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l N T R o D u e e l o N 

Dentro de las mlal tiples malformaciones 

conqénitas que podemos encontrar en un recién 

nacido eKisten las que van de las mAs simples v 

comunes como es el c~so de la polidactilia hasta 

las más raras y complejas que son incompatibles con 

la vida, pasando por una ~erle de malformaciones 

mültiples que forman los sindromes; 

Estos sindromes están perfectamente 

definidos v estudiados, en este trabajo incluimos 

los que presentan labio y paladar f1surado dada la 

importancia que representa el conocimiento de e9tos 

para el odontologo, nretendemos prP.sentarles una 

recopilación de aquellos que en la práctica qeneral 

pueden ser l oc; más comunec;. 
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EMBRIOl.OGIA 

La cara se encuentra formada por nariz, carrillos, 

maw\lares superior e interior, boca y frente; y se encuentra 

delimitada como la cara frontal de la cabeza. 

El embrión de un mes de edad aón no tl~ne carai es tJn 

conjunto de masas separadas. formado por primnrdios los 

cualP.s estAn formados por depresionP.s y enoro~amientos. 

que van a transformarsP, redi strihuirse y aumentarán de 

ti!.m,.,.ño. 

La cabeza del embrión humano de cuatro semanas e~ta 

formado por un cerebro r.uhierto por una lámina deloada de 

ectodermo v mesodermo, el centro de las estructuras faciales 

en desarrollo esta formado por una depresión m1nuscul<:t. 

llamada estomodeo o cavidad bucal primitiva del embrión, al 

aumentar de tamaño la cabeza; la membrana que cuhre al 

estomodeo se rompe con rapidez. y la farínge se abre hacía el 

e~terior. todo lo que P.sta al frente se convertira en cara y 

ésta es la que ahora empeiara a desarrollnrse. 

La farinqe rlel mamifero es la narte homóloqa dP la 

región braquial y sistema dP agallas de los pPcesi los cuales 

pre~entan r1Prtrlo; converstonP.o; fíloqP.n~tica~ para conv~rtirse 

en otros óraanos en ve1 de aqal)ao;. 

surgen muchas parteo; rle J <l r:;ira. 
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En el embrión de cuatro y media semanas de edad pu~dP.n 

identifir.arse cinco elavacione~ formada~ nor proliterac1nn 

del mesénquima. Los procPsos mandibulares se ad·Jierte 

r.audalmente al e~tnmodea; lo~ procesos mawilares v la 

prominencia frontal alqo redondeada en dirección crñneali a 

cada laOo de la prominencia P. inmed1atamP.ntP. por arriba nel 

estomodeo SP. advierte un enQrosamíPnto local del ectodermo 

superficial, la plácoda nasal. 

Durante la quinta semana aparecen do9 plieques de 

crecimiento rápido, los procesos nasolateral y nasomedlano 

que rodean a la plácoda nasal, la cual forma el su?lo de una 

depresión. la fosíta nasal. Los procesos nasolaterales 

formarán las alas de la nariz. y los nasomedianos oriqinarán 

las porciones medias de la nariz, labio superior, maxilar y 

todo el paladar primario. Estas son alqunas de las lineas de 

fusión que pueden participar en caso de labio v paladar 

hendido. Los procesos ma~ilares se acercan a los procesos 

nasomedianos y nasolaterales, PP.ro están sepñrados de los 

mismos por surcos definidos. las eminencias maxilares 

inferiores derP-cha e izquierda en crecimiP.nto se unen en la 

lCnea media para formar el maKilar interior y el labio 

inferior. 

La farinqe &s la parte del intestino anterior Que se 

caracteriza por los arcos tarinqeos. (visceral y branquiñl,. 



Dentro de la farinQe se encuentra un saco faríngeo en 

cada arco v en el ewtertor se produce un &urca faríngeo entre 

cacla arcrJ. El contacto ectnd•rmico v endodermico entre cada 

surco v cada saco se denomina membrana branquial. 

Todas estas d1vPrsas par·tes de la farj nqe so11 partes 

principales de la formación subsecuP.nte de muchas estructurai:; 

co11stituventeu de la cabeza y el cuello. 

Cada arco faríngeo derecho e iiriuierno tienen un nervio 

y una arteria espec:i ficoo;; al iqual que un mes"nquimn que se 

convierte P.n mt1sc11l o, ·.¡ r.art j 1 aqoi::; embr l onnr 1 os e~pec i f i cos. 

l.os mósculos que se desarrollan e11 relarión con cada arco se 

asocian r1irectamente con los huesns Que se tnrman en el 

mismo, y son inervados por el nervio craneal residente de 

dicho arco. 

Esta placóda se 1nvag1na con rápidez para tormar la 

vesícula auditiva <ótica>. la cual se diterencia en las 

estructuras dPl oído int~rno <conductos sem1c1rculares v 

caracol). El primer surco farinqP.o Centre el primero y el 

sequndo arcos) forman el meato audjtivo -y· el conducto 

auditivo ewternos, y la membrana branquial entre surco y saca 

para participar en la formación de la membrana del timp~no. 

~l primer snco far1n9eo ~e amplia para convertirse @n 

cavidad del oido medio, y tambiPn forma la trompa audilivn 

Ceustaqui o>. Los hu~~ecillos a1Jd~t1vos se d~5arrnlld11 

a partir dP l us cart i 1 aqos de 1 os arcos pr1 mero y ser¡undo, 
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funcionan como puente entre la membrana del timpano y oído 

interno. La oreja se desarrolla a partir dP las eminencias 

superficiales que rodean el primer 5urco farinqeo. 

En cada segundo saco farinqP-O proliferan el endodermo 

de revestimiento. del mesénqui ma ~ubyacente para formar el 

par rte amíqdalas palatinas. A partir del revestimiento del 

tercer ~neo ~e dP;arrolla la qlándula para.tiroides llI 

llnf. l. Tambien se desarrolla el timo a oartir del 

reve~timiento del terr.er arco faríngeo. La paratiroides IV 

(superior) se desarrolla a partir del cuarto saco. 

En el piso de la faringe, el pr1mer arco (maxilar 

inferior> forma las eminencias linquales, también una 

eminencia más pequeña que la linea media. el tuberculo impar; 

estas tres estructuras se convierten en la cubierta mucosa de 

1 a 1 enqua. La cuerda del timpano, la cual es una rama del 

nervio VII que salta desde el segundo arco aJ cruzar por la 

membrana branqnial (timptiinica> para unirse con el nerv10 

maxilar interior lram• linqua}) da la inervacion qustativa 

ne la mucosa de la lenoua. 

En el embrión humano eKisten cinr.o pare~ de arcos 

tarinqeos. El primer par e;tá constituido por 1 os arcos 

maxilares inferiore5 derecho e izquierdo. Se desarrolla 

primordio a partir de cada prim~r arco para formar el par de 

eminencias maKilares. En consecuencia tienen origen en el 
primer arco los primordios maxilares superiorei; como lO"i 

maxilares inferiores. El sequndo arco farinoeo es el arco 



hioideo. Los arcos restantes ~e identtficAn por sus numeras 

respect.i vos nada mAs. 

Primer Arco: El cartilaqo del primer arco farínqeo es el 

cart í 1 aqo de Meckel, del"' echo e t 7 QlH erdo. Oc: upa un 1 uqar Que 

más tardes~ convertirá en el centro del ma><ilar inferinr 011e 

se forma alrededor del mismo. El ma)(i ln.r inferior ói;eo se 

desarrolla de forma indepe~diente v directa a partir del 

tejido conjuntivo embrionar-io que rodea al cartilago de 

Meckel. La mayor parte de este cal"'tilaqo desaparece, pero 

partP. de él origina lo~ primordios de dos 1·11m~P.r1 l ln•.; 

auditivos lmartillo y y11nque1. y el per1conc1rio dPJ cartilano 

r1P- Meckel forma el ltoamPnto P.c;tenomr.1><1 lnr totP.rlor. 

A p~rt ir del meos~nqu l ma braqui omér j co del pr i mel"' arco se 

rtesarrollan los músr.uloc; de la mastir:ar:10n. lo mismo 11ue el 

'./ientre anterior del músculo d1q.1stric:o y PI tensor del 

paladar, el mi 1 ohi oi t1P.o v el tensar del ti mpano. Lo~ 

nervios craneales especificas que 1nervan el primer arco ~on 

las ramas ma.><ilar inferior v ma>ct lar superior del nPrvin 

trigémino tV>. 

Segundo Arc:o~ El cartilaoo del arco hioideo es el cartilaqo 

de Reichert forma el tercer huesec1llo aud1t1vo a cada lado, 

el estribo. El resto oriQina la apófisis estiloides del 

crAneo, el 11gamRnto est1lor1101dPo. el cuerno infpriar del 

hupso hi ni dP~ v una par· te del cuprpo del mismo. 



A partir del mesénQUtma braquiomer1co del sP.qundo arco 

se desarrollan los músculos de la elo<presión facial y el 

esti lohioideo, el e5taped1 o. el vientre posterior del 

diqAstrico v los músculos dP. la oreja. El nervio craneal 

específico rlel sP.Qundo arco es el nPrvio facial <Vll). 

Los muscules ót? la E'xpre~1ón +acial formadns por el 

mes'°nqui mrt hraq11i omer t co dP.I seQundo arco t arí nqeo quedan 

inarvados de manPra correspondientes por el nervio facial. 

TercP.r Arco: El r.artilago dP.l tercer nrco far1nqeo el 

cuerno mayor del hueso hioides y parte del mismo. El Unico 

músculo nue se desarrolla apart1r del mesen quima 

braquiomerico del tercer arco es el estilofarín~eo. El 

nervio craneal específico que entra en el tercer arco P.S el 

glosofaringeo. Por lo tanto inerva E'l músculo que se 

desarrolla a.partir de este arco. 

Los cartilaqos de los arcos restantes se convierten en 

los componentes tiroides, cricoides y ariteno1de~ de la 

laringe. A partir del mesénquima braquiomerico del cuarto 

arco se desarrollan los músculos r.r-icot1roide-os V 

constrictores de la farinqe. El nervio especifico del 

cuarto arco fArínqeo e~ la rama laringea Guperior del vaQn. 

Los muscules larinqeos intrinsecos se desarrollan 

a partir del sexto arco y los inerva el nervio del mismo. 

Que es la rama laríngea recurrente del vago. 



Hay acumulación de muchas estructuras relacionadas con 

el oido en el primero v fiequndo arcos farinQP05 y alrededor 

de los m1smn~, se diferenc1an como un enqromamiento dP. 

superficie del ectcdPrmo, por arriba del surco farinqeo. 

De la cuarta hasta la ~exta semana de desarrollo 

embrionario han ocurrido cambios faciales al mismo tiempo y 

han proseguido con raPidez, ahora se forman los anaqueles 

palatinos en cada lado del arco maKilar superior. La 

cavidad bucal aumenta gradualmente de tamaño. El par de 

cavidades nasales se continúan aún con 1 a cavidad bucal tse 

encuentran cavirJades nasal es derecha e izquierda, por que ~1 

tabique nasal que se esta desarrolando hacia abajo a part1r 

de la prominencia frontAl ha conservado la naturaleza por 

oriqen de los primordios nasalPs). Durante esta etapa las 

c:~v1darJer;;. bucal v nasal estAn separadas entre si sólo en ln 

reqi ón mas anterior: por el paladar primario impar 

minúsculo (apóflsi~ palatina media). Este último se formo 

por fusión de 1 os procesos nasomedial es ( "premaKi 1 ares"). 

