las siguientes:

1. Datos de sepsin por: a) tragueshrongui-
tis descamailiva eon neumenilis focal bilateral
y signos de broncosspiraciém ligers de marerial
slimenticio, enflisema extenss y atelectasia dis-
ereta bilsteral.

b} Enmteritis ligera, ¢} Hepatitis reactiva dis-
erela. 2. Falta de segmentacién bilsteral ro-
rrecta de Mobules pulmonares. Neta: En la
base de la vejigs, se apreciaron clementos hise
toldgicos guo parecen corresponder & tejido
prostitico inmadare, No recibimos encéfalo ni
genitales externos, por lo qoe na podimos de
terminar si existis una anomalia » nivel de vre-
tra posterior, come lo sugeria la vretrocis‘ogra-
lia miccional,

Exdmenes complementarios: los de rutina
dentre de limites normales,

Radiegrafia de tarsx: no hey alteracionies
plevropulmonares, Crines: microcefalia, no
hay calcificaciones intracrancales, MHuesos lar

gos: mada & gofnlar. FEdad dsea (21-11.73):



Fig, 3. LEF, feuser 1. Simdactifia el 2de. ¥
der. dedus de los pies.

Fig 4. L.FF, fcoso 1), Hipaspadias perineal.

56 R o, F.
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corresponde @ un recién nacido. Telecardiogra-
ma: normal; vrograma descondente: no ze vi-
snlizen lus sombrasz renales, ligera piclosctasia
izquierda. Uretracistografia miceional: no ze
ohserva reflujo, uretra con defecte de Heno en
st parte posterior.

Proteinms por ¢leciroforesin: nermales, Elee
troencelalogeama: normal. Esiudio citopendéti.
ro: cremaling sexual: normal (cuerpos de Bare:
058 1; ecariotipe normazl: 46, XY {culiive ds
sangre periferiead, Dermatoglifos: muy difici-
les de realizar en ute paciente por su edad; las
imprestones [teron incompletas vy hoboe necesi.
dad de examinar directomen'e, con lops, las
ceeslas dermopapilares, Los hallazgos Teecon bos
sigoigwtes: mane izquierda: huellas digitales:
5 vorticilos: haellas palmares: trireadio axial en
posicion “I”, mo hay figorns verduderas tenares o
hipotenarss ; bucle en 3er. espacio interdigital:
suree simiano, clinedactilia del Sto. dedo. Mano
derecha: I: huele wloar, IT: vorticilo, IIT: vor
tieilo, I%: vorticilo, V: wvorticile: irirradio
axial e *1": po huy figuras veedaderos tonares
¢ hipotenares: bun'e en 3er, espacio interdi
gital; surco simiane ¥y clinodactilia del Fto.
dedo, En ambas manos, a oivel de g 3idn. fa-
lauge del mehigue, € su curs exleroa, se oh-
serva un pequefic mamelén que parece corres-
ponder & un esboze de dedo supemumerario.

1 Caadre I}, Estes dermatoglificos no ofrecen
varaclerislics edpecial algona,

Coso 2:

RPZ, sexo mosculino, rvaea blanca, de 13
meses de eded, nacid el 131171, Ja madre ¥ el
padre tenisn respectivamente 32 v 36 afies: Ja
wudre o3 zaludable ¥ el padre asmdrtico. No
soa consmmguiness ¥ no hay mallommeciones
congenilas en In familin. El embaraze transcu-
rein con pécdidas dernte los tres primeros
nwsess la glure ulerina no correspondia con
la cdad de gestacidn v la medre no sentia los
maovimientoes fetales. Mo hubo exposicion g dro-
gas, radiaciones o enfermedades virales, La
duracién de la gestacitn fue de 39 semanas, Se
irote da! quinle ¢mibaraze: un hermane de 5
afies es normal ¥ hube tres abortos cspontd-
neos, El parte fue vn pelviana; pesd 4,1 1
lamio déhil. Se Ie adwinistré exigeno ¥ estuve
cn incubadorn duronte una semana, No tuvo
vomitos en loz primeros meses. El desaerollo
paicomotor ¢z retardade, sostuva ln cobera o
ko s0ix micees, adn no se sienba, 36l pronon-
cia rilabas ¥ no tiene control esfinceiana anal,

Exanven fisico: Peso: 65 kg talla: T35 em

tamlis medidas por debajo del Jee pereentil
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CUADRO 1