En estos momentos toda 1 a parte i nferi ar de 1 a cara en 

desarrollo, incluidos en ella la lengua y el piso de la 

cavidad bucal, se desplazan hacia abajo en mayor exten~ión 

que los propios procesos palatinos, de modo que los 

proceso~ de los maxilares superiores recién formados quedan 

libres para ampliarse tambien en sentido medial. Se 

encuentran y, pronto, quedñn fusionados a lo larQo de la 

linea media <rafe palatino>. Estos procesos, ahora 



convertidos en an~q1~ele11i, se enr.uentran en crecimiP.nto v 

especial ment~ va~ ~esp~ azándo_se hacia ñhajo. 

1.a fusión de los anaqueles palñtinos derecho e 

1 zquier-do forma el paladar secundario. 

Los hueso; palatino; separadas no ;e rle~arrollan s1nn 

hasta un poco más tarde epoc,:i, Pn que contribuyen a la 

formación del complejo palatino. Entre tanto. el tabiquP 

nasal se ha fusionado pnr Ja superficiP. supPrior dPl 

p~lñdar. Ahora SP enClJentra totalmente senaradas las do~ 

cavidaPPs nasalps. y ambas han Quedado independientes de la 

r.avlrlad bucal a todo lo larqo del paladar. 
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SINDROME CEREBRO COSTO MANDIBULAR 

Esta enfermedad s~ describió inicialmente por Smith, y 

rnl Abor.:tr1nn~s 

reportados .. 

ANl1RMAl.IDAnFR1 

DF.SARROl.L01 

CRECfMIE:Nf01 

FACIES1 

TORAX1 

OTRAS1 

P.n 1966 v más de 15 casos han sido 

ílefectos de las costillas con 
torAx pequeño microqnatia severa. 

Deficiencia m~ntal frecuente entre 
los sobrevivientes .. 

Deficiencia en el crecimiento pre 
natal primario. Peso al nacimiento 
de 2.5 a 2.9 kQ. 

Paladar corto o hendido y microq
natia severa con qlo~optosis. 

Tórax peQue';ío en f arma de r.ampana 
con aberturas entre la~ costillas 
nosteriores osifir.ada~ v las co~

tillas cartilaqinosas anteriores 
ec;,pP.cialmente de la r.:uarta a la 
decima costillas. lnserción anóma
la de l~s rn~till"s a l~s VP.rte
tirns. 

Oh~ervar.ión inconstante de piel 
redundante. anillos cartilaqtno~os 
traQuP.ales anormalP."i, malformar:inn 
en Ja~ vPrtpbrns, hipoplasia de 
1 os codo<;. 

ANORMALIDADES OCABIONALES1 Microc~faliñ. 

HISTORIA NATURALI 

F.TIOLOIJIAI 

De curso letal, qeneralmente pro
vocada nor insuficiencia respira
tori. a. 
Cuatro de dieciseis pacientPs 
sobrevivieron, tre~ d~ los Cl1al~~ 
sufrian deficiencia mental .. 

Herencia autosomica recesiva. 
implicada en la ocurrencia de tres 
nacimientos de padres normales. 

10 



r~er.1Pn 11dr:1r10 mut:ostra m1rror.inatin v rJ•>1l1r:.'u- 1nn 

Hn01nala e inro111DlPt~ d8 las cosll l lrts. 

FI m1smo n1~n a tos q a~os de edad. 
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r-·t-"'·'..:::•::1-,t ?tr1d·-· ~·=::::•_':-rn;. 

fe:<•: l ,:t l. 

12 
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SINDROME OE OUBOWITZ 

Esta enfermedad fué reportada inicialmente por Dubowitz 

en 1965. Wilroy y colaboradores resumieron en 1978 veintiún 

casos incluyendo ocho propios. 

ANORMALIDADES: 

DESARROLLO• 

CRECIMIENTO: 

CRANEOFACIAL: 

PIEL V CABELLO• 

DENTICION1 

Caras peculiares, eczema infantil, 
estatura pequeña y microcefalia 
1 igera. 

Limites de inteligencia, mental 
moderada con tendencia a la hiper
acti vidad1 momentos de poca aten
ción, obstinación y timidez. 
Emite lloriqueos roncos. 

Desarrollo prenatal de crecimiento 
deficiente con un peso al naci
miento de 2.3 kg. y maduración 
ósea retardada variable. 

Microcefalia ligera, facies peque
ñas, supraorbitas hundidas con 
puente nasal al mismo nivel de la 
frente, fisuras palpebrales cartas 
con tel ecantus 1 ateral y aparición 
de hipertelorismo, ptosis variable 
y blefarofimosis. Micrognatia. 

Alteración de la piel parecida a 
eczema de la cara y áreas fleMura
bles. Cabello esparcido, especial
mente en las cejas, en la parte 
1 ateral. 

Retardo en la erupción, caries 
severa. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Hendidura submuccsa del paladar, 
pies planos, metatarso adductus, 
hipospadias, clinodactilia del 
quinto dedo, quistes pilonidales, 
criptorquidia. 

HISTORIA NATURAL: El eczema, fu~ notado en la mitad 
de los pacientes que tenían de 2 a 
4 años. Cerca de 1/3 tenían una 
limitación deficiente y aproxima-

13 



ETIOLOGIA: 

C:OMENTARIOS1 

damente el mismo número habían 
tenido diarrea crónica en la tn
fancia, y la rinorrea y otitis 
media eran problemas frecuentes. 
Dentición con carie~ severas. 
Aberraciones en la conducta con 
retardo en el desarrollo del habla 
causando problemas en la fonación. 

Autosomico recesivo, basada en 
hermanos masculinos y femeninos 
afectados. 

Las facies pueden parec~r simila
res aquellas del síndrome de 
FETO-ALCOHOL. 

14 



Pac i ent P i r>mP111110 

Paciente penueño v 

~Fit~ 

~r" 
) 

r... 
\ 

D 
rruH oarnf i a 

µrpsentando t11poolas1~ ~ rptr-a~o 

ta m1neretl i7ac1nn ser.t1nr1a1-\a 
ciE' lo!~ Cl.'.'ntras clP l<t r-odi l la 
Uhs+:1r·v1:;> 1 ~l 11df l ,: V Oldl\dlhUl.J. [le_:> 

flllPiias con il.Sl mPtr i ¿¡ './rlr 1 abl P.. 

l'11popl.=i<:",t.:l d1o>I fr-111ur humpr·o 
0 1 nHHl<:>I 1 l dñcl de ex tens1 ón del 
codo. 



SINDROME DE HIPOPLABIA FEMORAL ROSTROS RAROS 

Siguiendo los reportes de casos únicos en 1961 y 1965 

de Fran~, O'Rahilly Kucera; Daentl estudió cuatro pacientes 

más en 1975, de este síndrome único. 

ANORMALIOADES1 

CRECIMIENT01 

FACIEB1 

EXTREMIDADES1 

PELVI Sr 

Paladar hendido, hipoplasia femo
ral y nariz corta. 

Estatura pequeña, miembros infe
rí ores cortos. 

Paladar hendido, nariz corta con 
ala nasal hipoplásica, filtrum 
largo, labio superior delgado y 
micrognatia. Fisuras oblicuas pal
pebrales. 

Fémur hipoplásico hasta ausencia 
de éste. Hipoplasia variable de 
húmero con movimiento restringido 
del codo, incluyendo sinostosis. 

Acetábulo hipoplásico, base ilíaca 
comprimida con eje vertical is
quial, y foramen obturado. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Astigmatismo, m~tatarsos cortos 
<tercero, cuarto y quinto>; hernia 
inguinal, criptorquidia. 

HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOG!A1 

Problemas en el desarrollo del 
habla, los pacientes han sido de 
inteligencia normal. La mayoria 
de ellos han podido caminar. 

Desconocida. 
Todos los casos han sido esporádi
co. Diabetes materna se ha presen
tado en tres de estos. 



descendiente afectado es de 1 de 
3. Los d~tos presentes no 
permiten una dist1nc10n entre un 
nen liaado al cromosoma x, letal 
en el liomoclqoto, y un muta1,te 
aulosonial. el c11al es una causa. 
letal primc1r1a 1;-n E?I vnr'"On. 
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Displasia Ectodcrmica con Folicul1tis del cuero 
cabelludo, adherencia en fisuras palpebrales. 

Paladar \iendido. 

10 



SINDROME DE DISPLASIA ECTODERMAL DE HAY - WELLS 

Slnonimiai Oii;plnsia ectode1~mnl. Sindrome de hendidura. 
Síndrome AEC. 

F.n 197ñ Hay y Wells dP~~ribieron un tipo especifico de 

hP.ndido y fusión filiformP dPl pArpado al nacimiento se ha 

rtncllmPnt•u1n prP.vi amenb:- en vr1ri o; c.=.sos reportados. 

ANORMALIDADES 1 

CRANEOFACIALES1 

PIEL1 

Ul:iAS1 

CABELL01 

Labio y paladar hendido, fusión 
del párpadn y displasia ectoctermal. 

Labio hendido, paladar hendido 6 
ambos. h1poplasia maxilar. Cara 
en terma. oval. Puente nasal amplio 
y abierto. Molares conicos espa
ciados ampliamente. Hipodoncia y 
anodoncia parcial. Fusión filifor
me del pérpado al nacimiento. 

Queratoderma plantar y palmar poco 
uniforme. deficiencia parcial de 
glándulas sudarlnaras. Anihidrosis 
parcial hiperpiqmentaci6n. 

Au~P.nc:ia dP. ellas o atroficas. 

Rizado y tendiente a la calvicie. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: Sorderñ. orejas en forma de copa. 

HISTORIA NATURAL1 

AtrPsia en condur.tos laqrimalPs. 
PazonP.s sunernumernri os. En oca
si onPs presentan de+er.to septal 
ventrñl o conrl11ctos n.rteriosos 
perc.istentes. 

Ocasionalmente qe requiere reali
zar durante el pr1 mer peri oda 
neonatal la excisión quirurqica de 
la fusión filiforme del pArpado. 
Las anomalías del ojo no estan 
asociadas con estas bandas dP 
tejido. Es ne~esar10 el CIRrre 
Quirúrqico de la hendidura facial 
y la evaluación o+talmologica de 
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ETIOLO!lJA: 

Jos conductn~ IAqrimales. Estos 
paciPntRS tienpn una canncidad rtR 
produr i r s11(1nr en a 1 gunas q 1 áne111-
J ;¡q 0 ~q· n1Je IA l1i~ertermiA nn es 
L1na an1Pnn7a seria. l.a intP11QPn

ctd e~ nnrmal. 

1-lut.nsomi en ctomt nnntP.. 
La fusión fililorme del parpado 

PS una o;i mp 1 P. f ni tn l n 
sPparac1n11 de los párpaclci~. lns 
biindnc; t11o:;1 nnndas r1r .. lo~ párpado<:.. 

111stolno1came11t1? e5tan comnuPc-.,til"°> 
dP. una ·narc1nn r.P11tr.-d r1i-:• t.e1l11r1 
canee ti vn V.::t5< 11 I .<\r r· ndPrtdn ent pr fl 

mPnte por el en1tP.l1n. lac::. t1tw,1-:. 

de 1 os musrul ns se ri11edPn nbc:,Pr""\1nr 

bi Pn. l· st no:; h.=i.ndrls n11erlr>n rep1-r:> 

~Pllt ¡¡r pr·n] l f f't'" él(" 1 ón .1norma J r1C? 
lP.11dn mespnot11mr1l.n•;n P.n c1Prtnc; 

p1111t.nr. rlé'l m.-1r qPll de t pár padn 
rlef 1 r t t Pí tnrlpr·111t-1l 1111e t?<; •"I 11111• 
permi t P 1 a un1 ón. 

1 no; ilnnmal 1 .-1<; .i.sn11.=irirlG 

pste> s1r.clromP. t~>11 Ja e ... i.:e11c1ó11 

t1PI 1 nh1n hp11dtr111. <;p nr1q111;¡ ch-> 
I~ orta~a .1 I~ 11GvPna sem~na d~ 

v1r1,-1 fPt.nl " rn11-"dP11 SPr e,.;11l 11.-1d,.:¡s 

rnmn nnrirm,.:¡I 1 r1~,t1Po:. en r~l lJP5<'H ro
l In Pr·tndP1·mr1\ o 1nlt:>r·~i.rr1•1n Pr.fn

tlP.rmo- mp•,nch~t ma 1 rlP 1 er: t· unc.M. 
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Paciente mascul~no de 2 dias d~ nacido. con dtl~tacian 
paJpahlP. del riñón QLllP-n presento frec11ent.P.s 

vulsiones otras anormal ic1ades dl?I •,;1st~ma ner v1osn 
cPntral. La nolidacl1l1a P.S (.JF.'ílPrcilmer1IP. on.-,tn ... iAI 
aunque en estl"' caso fue cH·eal<ial. 
L11 la nieloarnlia 1nlr-nvP.nnsa. no li.1v v1suM\11acio11 rle 
uno de to~; l<HJos ven el utrn J;:irlo del sistema c:.:1l1c1c1l 
P.-=~ r1nóm.=ila. Fl ninn muri(l ,, to~,(\ rr;¡;,·,~:?s v rri1:d1n. e-s Pl 
r•ac:iP.ntp QIJP -:;p cnnor:E• cnn m.i·¡1or· sot1rr~v1venc1u. 

! ri ri.11tnn-;in rAvP.)ó nr::lim1croc-irr:onvol1.H:l111le'-> d1•l r."'r~

Lro. prP.sPntn ~nretalnrpJp. IH?rro1il dPl C:Pr·~~in~Ju ·-1 rJe la 
bMi..;e .-tr::-1 cpr ptJrn. iiQ1""'nP",\ ri. tl.::•l r t i1r"r1 t1er1··r:ho, 
c1iPlOrH"'iritis itouiPrda crin ~•11c.;c_-p.-,o.;. '11pc1nla•·.1a pulmn-
nMr. po:;;l.Pnnst<; t_r;¡q11P.=tl, t nn ~ni l ln». comr1lPlfl"i rlP. l.-;1. 
t r·AílliPa 
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SINDROME DE MECKEL GRUBER 

Sinonimiaa Discencefalia esplenoquistica. 

Descrita originalmente por Meckel en 1822, y después por 

Gruber, y más recientemente por Opitz y Howe, reportando más 

de 50 casos de ésta severa emfermedad • 

ANORMALIDADEB1 

CRECIMIENT01 

Encefalocele, polidactilia, riño
nes poliquisticos. 

Crecimiento 
variable. 

deficiente prenatal 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL• Encefalocele posterior o dorsal. 
Microcefalia con frente arqueada, 
hipoplas1a cerebral y cerebelosa. 

FAClAL1 Paladar hendido, microftalmia, 
micrognatia. Anormalidades en el 
oído, especialmente de tipo obli
cuo. 

CUELL01 Corto. 

EXTREMIDADES• Polidactilia <usualmente post-
aMial>, pie equino. 

RIÑON1 Hipoplasia, riñones poliquísticos. 

GENITALES• Criptorquidia, desarrollo incom
pleto de los órganos genitales 
internos o eMternos. 

ANORMALIDADES OCASIONALEB1 
CEREBRO• Hidrocefalia, ausencia de lóbulos 

olfatorios, desarrollo incompleto 
de la parte frontal del cerebro, 
defecto en las áreas basal a 
"hipotalamica, ausencia de pituita
ria y anencefalia. 

CRANEOFACIAL1 Labio hendido, craneosinostosis 
~posiblemente secundaria>, colobo
ma del iris, hipertelor1smo, hi
poplasia hasta ausencia del 
filtrum o septum nasal. 
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r.11r:1 L.n1 

F.XTRFMlOADFS1 

SISTEMA CARDJAC01 

PULMONES! 

HIGAD01 

OTROS: 

HISTORIA NATURAL Y MANEJ01 

r.nMENTARlllS1 

ETJOLOGIA: 

LP.nqua 1 obul ada, úvula bit ida, 
dientP~ nPonatalP~. 

PAlmertdo. 

Miembros relativamente cortos. 
s'inctacti 1 ia. dPsarrol lo f;imiesco. 
c:l inodAr:t1 l ln. 

flef ecto fioepta l. durt Ofó ñrter i osos 
,>atentes. coartacinn dP la aorta, 
e~tennsis nL1lmnnñr. 

H1nonlac;1n. 

1..1rolitE"r"ac1on t1brot1ca en PI con
ducto bi. l i;i.r v q111 stes. 

Artprt.=i ltnir:a 11mbtl1c.:il. tr:>11rln 
esplenico accP~or10. htpnplasiñ 
nrlrPnnl. ñnn 1mnPriornda. 

Esto~ pacientrs sobrPv1vPr1 t~11 

.:.ni Cl 111vJc; r1i a5 n c;einñn..:icc.. 1 ;i 
muerte puec1e nfót ar rel ac 1 onada cnn 
dPt-ectois Pn PI GI r:>tPmrl 

nPrvtoso central o detecto~ 

rPn.=llP.s. IJnrt VP7' r¡11e l,:¡ nntp1-mP1i"lt1 

rP.cnnoc-r>, rleher 1 .1 h<'ihPr 

1 nñ 5¡ ntnmao:. rtP pi:.;;tP. ~ 1 nr1romP. 
rn1P.Oe>n s1:>r dp t Pr t ns se:>c 11nd ar 1 n~ ri 

nrimarins. Prw PJF>mp\n: 1-1\tPrif· 

cinnP'f> Pll lns r:omoonentrs v;1r1a

bles rlp I~ r:arA v rtel cPrehro. 
lino anornal1c .. prpcorrlalmP~.nclermica 

ro1no ."lrri11Pnr:efal lñ. '1olnprosenr.P
t .. 1l1a P.t:c:. y tamblfln lils ancimal ias 
c:.ecunrJar"iil<5 de 11n desan-nl lo 1;e11al 

incomnlPto. 

Autosnm .. -:¡l rrrP".t vn. Pl'prps1 611 
rP.r:onoc:lda dP lns rinr-tnclnrps prp-· 

c;um1 bl PS r1el qP.n. 1: l r11.,,,nnst1 en 
prenatal r.s nc1siti-lt~ pnr un .otto 
n1v~I 11e tatnorn~Pln~ Pr1 ~nr1rlP 

ex1stp un ~nrP1RIOcPlr o una r1el1 
np;:i,rinn i:;.nnnorat 1r.r!. rlP. lo.,; r1 nnnPs 

PStnndn pc;tQs ~•I nrQ<H1nr;:;, y nnl l 
n111 ~t1 cao..;. 
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1\11 ria de 1 / añns. hi i.'i 
dP madr·e afdctada. 

24 

~lendidura irreaular 
Me nMlartar. proce~o 

alveolar y lPnqua. 

i·ercer dedo corto. s1ndactilii1 
parctal de ,·!.P.r v 'ltn r1P.rlns. 

L-len mutante) 



SINDROME ORAL FACIAL DIGITAL 

Slnonlml•t Sindrome OFD. Tipo J. 

Papillon-Leaqe y Psaume afirmaron esta condición como 

una P.ntidad el i.nica en 1954. Mas de> 130 casos han sido 

renort.clc10~. 

ANORMALIDADl'S1 

CAVIDAD ORAL1 

MACIZO FACIALr 

EXTREMIDADES DIGITALESr 

CUERO CABELLUDOr 

Frenula oral y hendidura labial, 
hiponlasia de alas nasales y 
asimPtrla diqital. 

AdhP.rencia entre la membrana de la 
mucosa bucal y al borde alveolar. 
Hendiduras parciales en la parte 
media del labio superior, lenqua, 
bordes alveolares (en el area dP. 
los incisivos laterales, los 
cuales pueden estar ausentes), 
entre la nremawila y paladar duro 
lateral, con o sin hendiduras 
comoletas en paladar blando. Ctt
r1es dental y dientes anteriores 
anormales. Incisivos laterales 
ausentes. 

Hipoplasia de los cartilaqos ala
res, colocación lateral del canto 
interno del ojo. milia en la pArte 
superior de orejas y parte supe
rior de la cara en la infancla. 

Acortamiento asim~trico de dedos 
con clinodactilia o 5indactilia. 

Cabello rizado y aspero, cuero 
cabelludo sPco. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL1 Deficiencia mPntal alrededor del 
57%, con un cociente intelectual 
promedio de 70. Malformación del 
cerpbro. incluyendo ausencia del 
cuerpo callo~o y heterotopia de 
materi~ qris, en alrededor del 20'l. 
de los pacientes. 
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CRANE01 

RIÑONI 

ANORMALIDADES OCABIONALEB1 

CAVIDAD ORAL1 

FACIAL1 

DIGITAL1 

EBQUELF.T01 

Anqulo Naso-Basal incrementado en 
la base del cráneo. 

MicroQuistes 
autopsia. 

encontrados en 1 a 

Hipoplasia del esmalte, dientes 
supernumerarios, hamartoma de len
qua. fisura en el labio inferior. 

Prominencia frontal, hipoplasia 
del malar, micrognatia. 

Polidactilia del pie. 

Rarefacción metafiseal no proqre
siva. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL& Hidrocefalia, convulsiones, mal
formación del cerebro en un 20% de 
las necropsias. 

CABELLO• 

PIEL1 

HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOGIA1 

Alopecia. 

Piel granul•r seborreica. 

Los pacientes pueden desarrollarse~ 
pobremente sn la infancia1 Más o 
menos, un tercio mueren durante 
este periodo. El manejo esta 
dirigido a la cirugía plástica 
correctiva de las hendiduras ora
les y cuidado dental. 
La evaluación psicometrica es 
necesaria porque cerca de la mitad 
de los pacientes reportados 
padecen deficiencia~ mentales. 

Un qen mutantp dominante con un 
efecto letal en el varón XV. El 
radio de descendientes masculinos 
v fem~ninos de mujeres afectadas 
ha si do del 2: 1, y mujeres no 
afectadas se ha sabido que han 
tenido hijcs con el síndrome OFO. 
Por lo tvnto el riesgo para las 
madres OFO de que tengan un 
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SINDROME OTO PALATO DIGITAL 

Slnonlm1&1 Síndrome Taybi. 

Descrito inicialmente por Taybi en 1962, muchos casos 

han sido subsecuentemente reconocidos. 

ANORMALIDADES1 

DESARROLL01 

CRECIMIENT01 

01001 

CRANE01 

FACIEB1 

• BOCAi 

TRONC01 

EXTREMIDADEB1 

Hendidura del paladar, sordera, 
amplitud de dedos distales con 
uñas cortas. 

Deficiencia mental leveJ cociente 
intelectual de 75 a 90. 

Estatura pequeña, por debajo del 
lO'l. promedio al año de vida. 

Sordera conductiva moderada. 

Prominencia frontal y occipital 
con hueso frontal grueso y base 
gruesa del cráneo. Ausencia de 
senos frontales y esfenoidales. 