DERMATOGLIFOS EN LOS D05 CASOS DE SINDROME DE SMITH—LEMLI—OPITY
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para la edad) : circmnferencia celdlica: 405 cm
tinferior al 3er. preeentil, se sitha aproxima
damente en ol 30 pereontil de un nifa de 3
wivses by circunlerencia toracies: 4 e

ferencin abdominal s 39 em, Tejido eels
vutmnen wy disminuido, La piel es finn: oo
eonas normoraloregilas (Fig, 5), Ceioeo: alar
gusle v aplastado en =em

i1 lri“H'l"l'le T -
cefalia, fomtancla mayoer corrada: pelo rubio
cocasiy, Facies dismiarfica: Trente normal, ojos
de coler verde, cstrabisme convergente, plosis
palpeliral bitateral, desviackdn antimeongoleidea
disereta, epirantus ligero; cejas finas de color
rubio. Las orcjas son gramdes, despegadas ¥ de
lmqlhll‘.:ciﬁn h:j:l: ma Ji =|1|--r'm, e lhllt. an-
rha, con amleversion e fosis nasales; microg-
nstia ¥ retrognatin ligeras, Boca algo grande de
livntes wvparadas, grandes, con
miboelusidng férmula dentnria: 6/6, Bl rebords
olvenlar del maxiler superior es prominente ¥

llivers alelguades,

ancho, paladar ojival ¥ retrechs, (Figs, & ¥ 7)
Cuello: normal, implantacién baja del pele en

ln muea,

Troneo: fivea supracocciges. Aparsto cardio-

vascnlar, respiratorio v oligestive’; sin altecacios

wes, [

pertonia musrular ne muy  marcsds,
rl'"l'Jul JPPEAPENGA L frres v|'r:|:|'u~||l1,~u1 quo e JHie-

din explorar, normales.

En las {‘\.Ir!'llllllhi-'-, en nmhas menoeg o
tercer iedo s mm comta, ¥ en los pies, el
primer aricje: sarco simianoe hilsteral, clins
dactilia del 310, dedo. metatarsus  adduetas ¥
sindactilia del 2do, v Jer. delos de los jries
(Fig. 8). Cenitles externos: hipoplasia de bol-
sas, peone pegweio incoevado barcig abajo, his
pospatdiaon balanico, prepucio redundante, glan
e degeubiorta, no hay eritorquidia (Fig, 9).
Ne hav févea presmol,

Fig. 5. RPZ. feawo 2} Re aprecia #u rila vis-

ta wf hipeslesarralle pandoestatural,

R.C. P
Eneso Frprres 1974



Fig, 6. RPZ, (caso 2}, S& observa la ptosis Fig. 7. RPE. fease 2}, En esta visita de perfil,

palpefiral bifateral, fa desviocidn antimoengolob vemtos o micrognatia ¥ relrognatia ligeras, la
dea dizcreta, Ia forma tipica de la nariz con forma normal de la oreje v su implantacién
anteversion de fosas nasales, las orejos grandes baja,

v despegadas.

Fig- 8. RPZ. (caso 2). Sindactilia entre el
2do, ¥ Jder, dedos de fos pies,

Fig. 9. RPZ. feaso 21, Mipadesareollo de bal.

sis eserofales, prepucio redundante, hipospadins
baldnica,

R.C. F,
Entuo. Frargieo 19574 39



Exdmenes complementarios: hemograma, ori-
na, urea, glicemia, heces fecales: normales;
fonde de ojos: mo hay alieraciones; placa de
tirax: mormal; elecireenecfalograma: normal.

Extndie citogenético: Cromating sexual (fro-
tis bucal, cuerpos de Barr: 094). Carletipo:
normal (46, XY, cullive de sangre periférica).

Dermatoglifos: Las impresiones dermatogli-
firss son extraordimariemente rarss, Hay sno-
malins de las crestas ¥ d= loa surces de (lexidn
palmares,

Mano izquierda: dactilograma: Vi vericile,
IV: vorticilo, III: bucle ulnar, 1F: vorticilo, I:
vartivilo; huellas palmares: regidn lenar: no
iy liguras verdaderas; en regién hipotenar se
obrerva un vorticilo peeuliar, ¢uyo contro tiens
forina de raqueta. La poslelén del trirradio
axinl es especial, encontrindose despluzado ha-
¢in In regidn tenar; mide 54°, ¥ calenlando ol
indice de Walker, esté en posiclén bajs *1"
113%): otro trirradic esid preseale, orientin
dose mis heciz ls regidn cobital, de 60° ¥ en
posicién "1™ (20570 wno de sus radiantes ter-
mima en el II espacie imecdigital formando un
buele. Un 3er. trirradio aparcee en la regidn
hipotenar; su valar es de 92° y su posicion “1™™
tindice de Walker: 47%),

En los espacios imterdigitales, se observa olro
bucle en IV, Las lineas principales terminan:
Al B3, G5, D7, T 11 (Fig. 10).

Los pliegues de flexién palimires son anor
males, ya que parcee haber fusiém pareial del
transverse distal con el proximal. El pliegue
transverso distal termina en el 2do, esparie
interdigital, lo que da por resubade un gran
anmonte de dicho espacio. El plicgne de Dexidn
tenar e incompleto (Fig. 11). Hay clinodsetilia
del 510, dedo. desviacidn cobital del indice
poco desarrallo de ln regién tenar. Hay tam-
bifn hipoplasia de las huellas, capecialments
en region palmar, contigua al brazalete de la
muficca,

Mano derecha: huellas digitales: 1: vortigilo;
11: varticilo; I1L: bucke cubital; TV: vorticilo;
¥V vorticiloy huellas palmares: no hay figoras
en region ienar; en drea hipolenar presencia
de un vorticile en forma de ragueta, También
cslén presentes ires Irirradios como en palma
izquierda: wno desplazado hacia la regidn e
nar, =1, 52* (indice de Walker: 9% ); otre

mis inclinade hacia la zons cubital U™, que

midde 35% (17%) ¥y cuyos radientes terminan
en 13, 3, 1), lormande wn bucle en vspacio in-
terdigital I1; otro bucle s encuentirs en IV,

Fig- o,

RPE. feusa 2). Drermatoglifos,

R.C. P.
Estro.-Fesmero, 1974



Fig. 1I. RPZ. (caso 2). En este dibujo, se represenion log pliegues de flexidn palmares

de ambas manos; el pliegue pal

mdr frefiihyeris

termina en el I espacio imerdigital,

que alli es muy profunds; tembidn se ve la desviacidn cubitel del indice.

El tercer trirradic a la slvors del vorticilo hi-
polensr ¥t ", 637 (indice de Walker: 437%), Las
liness principales terminen Al B8 C3°, 7 ¥
T 13, Lag mismas anomaliss de los plicgues de
flexitin palmarss que describinon #n mano
izquicrda, estin presentes, i como |a deaviz.
cién cubital del fndice, la clinodaciilia del
mediique ¥ el poco detarrollo de ls eminencia
tenar, Las crestas dermopapilares son hipopli-
sicas, edperialmente a mivel de lg region tewar.
seven de la minfieca, (Fige, 10 3 110,

Huellas plartares: tanto en plania del pic
dereche como del izquierdo. w ohserva on
regién hatlucal un vonicilo (W),

COMENTARIOS

Pudimoe analizar el historial ¢linico
de 18 pacientes con sindrome de Smith-
Lemli-Opitz (incluyendo tres casos nues-
tros). Entre los datos que hemos reco-
gido, s¢ destacan los siguientes por su
importancia para el delincamiento del
fenotipo.

La edad gestacional se sitda emre 30
semanas {un casol’ v 43 semanas (on
caso). Las madres, en s mayaria,

R.< P,
Ewnrna Frangro, 1974

tuvieron un embarazo de 40 sema-
nagt 1t A SR fagen 1) 41 sema-
nas™?® g 390 gemanas* {easo 2). En un
caso fue de 387 y en otro, de 42.1¢

La distribucion es:

Edad gesiucional

{pemanas) No.  Heferencia
M....... 17
350 ainans 3 %% (casa 2)

4043 ....... 12 134548810
— fecaso 1),
Total ..... 16

No se habla del 1iempo de gestacion
de dos de las madres1?

El peso al nacer oscila de 3.8 it a
#,1 I, siendo el mas frecuente de 6.1 |h
{4 casos) "4 La 1alla no aparece en va-
rios trabajos® 34557 (cagos 1 ¥ 2.
Cuando se tomé, varia entre 17° y 21
pulgadas;'-'® |a mas corriente es de 1814
pulgadas b9

Las dos madres mas jovenes tenian 19
afios*¥ v In mayor 32 {easo 2).

al



Esto se expreza en el eoadro siguiente:

Edad de la madre

en afios No.  Referencia
15-19 ....... o A4E
2024 . Vi 25 Rhmal
P T L R r AT
a0-34 ....... 1 (caso 2)
Toral ..... 17