Hipoplasia facial e hipertelorismo 
con boca y nariz pequeña, amplitud 
lateral de arcos supraorbitales • 

Paladar blando hendido, anodoncia 
parcial, dientes impactados o 
ambos, amigdalas pequeñas. 

Cuerpo principal 
escavatum, falta 
arco neural, 
pequeñas. 

pequeño, pectus 
de fusión del 

crestas ilíacas 

EKtensión de codos limitada, tibia 
tendiente hacia adentro. Falanges 
distales cortas y amplias de los 
pulgares y dedos del pie, otros 
dedos con uñas cortas, metacarpos 
relativamente cortos. Centro de 
osificación accesoria en la base 
del segundo metacarpo. 
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ANORMAl..IDADES OCASIONALES1 Cierre ret.ra<;ado de la fontanP.la 
anterior. dislocación de cadera~. 
fleMiOn limitada de rodillas, 
sindact~lia de los p\es, distrntirt 
~.e 1 ras uñas. 

HISICIRIA NATURAi..! El desarrollo del habla sP. retarda 
por el deter-1 oro del ol d'o, dP.f i -
c~P.ncía mental ó ambos. 

F.1 llll.ntllA1 Por enlace sP.midominante. 
mujeres muestran una e)(presión 
leve, P.specialmente en los arco-; 
laterales 5UPrRorbitales, ll~as 

cortas. clinodact1lia dP los dedos 
del nie, "f-.s.r;orm~1l id~riP'i. ... adioorA· 
f i c:ac:. en l Clo; miembros v cránP.o. 

ObservP.sn la forma y rl lamai;o irreoL1lar 
de las falar1geR distales. esnpc1~lmentP 

el f"1lt1 qar. 
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F.11 1p1dP dP '2 aiios. lñ frentP amnl ia. 
f1c,11ri\1', prtJpebr..-11P.s incl1nadClS haC:ld. ahajo, n.-'u-pa.r1n 
e~>tr·ec:ho. ppq11~ña e 1 mril antdci ón b.-"\J,1 rJ<> 

orPi.;i.s. 

FI m1smn r1;ir-1r;ini'"P, .-1 los Ji) a1i1-.r,. 



SINOROME DE TRISOMIA PARCIAL !Oq 

Fué descubierto como un fenotipo específico por Yunis y 

Sánchez en 1964, esta enfermedad fué posteriormente delineada 

por Klep de Pater y colaboradores en 1979. 

ANORMALIDADES1 

CRECIMIENT01 

OESARROLL01 

CRANEOFACIALES1 

EXTREMIDADE61 

OTROS1 

Ptosis, fisuras palpebrales cortas 

Deficiencia primaria en el creci
miento prenatal con un peso prome
dio al nacimiento de 2.7 kg. 

Deficiencia mental severa. 

Paladar hendido, boca arqueada con 
labio superior prominente, micro
cefalia, cara plana con frente 
alta, cejas arqueadas y altas, 
ptosis, fisuras palpebrales cor
tas, microftalmia, fosas nasales 
evertidas, oído orientado hacia el 
lado contrario. 

Pulgares colocados pró~imamente, 

sindactilia entre el segundo v 
tercer dedo, formas anormale$ de 
los pies patrones de puentes 
dermicos hipoplásicos. 

Malformaciones renales y cardiacas, 
cada una ocurre en aproximadamente 
la mitad de los pacientes afecta
dos; Cifoescoliosis, pectus esca
vatum; 11 pares de costillas; 
criptorquidia. 

ANORMALIDADES OCA6IONALE61 Malformaciones del cerebro, anoma
lias oculares, malrotación del 
intestino, hipospadias, malforma
ciones vertebrales, hexadactilia 
postaxial de las manos, gónadas 
rayadas o lineadas. 

HISTORIA NATURAL1 Aproximadamente la mitad de los 
pacientes reportados han muerto en 
el primer año de vida, generalmen
te estan postrados, sin habilidad 
para comunicarse. 

30 



ETIOLOGJA1 Trisomia 10q24-qt~r, el seQmento 
distal del brazo larqo del 
cromosoma JO. 
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1-'r·ec;rntac1nn de Hend1°dura pa
latina ltn IJilC11~nte con 
Sí ndr omr!' d1~ Hob 1 n. 1.P.n i enc1o 
como cons@cuenc1 a el despl a-
1n1 enta pnstPrinr de la lenqlJa 

~~ 

/ 
El P<1r: l ent.f~ 

lo·~ 1.S n1f:.><;;es. presen
tó r:recin1iento mar1di
liular·. rioo::;ter-iormerite 
rl8sar·rol lu normnl en 
s11 r:rpc1mientu. lPeso 
14.B l 1tw<J.<:::.) 
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0rome d~ Rohin co11 
ob•;tnicc t ón rle 
vids resp1rator1as 
altas v falta de 
Oeo::;arrnllo a las~ 

sen1anas dP edad 
(ppsn 4-9 l1hrd~). 



SINDRDME DE PIERRE ROBIN 

Esta enfermedad fu~ descrita por primara vez en Francia 

en 1923 por Pierre Rob1n. Aunque ya anteriormente lo habian 

mencionado Faibairn. en 1846, Lannelonque y Menard, en 1~91, 

v Shukowsky, en 1910. 

ANORMALIDADES1 

CARA1 

CAVIDAD BUC:AL1 

Micrognatia, glosoptosis y fisuras 
palatinas. Este complejo de mal
formaciones ocasiona retracción 
inspitoria del esternón, cianosis 
por dificultad respiratoria y mal 
nutrición. 

Perfil c~racteristico denom1nado 
"cara de pajaro", gracias a Ja 
cual antes de 1 a el<pl oración, Ja 
simple insp8cción ya nos propor
ctona diagnósttco. Esta tacle 
típica esta determinada por la 
hipoplasía y retroposición del 
ma~ilar inferior. Se ha podido 
comprobar telerradiogrAficamente 
que mas que un microqnatismo se 
trata de una posición retrasnda 
del maxilar inferior respecto a 
las bases Oseas craneales. 

Gloso~tosis. El defecto asimétrico 
del desarrollo mandibular, junto 
con la posición retrasada de la 
mandíbula respecto a las bases 
oseas craneanas hace que todo el 
grupo muscular linoual este 
retrasado, lo que da Juqar a la 
presencia de la glosoptosis. La 
lengua ocupa la parte mas baja de 
la orofarinqe obstruyendo la 
epiqlot1~. La protusión mandibular 
normal y el contacto lengua-labio 
inferior no seproduce en el acto 
de mamar. Enclavamiento lingual. 
La punta de la lenqua penetra en 
la fisura palatina y queda allí 
enclavada. 
La anoxia resultante es la causa 
de Que la lenqua se vuelva débil y 
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OJOS V OAEJAS1 

SISTEMA RESPIRATORI01 

flácida. introduciendose más en la 
nasofaringe y obstruyendo comple
tamente el camino del aire. 
La fisura palatina puede tener un 
origen puramente mecánico por la 
interposición de la musculatura 
lingual, vari~ndo desde el simple 
paladar ojival a la más ancha y 
grave de las fisuras. 

Como otra malformación dentro de 
la cavidad oral, se ha obsevado 
abombamiento en las crestas 
sublingules que dan la sensación 
de que nos encontramos ante una 
ránula. 

Las alteraciones oculares asocia
das al síndrome son frecuentes. 
Según Smith y Stowe, podemos en
contrar esotropia, cataratas con
qénitas, glaucoma, microftalmia y 
desprendimiento de retina. 

Insuficiencia respiratoria alta, 
más ó menos acentuada con ester
tores, y crisis de asfixia. En 
casos graves, el ni~o a fin de 
respirar mejor adopta una posición 
de hiperextensión denominada 
cuello de cisne, con lo que 
consigue abrir al máximo posible 
el orificio superior de la 
laringe. 

SISTEMA CIRCULATORIO Y CORAZON1 

ESQUELET01 

HISTORIA NATURAL! 

Encontramos alteraciones cardio
circulatorias en 7 de los pacien
t~. 

En los casos estudiados, se ha 
encontrado aumento generalizado de 
la densidad ósea ll caso>, equino
varos <5 casos>. hundimiento es
ternal (10 casos> que confirman la 
etiologia mecánica de la microre
trognatia. 

Durante el transcurso de la prime
ra semana de vida existe gran 
peligro de muerte súbita del en
fermo a pe5ar de todos los cuida
dos. 
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ETIOl.OGIA1 

Pasando este periodo, el peligro 
de muerte disminuye, pero persiste 
durante los primeros meses. 
Gracias a la viqilancia cuidñdosa. 
el tratamiento postural, la inter
vención Quirúrqica en los casos 
que la precisen y adecuada alimen
tación con biberón se ha loqrado 
que la mortalidad haya descendido 
considerablemente. 
La muerte es producida por 
malformaciones asociadas. Una vez 
pasado los primeros meses peligro
sos, la evolución de estos enfer
mos es favorable. 

EKisten varias hipótesis acerca de 
la etiología del sindrome de 
Pierre Robín, aunque se sique 
considerando desconocida. Mencio
naremos alqunas de éstas. 

Herencias Parece no tner carácter 
hereditario o familiar. Sin embar
go, la fisura Pt"llatina y otras 
malformaciones que a veces acompa
ña a) síndrome como trastornos 
oculares y ~tol69icos, si lo hemoi:; 
observado en los ascendientes. 
Ciertos autores <Smith y StoweJ 
afirman que este síndrome se da 
con mas +recuenci a cuando 1 os 
padres son de edad avanzada. 
Se atribuye también a incidentes 
menores en el primer periodo del 
embarazo <infecciones, Qripes, 
etc>. En uno de los casos la 
madre era prediabetica. En otro 
caso, la madre quedó embarazada 
mientras sufría fiebre tifoidea y 
al segundo mes de qestación tubo 
una fuerte gripe. 
Warkanv y colaboradores señalan 
que se produce en casos de madres 
embarazadas con deficiencia de 
rivoflabina. 
Mckenc:ie comparo el síndrome de 
Pierre Rob in con 10 .. otros 
síndromes del primer arco. y 
suq1ere que la aprarición del 
defecto está basada en una 

35 



alteración de desarrollo de la 
arteria estapédica. 
Las malformaciones de Pste sindro
me compr~nden distintos Orqanos 
cuvo desarrollo se produce 
etapas embriolóqicas difPrPntes. 
por lo que es diticil atribuirlas 
a una misma causa. 
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SINDROME 6HPRINTZEN 

Slncnlmla1 Sindrome Velo-Cardio-Facial. 

Este síndrome fué reconocido por Shprintzen, y 

colaboradores en 1978, reuniendo hasta 39 casos en 1980. Los 

pacientes fueron evaluados en centros craneofaciales por lo 

que existen una proporción mayor con defectos del paladar. 

ANORMALIDADES1 

DESARROLL01 

CRECIMIENT01 

OREJAS V OID01 

CRANEOFACIAL1 

Dificultad en el aprendizaje; 
impedimento intelectual aproxima
damente de 50%; cociente intelec
tual de 70 a 90 con poca variación. 

Estatura pequeña, normalmente més 
bajo que el lO'l., microsomia en 30 
a 407. de los pacientes. 

Paladar hendido secundario, pérdi
da conductiva del oído, anomalías 
auriculares menores. 

Paladar hendido secundario, pala
dar submucoso, nariz prominente, 
raíz nasal cuadrada con base alar 
estrecha; fisuras palpebrales e5-
trechas; cabello abundante rizado, 
área malar deficiente; exceso de 
crecimiento vertical resultando 
una cara larga; mandíbula retraída 
con deficiencia en la barbilla, 
microcefalia <40 a 50/.). 