La edad de los padres varia de 21% a
36 afos? [caso 2V,

Edad de loz padres

on ;s No.  Refercnria
2024 ....... 3 42
2529 o 9 1LFGLA10
3034 ..., 3. =l
3539 ....... 2 % (caso 2)
Total ..., 7

En ¢l cazo 1, como lo hemos seqnludo,
fue imposible conseguir cstos datos,

Los 18 pacientes proceden de 14 fa-
milias, en las que hubo 47 embarazos;
la cifra de abortos es de 11555 {easzos
1 ¥ 2} v la paridad, de 36 nacidos vivos,
Quinee sorr del sexo masculino y 3 del
femenino, !5

Ocho pertenceen a cuatro “sibships”,
Dos de las hembras eran hermoanas de
varoncs también reportados como enfer-
mos {(casos de Pinsky v DiGeorge® v e
Blair y Martin! La paciente de Finley,
Finley v Monsky™ ¢a hija vinica. Eir al-
gunos articulos™® (caso 2) se consigna
que la actividad fetal es débil durante la
gestacidn, Siete casos nacieron en pre-
semtacion pelvianal 38810 (o006 23,

Los sinlomas v signos més frecuentes
soir: retardo del erecimiento v desarra-
llo evidente, en todos donde 2e conoec
el dato (177171, El cunarto paciente de
Smith, Lemli v Opitz" no fue examina-
do por ellos en vida ¥ nataralmente, no

02

s pueile saber sus progresos en talla ¥
peso. Estos nifios no adelantan, y sus
medidas antropométricas se coloean de-
bajo del 3er. pereentil para la edad.
En la amamnesizs aparece, a menudo, el
anteecdente de vémito recidivante en los
primeros meseal SRS faaen 1), Las
manifestaciones neurolégicas constitun-
yen olra caracteristica del sindrome.
Todos zeialan ¢l retarde  menial
11717} ¥ la microcefalia (18/18).

El tono museular se altera, pudiendo
estar aumentado (77160 %510 (o0 2) o
disminuidoe (7/16)*%%7® (caso 1}; po-
cas veees os normal (2/16) .0

La faciez es inconfundible por Ia for-
ma cspeecial de Ia nmariz, de base ancha
y deprimida, con punta redonda v ante-
version de fosas nasales {15/15). No se
comenta esle signo en un caso de Smirh,
Lemii y Opirz,' otro de Blair y Martin!
v un tercero de Dalfaire v Fraser? Las
orejas son de implantacién baja, en po-
sicidn  oblicna, alejandose de  los
ojos (10/15) 334880 (5505 1 y 2).
Pinsky y Di George® ticwen un paciente
que solamente presentaba esta altera-
cidn en una oreja. No hay defectos en
#i de la forma del pabellén auricular.
Es corriente la ptosis palpebral hilate-
ral (11/15) 4508000 {eppns 1 v 2) o
unilateral (2/15).%7 El estrabisme de
ambos ojos (6,15) 9212 (cas0s 1 v 2);
o de uno solo {4/15) 7357 &3 otro signo
a tener on cuenta.

El epicanlus no cz muy marcado ni
constante (871013458990 (a0 ),

Casi todoz (14/14) tienen un mentén
pequedio, tratindoge de una micrognatia
generalmente moderada®#4.87.8.000 (o,
sof 1 v 2). Se acompaiia de retrognatia
discreta. El reborde alveolar del maxi-
lar superior ez ancho (12/14) 25875810
(easos 1 ¥ 2). Pucde haber fisura pala-
ting {(4/11)%* {favo 1) o rivula bifida
(3/111.2-510 Siempre hay diferenciacion

R.C.P.
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incomipleta de los gemitales externos en
los quince varones estudiados. Se oh-
serva  hapospadias  (14/15) 1254058000
lcasos 1 y 2) y eriptorquidia bilate-
ral (8/15)2%5%1% {casn 1) o unilateral
(3/15).2" En las tres hembras ne hay
allcraciones genitales.

A nivel de las extremidades, 2o apre-
cian anomalias menores, especialmente
de manes v pies. En la palma, se halla
un surco simiane completo o intermedio
en mnbas (11/14)%H35010 (aau00 1 y 2)
o en una sela (2/141.%7 El pulgar o ¢l
primer artejo, a wvecea es  corto
(6/12) 482 (cqens 1 y 2), asi como la
2da., 3ra. o $ta. falange (4/10)%1° [ca-
s0a 1 v 2}, Se seilala desviacidn del in-
dice hacia el Jade cubital, cabalgando
sobre el dede medio (4/3).3%* En el
caso 2, hay una desviacién ulnar del in-
dice sin cabalgamiento.