EXTREMIDADE61 Delgadas e hipotonicas con manos y 
dedos hiperextensibles. 

SISTEMA CARDIACO! Defecto ventricular septal <70 a 
75/.); arco derecho aórtico (40 a 
50%); tetralogía de Fallot <15 a 
20/.); arteria subclavia izquierda 
anómala <15 a 201.>. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Secuencia de malformación Robin; 
otros tipo de defectos cardiacos 
escoliosis, hernia umbilical o in
guinal, criptorquidia, hipospadias 
y red faríngea. 



HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOBIA1 

La hipotonía en la infancia es 
frecuente <70 a 80%). 
El de~arrollo del habla es a menu
do retraz ada y el 1 enquaj e di smi -
nui do. El habla es casi si empre 
hipernasal, con la musculatura fa
rinqea hipotonica. 
La habilidad de socialización 
puede sobrepasar a las habilidades 
intelectuales. La personalidad 
puede tender hacia la conducta 
conservadora con pensamiento se
cundario concreta con retardo 
intelectual y fallas en el aprPn
dizaje. 
La apnea obstrurtiva del sueño ~e 
ha ob~ervado como con~ecuencia a 
la ciruqía farinqea para mejorar 
PI hAhla en varios pacientes. 

Probablemente autosomal dominante 
con enlace X dominante no 
E!'J<Cluidi'I. 
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SINDROME ESPDNDILOEPIFISEAL DE DISPLAS!A CONGENITA 

Spranger y Wiedmann describierón esta alteración en 1966 

cuando reportaron 6 casos y analizarón 14 de la literatura 

anterior. 

ANORMALIDADES: 

CRECIMIENTO• 

FACIESs 

OJOSt 

COLUMNA VERTEBRAL: 

PECHOt 

EXTREMIDADES: 

MUSCULDSI 

Tronco corto, retraso en la mine
ralización epifiseal, miopía. 

Deficiencia en el crecimiento 
prenatal primario, altura final de 
37 a 53 pulgadas. 

Paladar hendido, hipoplasia del 
malar, facies plana variable. 

Miopía, desprendimiento de la 
retina <25%>. 

Corta, incluyendo cuello con ver
tebras planas y ovoides con espa
cios en los discos intervertebra
les, hipoplasia odontoide, lordo
sis lumbar. 

Cilíndrico con pectus carinatum. 

Mineralización retardada de epífi
sis, con tendencia a ser plana, 
talus calcaneus, o centros de la 
rodilla mineralizados al nacimien
to. Coxa vara, movilidad de 
miembros disminuida en codos, re
dil las y caderas. 

Debilitados, fdcil de fatigarse, 
hipoplasia de mUsculos abdominales 

ANORMALIDADES OCASIONALES: Dislocación de la cadera. 

HISTORIA NATURAL: La debilidad hipotonica y situa
ción ortopédica contribuye a un 
tardío desarrollo del caminar, 
generalmente con un balanceo de un 
lado a otro. Se sospecha de miopía 
y frecuentemente una evaluación 
oftalmológica es digna de ser 
llevada a cabo para protegerse del 
desprendimiento de retina. El en
durecimiento muscular matutino 



ETIOLOGIA: 

puede ser un.síntoma, pero normal
mente no eKiste dolor en los mús
culos por el 1 o. 

Parece haber dos tipos, una 
condición clásica aquí descrita y 
una en una forma más severa. 
Ambos son autosomicos dominantes. 
Las inclusiones metacromatica han 
sido notadas en los linfocitos; de 
este modo el defecto melabolico 
es desconocido. Hay hipocelulari
dad del cartilago, que se esta 
desarrollando en el disco de cre
cimiento. 

Ni~o de 4 años. Observe la 
hemicara plar1a y la lordo
sis lumbar. 

Radiografia de la 
r:olumna de un niño 
de 9 meses, presen
ta un leve aplana
miento dorsal y un 
pico p~queño en L2-
L3. 



SINDROME STICKLER 

Sinonimiaa Artro oftalmopatia hereditaria. 

En 1965 Stickler reportó las características iniciales 

de individuos afectados en 5 generaciones de una familia; Los 

aspectos del esqueleto han sido posteriormente documentados 

Spranger y el espectro total de la enfermedad ha sido 

conformado por Hermann. 

ANORMALIDADESt 

OROFACIALt 

'oJOS: 

MUSCULO ESGUELETICO: 

Facies planas, miopía, d1splasia 
espondilofiseal. 

Hendiduras de paladar duro o blan
do y ocasionalmente de úvula. 
dnomalias dentales, microqnatia, 
facies planas con P\Jente nasal 
deprimido y paredes epicantales, 
hipoplasia medio facial o hipopla
sia mandibular, secuencia de 
Robín, sordera (ambas sensorial y 
conductiva>. 

Miopia (8 a 18 dioptr1a5> q~neral

mente presentes a los 10 años: 
desprendimiento de retina o cata
ratas. 

l~ipotonia. miembros hiperexlensi
bles. prominencia de miembros 
larqos se nuede11 presentar al 
nacimiento. Varias ¿1rtropatias 
ocurren en los niños. Dolare, en 
los miembros como los que aparecen 
en la artritis reumato1de juvenil. 
subluxac1ón de la cadera. d1spla
s1a espondilo epifiseal leve. 
vertPhra Jl\anrt r:on desarrollo 
forma de cuña de la epifisis 
tibial distal. Huesos larqos des
proporcionalmente annostos con 
relación a la anchura metdf1seal. 



ANORMALIDADES OCASIONALES1 

Hl&TORIA NATURAL! Escoliosis, def i ciencia mental. 

LAS COMPLICACIONES MAS SEVERAS SON1 
Artritis entr-e los 15 a los 30 
años de edad que lleqa a ser menos 
molesta desput?s. 
La miopía progresiva puede elevar 
los defectos en la retina y con
ducir a la cequern. Afortunadamen
te, el defecto puede ser correg1do 
quirú.rg1camente s1 se reconoce 
l i empo. 

COMENTARIOS: El sindrome de Stickler debería 
ser reconoctdo en cualquier recién 
nacido con la secue11cia de Robtn. 
particularmente aquellos con 
historia fam1l1ar de paladar hen
dido y en pacientes m1op1a 
heredada dominante. desprend1m1en
to nn tr-aum~t1co de la retina. y 
d1splas1a leve esponct1loep1t1sedl. 

ETIOLOGIA1 Herencia autosomal dominante con 
e~presión altamente var1ablP. 

Ni~a mostrando cara plana. epicanlo de p\ieque 
lnterno, diaf1sís relatívamente estrechñ.s y 

~inostos1s carpal. 
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Niíla adolescente. 
Observe Pl defecto 
riPI 11rt1 p;1c1n i rd (_,._ 
r 1 • W \' } d lll [HlpJ rl-
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r11ra1r.a dP 1~1 at1r1·
r.ul a r u d i mr>n t ar i et. 



Slncnlmla1 

SINDROMES DE TREACHER COLLINS 

Síndrome de Franceschetti-Klein, 
Mandibular. 

Oisostosis 

Aunque Thomson reporto el primer caso en 1846, el 

síndrome ha sido asociado con Treacher Collins, que describió 

dos casos en 1900. Franceschetti, Zwahlen y Klein hicieron 

reportes extensivos de esta condición reportes extensivos de 

condición y la llamaron disostosis mandibulofacial en 1940. 

Més de 250 casos han sido reportados. 

ANORMALIDADES1 Hipoplasia malar con inclinación 
hacia abajo de las fisuras palpe
brales, defecto en el párpado 
inferior, malformación del oido 
externo. 

Paladar hendido. 
Paladar blando imperfecto. 
Hipoplasia malar, +/- fisuras en 
hueso cigomático. 
Hipoplasia mandibular. 
Fisuras antimongoloides, inclina
ciones palpebrales. 
Coloboma de parpado inferior. 
Ausencia parcial o total de pesta
ñas en la parte inferior. 
Malformación de aurículas. 
Defecto en el canal externo del 
oído. 
Sordera conductiva. 
Proyección del cuero cabelludo 
hacia la porción lateral de la 
cara. 

ANORMALIDADES OCASIONALES• Hipoplasia faríngea. Cclcbcma del 
párpado superior, microftalmia, 
macrostomia, microstomia. Atresia 
anal. Fistulas ciegas y bolsas 
entre la aurícula y el Angulo de 
la boca. Ausencia de la glándula 
parótida. Defecto congénito del 
corazón. Criptorquidia. Defi
ci~ncia mental reportada en solo 
el 5h de los casos. 
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HISTORIA NATURAL• 

ETIOLOGIA1 

COl1ENTARlOS1 

Estos pacientes pueden desarrollar 
problemas respirator1os primarios 
como resultado de tener un paso de 
aire estrecho y pueden requerir 
traqueostomia temporal. La mayo
ria de estos pacientes son de 
inteligencia normal, el reconoci
miento primario de sordera y su 
corrección quirúrgica para oir es 
de gran importancia para el desa
rrollo. La ortopedia maxilofacial 
ayuda al crecimiento de los huesos 
faciales durante la infancia y la 
ni~ez. Algunas mejorias cosméti
cas pueden ser llevadas a cabo con 
cirugía plástica. 

Autosomico dominante 60% de 
los casos representando presumi
blemente mutaciones r0cientes. 
El análisis de iam1l1as a~ectodas 
muestra una herenctd autosomal 
dominante con casi l üú'l. de pene
tración. Las rn\Jjeres que tiPnen 
esta enfermedad muestran descen
dencia afectada y de los varones 
afectados su descendencia es 
normal. Hay una ampl la variedad en 
la expresión y una similitud ~ode
rada. 

La amplia var·iprl¡1d P1· lit e~pr·PSlÓ'i 

de las diferentes for·n,ds clin1c.1s 
de la condic16n tla. llevado a la 
interpretación de algunos casus. 
los cuales han sidu descritos como 
entidades separadas. Francesche
tti y Klein han enfatJ zado esta 
variación ffrnotip1ca. 
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SINDRDME DE DOWN 

El reporte Oown de 1866 sobre la clasificación ~tnica 

idiotismo afirmaba que un número muy grande de idiotas 

cong~nitos son mongoles típicos e inició la descripción 

clínica del sindrome de Down. El libro de texto de Penrose y 

Smith suministra un panorama total de esta enfermedad que 

una incidencia de 1:660 enrecien nacidos, lo que hace sea 

el mas común patrón de enfermedad en el hombre. Se ha escrito 

un libro dirigido a los padres cuyos hijos tienen el sindrome 

Down, describiendo un panorama general del problema, la 

natural~za y la adaptación del niño con sindrome de Down. 

ANORMALIDAOES1 En general: Hipotonia, cara plana, 
fisuras oblicuas palpebrales, ore
jas pequeñas, hipotonia con ten
dencia a tener la boca abierta y 
sacar la lengua; diastasis recta. 
Hiperflexibilidad de miembros, 
estatura relativamente pequeña con 
andar incomodo. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL• Deficiencia mental. 

CRANEOFACIAL1 Paladar corto, braquicefalia y 
occipucio relativamente plano y 
tendencia hacia el rizamiento del 
cabello en la linea media media 
parietal. Microcefalia moderada 
con fisuras palpebrales tendientes 
hacia lo oblicuo. 
Craneo delgado con cierre tardio 
de fontanelas. Hipoplasia hasta 
aplasia de cavidades frontales, 
nariz pequeña con puente nasal 
bajo y tendencia a tener dobleces 
internos en el epicanto. 
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OJOS1 

OIDOB1 

DENTICION1 

MANOB1 

PIES1 

PELVIS1 

SISTEMA CARDIAC01 

PIEL• 

CABELL01 

Manchas del 1r1s <manchas de 
Brushfield> con hipoplas1a perifé
rica del iris. lonas opacas en el 
lente ocular. Al eKámen mostraron 
con la lamparilla 59'l. de error de 
refracción. 