Es habitual la sindactilia del 2do. v
Buer. dedos de los pies v ha sido buscada
por la mayvar parte de los auto-
rep (12/15) 12588810 (oaens 1 v 2, Tén-
gase en cuentz que un grado ligero de
sindactilia eatre estos dedos, cs practi-
camente fisioldgica, por tanto, para que
edle gigno tenga valor, debe ser marca-
da. En un caso de Smith, Lemli v
Opit='* y otro de Fiar, Cicinn v Young!
habia sindactilia del primer y segundo
ariejos,

A veees, una loscla profunda se sitda
delante del ana (4,9),"%%1% o eati pre-
sente una févea supracoceigeal® (ea-
aa 2},

Hemos hablade de las awomalise maéas
earacteristicas, pero se han detectado
muchas olras goe forman una extensa
lista, analizada minuciosamente por
Park y Cols.® Dos pacientes de Smith,
Lemli y Opitz"" padecian e cslinosis
pilérica. También ee ha descrito meta-
tarsus sdductus (easa 20 : clinodacti-
lia del 5to, dedo' (eason 1 y 2): poli-

R. <. P,
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daetilia rudimentaria'™ (caso 11 prso-
ues wuy separados'; epifisitiz puncia-
ta;" hernia inguinal'®; paladar ojivai® 7
{easo 2), cuwindo no hay fisura palating,
El puciente de Fine, Guwinn y Young'
temia erivdy convalsivas, Un caso’ mos-
tré, ademis de los signos corrientes, pa-
ra‘isis Jacial y palatina, subluxacidor can-
genita de cadera, tossion de las tibias v
melatarsus varus. Loz genitales externos
son amhbiguos, ¢ pene es pequena e in-
curvade haeia abajo 7351 jeasps | v
2} y las holsas escrotales poco desarro-
Hadas! #5510 joaz08 1 v 2). Ya hemos
referide cataratas en Jdos nifos ®

Las malformaciones cardiacas sop in-
frecuentes. Solo se senala una arteria
subclavia derecha aberrante en el caso
de Hanissian y Summitt® ¥ tetralogia de
Fallot en ¢l de Park y Cols.* Por el con-
trario, las snomalias del aparato urina-
rig son numerosas, La prelografia s a-
normal en 7118458 (o500 1) v ha per-
mitide evidenciar rotacién renal®® dila-
tacion calicial,® duplicacion del sistema
colector y diverticulo calicial de rifidn
derecho,! cetopia crnzada de rifidn jz-
quierdo eon hidroncfrosis® reflujo vesi-
coureteral y rifion derecho hipoplasico.”

El paciente No. 1 ticme prelectasia Ji-
zera izquierda y defecta de llena de ure-
tra posterior, Desgraciadamente, la an-
topsia fue incompleta y no se pudo de-
terminar eudl era el defecto de uretea
posterior patente radiologicamente.

Por lu frecuencia de dichas alteracio-
neg, se impone on todos estos pacientes,
una exploracion rudioligica ecompleta
del aparato urinario,

Cuando s¢ hizo E. E. G., ésie fue pa-
toligico en 3/55%1° ¢ on /5 (casos ]
¥ 2} mormal,

Se ha querido burcar en el simdrome
de Smith-Lemhi-Opitz una distribucién
anarmal de loa dermatoglifos, cuando se
ha hecho este ertudio, que ha sido po-
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cas veces y generalmente incompleto,
Sin una casuistica mayor, no s puede
llegar a conelusidn alguna. No obstan-
te, referiremos algunos hechos que pue-
den tener imterés, Smith-Lemli-Opitz1?
destacan la incidencia alta de vorticilos
en ¢l dactilograma de dos de sus casos
(10 W), crevendo que puede ser signi-
ficativo, si se tiene em cuenta que, en

eontroles normales, la frecuencia de este
patrin es baja. Un paciente de Blair y
Marsin' tamhién tenia 10 vorticilos en
los dedos, v el segundo, 9/10. Nuestroa
casos | v 2 muestran predominio de
vorticilos (easo 1: 9/10: caso 2: 8/10).
En 5 pacientes™T5%0 ] miimero de W
fue bajo (Cwadro 1I). La posicién del