Pequeños. Las oreJas dobladas o 
en ángulo sobre su centro, a veces 
sobresalientes¡ lóbulos peque;os o 
carencia de ellos. 

Hipoplasia, colocación irreqular, 
menos caries de la común. 

Falanges y metacarpos relativamen
te cortos. Hipoplasia de falanges 
media del quinto dedo 60%, con 
clinodactilia 5'l., crecimiento 45%, 
posición distal del radio palmar 
aKial 84%, patrón del arco cubital 
sobre todos los digitos 35%. 

Arco amplio entre primero y se
gundo dedo, crecimiento plantar 
entre primero y segundo dedo, 
patrón cutáneo abierto en el area 
halucal del pie 501.. 

Hipoplasia con ánoulo lateral 
sobresaliente de alas ilíacas y 
angulo acetabular. poco profundo. 

Anormalidad en cerca del 40%; 
atrio-ventriculares, ductus arte
riosos notables, defecto auricular 
septal, y arteria subclavia defec
tuosa, en orden descendiente de 
frecuencia. 

Dobleces sueltos en la parte pos
terior del cuello en la infancia. 
Cutis marmóreo, especialmente en 
las extremidades. Piel seca, con 
la edad presentan piel hiperquera
tos.a .. 

Corto, delgado, suave y a veces 
rizado, vello pUbico lacio en la 
adolescencia. 
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ORGANOS GENITA~ES1 Pene relativamente corto en los 
varones. Hipogonadismo en térmi
nos de fertilidad lOO'l. Y disminu
ción en producción de tetosterona. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Estrabismo 33%, nistagmus 15'l., 
queratocono 6'l., catarata 1.6%, co
locación baja de las orejas, cue-
1 lo enrollado, dos osificaciones 
centrales en manubrio esternal; 
pecho de paloma o de embudo, fís
tula traqueoesofAgica, atresia 
duodenal, tetralogía de Fallot; 
función incompleta de arcos verte
brales de la espina baja, 37%, 
solamente 11 costillas, criptor
quidia desde el nacimiento hasta 
la edad de 9 años 27%, después 
14'l., sindactilia del primero y 
segundo dedo del pie. Indice de 
leucemia de 1.95% o cercano al l'l.. 
Enfermedad de la tiroides comunes 
incluida la atrofia; hipertiroi
dismo. 

CARACTERISTICAS PRINCIPALES EN EL RECIEN NACIDO• 

El diagnóstico puede ser emitido 
generalmente poco despues del 
nacimiento. Las siguientes diez 
características del síndrome de 
Oown en los recién nacidos son 
presentados de acuerdo con Hall, 
que describió al menos cuatro de 
estas anormalidades en un total de 
48 recién nacidos y 6 o más en un 
89% de ellos. 

Hipotonia. 
Reflejo de Moro. 
Hiperflexibilidad de miembros. 
Exceso de piel en la parte poste
rior del cuello. 
Perfil facial plano. 
Fisuras palpebrales oblicuas. 
Auriculas anormales. 
Oisplasia de pelvis. 
Oisplasia de falange media del 
quinto dedo. 
Crecimiento simiesco. 
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HISTORIA NATURAL1 El tono muscular tiende a mejorar 
con la edad y progresa con el 
desarrollo. En una encuesta el 
23% de un grupo de 50 niños con 
sindrome de Down de menos de tres 
años, ninguno de aquellos tenian 
cociente de inteligencia de sobre 
50. 

Consecuentemente el ranqo del 
cociente intelectual se dice 
generalmente ser de 25 a 50 con 
~lgunos individuos que a veces 
sobrepasan los 50, el significado 
del cociente intelectual para los 
pacientes de mayor edad es 24. 
Afortunadamente el desarrollo so
cial es normalmente más ulla del 
que se espera para la edad mental. 

Generalmente los niños y los bebés 
felices tienden a la bufonería, 
son amigables tienen buen sentido 
del ritmo y disfrutan de la músi
ca, la obstinación y la capacidad 
de ser persistentes tambien puede 
ser característico. 
El 13'l. tienen problemas emociona
les, la coordinación es a menudo 
pobre y la voz tiende a ser raspo
sa, poco audible. Se han implan
tado programas para los niños con 
síndrome de Oown, los que han 
obtenido buenos resultados durante 
los 3 primeros años de vida. 
El crecimiento en los centros 
secundarios de osificación es a 
menudo tardio siendo relativamente 
lento durante los primeros ocho 
años. Durante la niñez posterior 
la maduración ósea es mAs normal, 
y el tamaño normal es obtenido 
alrededor de los 15 años de edad. 

El desarrollo se~ual del adoles
cente es menos completo que el 
normal, las mujeres pueden mens
truar y pueden ser fertiles, los 
varones son considerados inférti
les y tienen valores relativamente 
bajos de producción de testoste
rona. 
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ETIOLOCl!Aa 

La causa principal de mortal1dad 
temprand son los defectos cardia
cos congPni tos. y el 44% de 
aquellos que tienen anormalidades 
cardiacas mueren en la infancia. 
Las infecciones de vias respirato
rias bajas pueden causar un pro
blema serio por lo tanto entre la 
infancia y los 40 años, 
el indice de mortalidad es mas 
grande que el normal. 
Otros problemas de poco qrado que 
ocurren frecuentemente son rinitis 
crónica, coniunt1vitis, y enferme
dades periodontales, ninquna de 
las cuales son fáciles de remediar. 

Trisomia para todas y gran 
numero de cromosomas 21. 
Los resultados combinados de 11 
vias no selectivas que totalizan 
784 casos mostraron la siquiente 
frecuencia relativa de tipo 
particular de las alteraciones 
cromosomicas para el síndrome de 
Down, 
Trisomia 21 completa <-94%). 
Mosaico normal de trisomia 21 
<-24%>. 
Casos de traslocación <con una 
frecuencia igual de D/G G/G 
traslocaciones <-3.3%>. 
La distribución inexacta de los 
cromosomas que lleva el síndrome 
de Oown es más frecuente que 
ocurra a una edad materna mayor; 
como lo vemos en el cuadro de 
incidencia siguiente para el 
síndrome de Down cuyas edades 
maternas son: 

De 15 a 29 años 1: 1500 
De 30 a 34 años 1: 800 
De 35 a 39 años 1: 270 
De 40 44 años 1: 100 
MAs d" 45 años 1: 50 

Lds probabilidades de repetición 
del síndrome de Down son 1%, los 
proqramas estan encdminados para 
dar los riesgos de repetición a 
los padres para determinar primero 
si el ni fío con si ndrome de Down es 
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un caso de traslocación en su vida 
y por lo tanto tiene un r1esqo 
relativamente alto de repetición. 
La oportunidad de encontrar 
traslocación en un niño con sin
drome de Down con una madre de más 
de 39 años de edad es de 6% y en 
tales casos solo 1 de 3 serán 
contractos por haber presentado una 
traslocaci ón en el padr-e; por 
tanto la posibilidad estimada de 
que cada paciente con síndrome de 
Down nace cJe una madre de mas de 
30 años es un G/D o GIG con tras-
1 ocaci ón de 2% contra el . 3'l. 
cuando el paciente con sindrome de 
Down nace de ur1a madre menor de 30 
uñas. Se iustif1cu la amnios.ínte-
5is paru los estudios cromosom1cos 
de cualquier embarazo permitiendo 
el aborto de de una trisom1a 21 en 
primer termino. El r1esqo de 
repetición pdr·~1 la traslocac10n 
depende del tipo de ésla que 
presente. El mosaico normalmente 
se d1r1g~ a u11 ter1ot1po menos 
severos. encontramos grados de 
habilidad intelectual de normal 
casi normal o retardado severo y 

esto no produce siempre correla
ción con el fenotipo clin1co. L.ns 
pacie11tes con sintomas del s1drome 
de Dow11 que lienen reldlivamente 
buen desarrollo son señalados den
tro del mosaico. lo cual no 
fAci 1 de demostrar. los casos con 
trisomia de sólo el segmento 2lq22 
revelan el patrón total del sin
drome de Down en la forma ind1~

tingu1ble dP los casos \-41 + 21) 
de const1 tuc1ón cromo5omica di=" <ll 
~ 21. Esto es importante cuando 
el seqm~nto 21q22 unido a cual
quier otro cromosoma no puede ser 
fac1lmente detectado. espec1almen· 
te las alianzas G 6 Q, En 
contraste con la trisom1a 21 fami
l 1ar de pt~rq21 caus~ u11 panorama 
clinico inconstante y tiende a 
moderar el relrazo mental. Estos 
sintomas clínicos son difíciles de 
caracterizar, y casos nuevos son 
d1fic1les de reconocer con certeza. 



Niño recién nrt.c i c1o nue nrP.~ 

senta acondr·oolñsia. mues
trn hioolan1a. m1craCP.fMli.a. 
puente nasal bajo y caja to
rAcica rP.lativamPnle nP.queñn. 

Manos nequ8ñas 
imposi bi l 1 dnO 
nara e><tensión 
dr.-1 pill qar. 
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SINDROME ACONDROPLASIA 

La más comUn y verdadera acondroplasia, ocurre con una 

una frecuencia alrededor de 1:26 000. 

ANORMALIDADES1 

CRECIMIENT01 

CRANEOFACIAL1 

ESGUELET01 

OTROS1 

Miembros cortos, puente nasal ba
jo, caudal estrecho del canal es 
pinal. 

Estatura pequeña. El hombre adulto 
llega a medir 131 ± 5.6 cm. y las 
mujeres, 124 ± 5.6 cm. 

Megalocefalia, agujero magnum pe
queño. Base craneal corta con 
cerraduras primarias esf~nooccipi
tales. Puente nasal bajo con 
frente prominente. Hipoplasia me
diofacial blanda con pasajes 
nasales estrechos. 

Cuerpos vertebrales pequeños en 
forma de cubo con orificios cortos 
y disminución progresiva de la 
distancia lumbar interpedicular. 
Lordosis lumbar, cifosis toraco
lumbar blanda con afilamiento de 
la primera y segunda vertebra 
lumbar. Crestas ilíacas pequeñas 
con aberturas ciáticas más grandes 
y estrechas. 
Huesos tubulares corto5, especial
mente el húmero; alas metafiseales 
con disposición esf~rica y huecos 
de epífisis a metáfisis. 
Manos detridente corta, los dedos 
son si mi 1 ares en el largo, mi of a
l anges cortos. Femoral corto, 
extensión incompleta del codo. 

Hipotonía leve, el proqreso motor 
primario es a menudo lento. La 
inteligencia es más o menos nor
mal, la intolerancia a la qlucosa 
es evidente mediante la prueba 
correspondiente. 
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COMPLICACIONES OCASIONALES1Hidrocefalia secundaria debido a 
un agujero magnum anqosto. Puede 
ocurrir compresión de raíces y de 
medula espinal como consecuencia 
de cifosis del canal espinal o 
bien lesiones en los discos. 

HISTORIA NATURAL1 

Cerca del 46% de pacientes tienen 
complicaciones en la columna ver
tebral, y por tanto un tratamiento 
ortopédico neurológico es digno de 
llevarse a cabo. 