CUADRO IT

DERMATOGLIFOS EN CAS0S DE SINDROME DE SMITH.LEMLIOPITZ

Referencia Caso Mano izquicrda Mano derecha

Ne. ¥ IV IIT W wd 88 f M NI IV V ad 88
Sinith I W W W W W O oas WOW W W W v s
Lemli y
Opitz 2 W W W W [ si W W W W W 1 s

3 IW/AaU2A t s t s
Pinsky ¥
DiGeorge 2 4R/SU/W t & t s
Hanissian
y Summin 1 U U U U A 1 st A A U W U t no
Dallaire
v Frazer i 2 - " s v s
Finley ¥
cols. 1 W 3/10 s wi
Blair vy 1 W OwWw W w0 " OwW W W W ¢
Martin

2 U W W W W wWoWw oW W W
Park ¥
cols, 1 2W/3U/1IR/4A t s no L s
Borbolla 1 W W W w t si U W W W W 1 #i
vy cols 1 1

zZ W W U W Y &8 W W U W W 1 s

i

Nota: W: vorticilo, U: hucle ulnar, H: bucle radial, A: arco, atd: tricradio axial, 55; surce

simiano

El No. de casos se refiere al nimero del cazo en ¢l mismoe orden en que aparece en @l

trabajo referido,

R.C.FP
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trirtadio axial es variable, siendo distal
en 5/11 ¥ normal en 6/11.

Ya hemos hablado que, a menuda,
aparece un surco simiano palmar, El
eueo 2 tieme dermatoglifos execpeiona-
les, siendo curioza la salida de la linea
priveipal A en ambas palmas; la exis-
tencia de 3 trirradios 1, ', 1" también
cs de seiialar, asi como los pliezues de
flexién palmares, muy anormales, con
marcada desviacion cubital del indice.
Esperamos que se pueda definir mejor
un patrén dermatoglifico capecial s
existe, a medida que salgan otras publi-
caciones,

La etiologia permancce en la oscuri-
dad. No han aparecide aberraciomes
cromosomicas. Los cariotipos, cuando se
han hecho, han sido normales. (14/14)
LEAASTENI0 (aces ]y 2),

SUMMARY

Barbolla Vacher, L. et al, Swith-Lemli-Opitz

Ped. 46: 1, 1974,

Los [actores ambientales, aunque no
totalmente descartados, na parecen jugar
un papel evidente. No hay antecedertes
de exposicion a agentes mulagénicos o
teratogénicos durante el embarazo. La
edad de los padres no es avanzada.

La herencin dominante aulosdmica
parece poco probable; solamente estd
afectada una generacion e los casos pu-
blicados. La herencia ligada al X de
tipo recesiva, no es sugestiva tampoco:
el sindrome se ve, tanto en varones como
¢n hembras y ninguno de los padres
tiene ol cuadro clinico.

Park y cols.” opinan que ¢l modo de
heremeia mis aceplable pudiera ser la
recesiva aulosomica, aungue hasta sho-
ra, 1o s¢ haya sefalado consanguinidad
de los padres.

El prondstico cs malo: 6718 murieron
antes de los 14 meses?453% {oa20 1),

s syndrome, Twowvase presempation. Rev, Cub,

Twa male children exhibiting the clinical features of Smith.LemliOpitz’s syndrome are
deseribied, A review of cighteen cases in literstore is made and some dermataglyphic psiterns

found im these cases are discussed,

RESUME

Borholla Vacher, L, et al. Syndrome de Smith LemiiOpiiz, Présentation de dewr cas. Rev Cubs.

Ped. 46: 1, 1974,

Les ameurs préscatent deux enfonts porteurs du syndrome de SmithidLemli-Opitz, 1ls font
une riévision de 18 cns de lo linéravere et ils signalent quelques considérations sur T-r patrons

dermotoglyphigues de ees mnludes,

PESKME

Bopdomna Begep J., u gp. Cunppos CuEr-fllevni-0Onntc. [IpencTaBNeAHe

MANBUMKOR, CTPANAMMUD. CHHD

Cvorr—

HBYX CAy98eE. Hov. Cub. Ped. a6: 1, 1974.
NpepcTasnaeTes caywafl AByX
.!Eﬁm—mmt NposomiTen Depecmsorp 18

pOMOM
CAYSSEB, OTMEUEHHNX B JUITepa-

;ype. A BNCKE3HBANTCA HEKOTOPHE COJGPARERHA O JepMaTOrAMiANX ma-

nonax atax GOIBHHX.
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