La macrocefalia puede presentar 
hidrocefalia relacionada a un agu
jero magnum pequeño. Es mejor no 
hacer un procedimiento de desvío, 
ya que el grado de hidrocefalia 
generalmente es mayor. El médico 
debe estar alerta para detectar 
cualquier compl1cación neurológica 
ya sea a los huesos o la compre
sión del disco. La artritis no es 
muy comUn en el adulto. Osteoto
mias en varios huesos de la pierna 
son normalmente realizadas hasta 
ael crecimi~nto total. 

Siebens y colaboradores observaron 
que eran desalentadores los prime
ros int~ntos del paciente al sen
tarse, pararse y caminar, ya que 
la cabeza grande produce un gran 
peso en la columna hipotónica, 
aumentando la lordosis lumbar. Se 
recomienda extender las caderas 
mientras la columna se estabiliza, 
con el propósito de disminuir la 
lordosis lumbar y después evitar 
la reducción de la columna dorsal, 
los ejercicios también pueden ser 
utilizados para disminuir la curva 
lumbosacral. El crecimiento rela
tivo de la fibula puede acentuar 
el arqueo~ Las trompas de Eusta
quio cortas pueden producir infec
ciones del oido medio, y los tubos 
del timpano pueden ser afectados. 
Los dientes pueden fracturarse 
requiriendo ser extraidcs. 
Hay una tendencia hacia la obesi
dad en 1 a niñez tardi a, las muje
res son propensas a tener metro
rragia, fibrosis y senos grandes. 
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ETlO~OGlAs Autosomal dominante, cerca del 901. 
de los casos representa una muta
ci 6n reciente que cultiva un ranqo 
de mu~aciOn de 1.9 x 105 por gen~
ración. La edad paterna ha sido un 
factor contribuyente en la muta
ción de acondroplasia. 
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SINDROME DE APERT 

(ACROCEFALOSINDACTILIA> 

Esta enfermedad fué reportada por Wheaton en J894. En 

1906. Apert publicó nueve casos en 1920, Park y Power 

publicaron un ensayo e~cepcional de este caso. En 1960, 

Blank realizó la recopilación de 150 casos. 

ANORMAL! DADES 1 

DESARROLLO• 

CRANECFACIALI 

EXTREMIDADES1 

Craneosinostosis irregular, hipo-

plasia medio facial, sindactilia, 
crecimiento distal de la falange 
de pulgar y el d~do grande del 
pie. 
Puede presentarse deficiencia men-

tal, aunque se ha observado inte
ligencia normal, la incidencia del 
problema mental no se conoce. 
Paladar angosto con fisura media, 

con o sin hendidura del paladar o 
úvula bífida. Diámetro antero
posterior corto con frente alta y 
con frente alta y amplia. 
ainplia. Craneosinnstosis irregular 
especialmente de la sutura coro
nal. Las fontanelas pueden ser 
grandes y tardar en cerrar. Fa
cies abiertas, ranura supraorbital 
horizontal, órbitas hundidas. hi
pertelorismo. estrabismo. inclina
ción descendente de fisuras palpe
brales, nariz pequeña, hipoplasia 
ma>ti lar. 
Sindactiliu ósea cutane~. la 

fusión parcial es variable, e~ m~s 

com~n la fusión la fus16r1 completa 
del seoundo. tercero v cuarto 
dedo. La falange distal de los 
pulgares es a menudo dn.ulia y en 
posi e i ón val gus. 
Los dedos pueden ser cortos. Sin
dacti l ia cutánea de todos los 
dpdos del pie con o sin slndacti
lia ósea. El hdllus distal puede 
ser amp 11 o y mal f armado. 
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PIELI Acne de moderado a severo inclu-

yendo lo~ antebrazos, en la ado
l ese ene i a. 

ANORMALIOADES OCASIONALEB1 Húmero corto. sinostosis de radio 

HISTORIA NATURAL! 

ETIOLOl3IA1 

COMENTARIOS1 

y h~mero, limitación de la movili
dad de los miembros. 
Estenosis pilórica, ano ectópico, 
aplasia pulmonar, atrofia de arte
rias pulmonares, cartilago tra
queal anormal, estenosis pulmonar, 
aorta predominante, defecto ven
tricular septal, fibroelastosis 
erldocondral, ri~ón poliquistico, 
hi dronefrosi s. 
No ~Kisten datos adecuados sobre 

el reconocimiento de pacientes. 
Las primeras cirugias de craneosi
nostosis, estan indicadas cuando 
la condición es de tal magnitud 
que incrementa la presión intra
craneal y provoca deficiencia 
mental. Cuando el pulgar esta 
inmovilizado, es recomendable ci
rugía primaria, con el intento de 
mejorar la función de la mano. 
Las técnicas modernas permiten una 
reconstrucción cosmética del ros
tro. 
Autosomico dominante con la mayo· 

ria de los casos presentando una 
mutación reciente. Un factor 
común en los casos esporadicos ha 
sido la edad paterna avanzada. 
El riesgo de repetición en los 
padres que tienen niño con 
síndrome de Apert no es reconoci
ble, aunque el riesgo de repeti
ción general es de 50'l.. 
La patoloqla del desarrollo óseo 

parece estar en un puente irregu
lar que se forma entre las prime
ras islas del blastema me~enqu1mal 
irregular que se canvert1ra en 
hueso, especialmente en las e~tre
midades distalP.~ y en el crrineo. 
Indicaciones de tiipoplasia y la 
f i. gura anormC\l de l O'=' huesos 
también c;e hace- evidente, y el qen 
mutante puerle afectar adve1-same-nte 
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la organización de otros tejidos. 

Es evidente cuando hay sintomas 
irregulares de deficiencia mental 
y frecuencia de un número de mal
formaciones del esqueleto. Por lo 
tanto, cada reclén nacido que se 
sospeche de tener síndrome de 
Apert merece una evaluación 
completa sobre otras malforma
ci enes. 
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SINDROME DE TRISOMIA 13 

Descrita aparentemente por Bartholin en lb57, este 

sin.drome no era reconocido generalmente hasta que su 

etiología trisomica fué descubierta por Patau y colaboradores 

en 19é0. La incidencia es cerca de 1 entre 5 000 nacimientos. 

ANORMALIDADES ENCONTRADAS EN EL 50% O MAS OE LOS PACIENTES• 

Defectos en ojos, nariz, labio y 
parte frontal del cerebro de tipo 
holoprosencefalia, polidactilia, 
uñas de los dedos angostas 
hi pocc.,,nvt:>;,ü,~, defectos de la pi el 
en el fr~nte. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL1 Defecto de tipo holoprosencefalico 
con grandE2 variables de desarro-
1 lo incompleto de la parte frontal 
del cerebro y nervios olfatorios y 
olfatorio y ópticos. Lesiones 
menores del sistema motor menudo 
con electroencefalograma hipso
rritmico. Defectos mentales seve
ros. 

OID01 

CRANE01 

OJOS1 

OREJAS: 

Sordera aparente <defecto en el 
órgano de Corti en los des casos 
estudiados). 

Microcefalia moderada con parte 
frontal en la cabeza inclinada. 
Sutura sagital amplia y fontanelas 
presentes. 

Microftalmia, colcboma del iris, e 
ambas. 
Displasia retinal, a menudo se 
incluyen islas de cartilages. 

Fisura del labio <60 a 80%>, fi
sura del paladar e ambas. 

Hélices anormales con o sin parte 
baja de les cides. 
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PIEL.1 

MANOS V PIES1 

MUSCUL.OESQUEL.ET01 

SISTEMA CARDIAC01 

ORSANOS SENITALES1 

HEMATOL.001C01 

DTROS1 

Hemang1oma c~ptlar, especialmente 
en la parte anterior de la cabeza. 
Puntos localii?:ados en el área 
pñrieto-occ1pital. Piel suelta 
1 a parte posterior del cuello. 

Eje palmar distal radial, creci
miento si mi esca. Uñas de los 
dedos angostas e hiperconvexas. 
flexión de dedos con o sin exten
sión y sindactil1a. Polidactilia 
de manas y a veces de pies. Pro
minencia posterior del talón. 

Otros síntomas relativos al 
esqueleto; costillas posteriores 
delqadas con o sin costillas 
flotantes. Hipoplasia de pelvis 
con un Angulo acetabular. 

Anormalidades en el 80% con defec
tos septales ventriculares, dueto 
arterio~o manifiesto, defecto 
auricular septal y dextraposición, 
en orden descendente de frecuencia. 

En varones: Criptorquidia, escroto 
anormal. 
En la mujer: Utero bicorne. 

Frecuencia incrementada de proyec
ciones nucleares en neutrofilos. 
Persistencia poco usual deblas
tos o hemoglobina de tipo fetal. 

Arteria umbilical única, hernia 
inguinal o umbilical. 

ANORMAL.IDADES ENCONTRADAS EN MENOS DEL. 50~ DE L.OS PACIENTES 

CRECIMIENT01 Hipoplasia congénita, peso al 
nacer de aproximadamente 2480 g. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL1 Hipertonia, hipotonia, agenesia de 
cuerpo calloso, hidrocefalia, 
fusión de g~nglios basales, hipo
plas1a cerebelar, mielomeningo
cele. 
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NARIZ BOCA MANOIBULA1 

MANOS V PIES1 

SISTEMA CARDIACOt 

ABDOMENt 

Rl~DNt 

DRGANOS GENITALESt 

OTROS1 

HISTORIA NATURAL• 

Angules supraorbitales sobresa
lientes. fisuras palpebrales in
clinadas, ausencia de cejas, hipo
telorismo e hipertelorismo, anof
talmia, cicloplejia. 

Filtrum ausente, paladar angosto, 
lengua protuida, micrognatia. 

Pulgar retrofle~ible, desviación 
cubital y de la mu~eca, arco 
digital dermal bajo patrón fibular 
angosto con forma de S, Angulo de 
patrón hallucal, sindactilia, 
fisura entre el primero y segundo 
dedos del pie, uñas de los pies 
hipoplásicas, pie equinovaro y 
aplasia radial. 

Retorno anormal de las vena~. 

aorta predominante, estenosis 
pulmonar, aorta hipoplAsica; arte
ria mitral, tricúspide o válvulas 
aórticas válvulas aorticas. 

Onfalocele; tejidos heterotopicos 
del páncreas, rotación incompleta 
del colon, d1verticulo de Meckel. 

Riñón poliquistico <31%>, hidrone
frosis, riñón en herradura, ure
tras duplicadas. 

En varones: Hipoplasia 
En mujeres: Dupl1cación o inser
ción anormal de trompas de Falopio 
y cuerpo uterino; ovarios hipoplA
sicos. 

Trombocitopenia, situs inverso de 
pulmones, quiste del timo, arte
riolas pulmonares calcificadas, 
vesicula grande, aplasia radial, 
flexión deforme de miembros gran
des, defecto diafraqmAtico. 

El 44% de estos bebes mueren en el 
primer mes y 69% en 6 meses, sólo 
el 18% sobreviven el primer año. 
Los sobrevivientes tienen muchos 
defectos mentales. 
Procedimientos quirúrgicos ortope
dicos correctivos deben ser lleva-
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ETIOLOGIA1 

dos a cabo en la primera infancia, 
aunque por causa de los severos 
defectos cerebrales, existe la 
opinión del autor que no hay me
dios médicos que puedan ser utili
zados para prolongar la vida de 
los individuos con este sindrome. 

La trisomia para toda o una gran 
parte del grupo especifico 0<13-
15> cromosomas al que tentativa
mente se denomina numero 13. La 
edad materna mayor ha sido un 
factor importante en este síndrome. 
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SINDROME DE CROUZON 

<DI606T06!5 CRANEOFACIALl 

Descrita originalmente en 1912 por Crouzon en.una madre 

y su hija, esta condición generalmente tiene un efecto 

adverso en el desarrollo craneof acial. Con un e>< Amen 

completo, incluyendo el de las manos y el de los pies, muchos 

de los pacientes diagnosticados como pacientes del síndrome 

de Crouzon, anteriormente han sido reconoc1dos por tener el 

síndrome de Seathre Chotzen. 

ANORMALIDADE61 

CRANEOFACIAL1 

Orbitas poco profundas, craneos1-
nostosis prematura, hipoplasia del 
ma~ i lar. 

Proptosis ocular con orbitas poco 
profundas, con o sin estrabismo 
diverqente, hipertelorismo. Frente 
prominente, h1poplasia del maxi
lar, nariz curveada, paladar de 
forma de V invertida. Craneosinos
tos1s especialmente de la corona y 
sutura sag 1 tal palpable. pueden 
presentarse dimensiones cortas 
anteroposteriores y de los lados 
del cráneo. 

ANORMALIDADES OCASIONALE61 Paladar hendido, espacios inter
dentales muy amplios, dientes en 
forma de Llave. anodoncia parcial, 
macroglosia, desviación del septum 
nasal, atresia del meato autl1t1yo, 
sordera, foramen óptico en forma 
triangular. 

HISTORIA NATURAL1 El qrado de craneosinostos1s y la 
edad de la primera manifestación 
es var ibl e. 
Se describe un infante que no 
mostro evidencia radiológica de 
craneosinostosis a los 4 meses, 
sino cierre completo sutural a los 
11 me~es de edad. Los proced1-
m1entos de modelación quirúrgica 
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ETIOLOGIA1 

permiten un desarrollo más normal 
del cerebro y son indicados cuando 
eKiste presión intracraneal aumen
tada, de otro modo las indica
ciones son usualmente cosmeticas. 
Las tecnicas modernas permiten la 
reconstrucción cosmetica de los 
huesos faciales. 
Aunque la craneosinostosis limita 
el crecimiento del cereb~o, el 
cráneo puede sufrir un alarqamien
to aun cuando todas las suturas 
sean selladas a una edad temprana. 

Autosomal dominante con e~presión 
variable, los sintomas más cons-· 
tantes son las orbitas poco pro
fundas. Cerca de un cuarto de los 
casos reportados han tenido 
t11storia familiar negativa y pre-
sumiblemente representan muta-
cienes recientes. 

M~dre e hijo con Síndrome de Crouzon. 
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51 NOROME OE O l SPLAS IA .CAl".IPTO.MEL:I CA 

A tn-ttP~ ~·e" lCi; ··rc@¡,~f"t,~~~ de· esta· --condici6n que 

~pitrP~tP.rm/ Pr." .1950 pO~::::e~fi~·~(:~~~~~¡·~;," n·o f;~i'~ ,~~~¡~·;·J97Q que el 
slnrlrome l le.qó a ~Pr ~~~--~~n·¡(j_~¡·,i,~r~f~:;~~-~b·x~~~~-;~-~ 

0

~Jor· S-prñ~:~er,-
MnrníPr.u1i.. y 

"~amptom1~1icn" 5Ít;1nif·iranrlo miemhrn inclinado. 

ANORMALIOAOES1 Tib-ri! ·arqueada, eo:.cápula hipoplá
sirri., r·ostros deformados. 

CRECIMIF.NT01 ílP.-f lr:iP.ncia en dP.snrrolln 
nrimarin prenatal Ct)n madura~ión 

~~e~ ret~rdada. La P.statura al 
r1arPr p•; rte 35 a tJ9 c:m. Grasa 
subcut~nPn dism1nuirl~. 

SISTEMA NF.RVIOSO CF.NTRALt Tl"11r1F->nri a M tfmpr CPrehro qranrJe y 
grnn deo:.nrílani1ñcil'ln C'~lular, ?.~ 

mA~ evirlPnte P.n l.1 rorle7R 

FACIES: 

EXTREMIDADES: 

rfH"Pohr·nl pn el táli\mo y en e] 
núc- 1 eo cnurln l. 

Ap¡jrPntpmP11t P r:o11 crir<1 pequeña 
aplAnada. puPr\1_e 11ñsal tiaJO y 
mar:rm:¡ria.ti.:i ron mu~scn'-> Mnt1qo
n,..;I p•:;. 

1-isuras pritrE-llralPs cor·t¡.¡~. 

Arr111~0 ~r1terior de la tib1.:i con 
f-ngrosa11oiprilo ror-t1r:ñl deJ limite 
c:unr a.vn, hoyltE'l os c-,rih1-e P.l 
;..,,-ea r:Lil1vFxn~ pt?ror1P CClrtn. ar-r¡11P.n 

riel ppront'! y tt1lón equinova-

rn. 

OTRAS COSAS nEl. ESQUELETO: 'JerlF?br.-1s 1-ar-1·as aplr'lnrtrJ,--¡s. ec;,r.:á-

VJAS RFSPIRATORIAS: 

p11L--i. J11pnp}ác;;ir<'l. rnJa t.nrAc:1c:a 
pr->ql1Piln. rnn clavic-ulas corta.e:;· .. ,: 
rtPlq;::irl¡:¡•;. ri l-nPscol insis ·.¡ crps
t.A-=. i l iar:,--¡r, i-nrtns r.nn nri ficin 
¡•PI .¡j < n r ~I id i 'vamprd ( .. C\mpl 1 n. 

llP<;ri.r·rnl ln r.ru·li lñqino .... n 1n1:omplP

tn 1-on trnq111ooohrnnq11tmñlaci.~""· 
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ORGANOS GENITALES• AlQunos de los individuos 
afectados XV no desarrollan carac
tP.risticas mn.sculinas. Disgénesis 
gonadaJ XV con ovarios, ctucto de 
MUllerian y desarrollo vaginal. 

ANORMALIDADES DE FRECUENCIA OCASIONAL O INCIERTA• 

HISTORIA NATURAL: 

ET!OLOGIA: 

Pol ad~r secunriar1 o hendl do. nol 1 ·
hi rlroamni os, macrncef~lia, oi.do~ 

bajos c~1i rlos. ht pertel or i o:¡mo, 
plr-1til1dsid nnomal i.as Vfo>r-t.P.bralec;,, 
radio rnr tn, r1isloraci0n rar11 lu
nar, disloc:;:ir:il'ln de las rodilJ,·15. 
lli rlrnnPfrn~;i ~. dPfPctn rar·r1i nen, 
corul11cln ;irt.P.ríal pPrsistP.ntP.. 

La gr~n ma~urJa de 11~1c1entP~ 

1nllE?r'Pll P.11 t:>I n1•r·indu nPOílrltaJ ¡JUr 

ins11íir:lP.flíl<l rpi:;pirdfnr1.=i y ;ique·

l l n~ q11n ~.nhrPVi ven a la primer-a 
infrlncin t1~1n nc11mlllado problellhl.S 

t.=dr=>s como fallas en el dr>sarrol lo 
y rJeflciP.ncia en el sistPma ner
vioso central incluy~nda pPrir1das 
nnnei r:as. 

HPrer1cia autosomal reces1va. 
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Niña de 3 v medio años. 
con aus~ncia dr~ cl.:iviculas 
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SINDROME DE DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL 

IJn eiPmplo no~ibl_f?_-dP_-.. --~-~r:a ... ·dffiprasia QPneralmente de 
,._ , __ .. : . 

tP. i i rlns ó'iP.oc; Y' rJentrtl P.o:. f~ll\ de·t~~t·a·d,;¡ F.!Íl el cráneo de un 

hambre dP NP~ndPrthaJ. 

nhl 1nar~n A MrtriR y Sair1tnn a utilizar el t~rminn disostnc;i~ 

rlt?irlnc-ranP.al para eñta c'ondir:tñn. Sin embaroo. Ja dtstJlasia 

QP.nerAliz;arht c1P huesoo:a' y c1i.P.ntP.c; ha stdo enfilt12adñ v el 

tt:>rmino dio;:;;ostnttit:i cleidorraneoal soJamPntP ahnrr..=i. una por·ch'm 

C1PI 

rer.iort;:tdOñ. 

ANORMAL! DADES 1 

MAs rle ~00 ~d~os har1 sido 

O~fe~to de la clavicula. osifica
ción tardia de las SlJt1Jr·as 
craneal eo;. er11oc1 ón retat·dada de 
1 os di en f" l?s. 

LAS SIGUIENTES ANORMALIDADES SON FRECUENTES PERO NO CONSTANTES1 

CRECIMIENTO: 

CRANEOFACIAL1 

OENTICION: 

Ue estatura nenueiia o moner,:ida. 

BraquiC"Pfalia con hue50 front·al. 
hue5os pa.rietalrs y occ ipítaJefi 
nraminentec.. c:er-r;i;rt1Jr""A tnrdin rlP. 
fontanelñ5 v minPral 1zacinn dP. 
o;11t·11rao:.~ desnrrol ln tardín n in-
c-nmn 1 pto clP s~nos accesor105 
mnstnides: huP.soc;. e5-fenoldP.5 pe
Qur~o5, h1pontas1a medio taciol 
r:on nuente na.,.~;tl h.:iJD. ndlitdnr 
anonstr1 ~ pr1 ñrrc. 

F.rurir.1on tnrd1a. esoeri.=dmPnte dr" 
dj~ntv~ ~Pr1n;1ner1tPG, lt1~ cu~les 

'!'inn , n menudn AnnrmnJ PS cnn 
aolas1a. ra1cP5 maltormadas. hipo
olai;in r1~1 ec:;.maJ te. c:ar1es P.n 
e'<rei:;n. d1ente5 supernumerarios y 
ou1stes rle retJ?nc1on. 
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CLAVICULA Y TORAX1 

MANOS• 

Aplasta parcial o completa de 
clavícula con r1efPr:tos muscul.H··po;; 
asociados. tóra>< cor-to con costi
llas corta~ y oblir:uas. 

Anomalías de las ma11os incluyendo 
longitud asimétricn de los dedos 
con mRtacarpo larqo riel sequndo 
dedo, falanqp~ mPdios cortas del 
sP.QtJndo y ci11into dedos. f al ñllíJf:'<; 

dist.alPfi corto,, rnn n sin llñc"lS 

curvrtrl~~. Ppifis1s RCCPGnri~s prrl· 
x1n1ales m~t~l·Hr·1,nlFs quF se 
f11sio11n.n en 1,1 n1i,p: v· nstfic,.i.r_ir.11 

ca,..-p..il d1srr.11111i c1 .... 

ANORMAL IOAOES OCASIONALES: Prt l ndnr h~nd ido. ,-·l.lsl l l l n r:e1 ~ 1 

ET!Ol.Ol3JA1 

HISTORIA NATURAL1 

e.al. P!'.r:ápul" pPr¡upñn, esrnl; no::,¡ !O.., 

ci.fosle,, ;u.F.'tAbuln pt;inr1. nec.t~r,ri=; 

r l ernsi o..:,, fr·;HlÍ 1 i d<lrl i r1trPmPnt .. ~da 
de 1 os huf-!'SO'·• V •111r·dl-'.'r"N. 

Autosomiro dnmi11ar1tP r:on ;¡m11l1a 
var1abilidacl dP P.XílrPsitin. per11 
normalmente mnstrAndo 1Je11P.tr·.1ci6n. 
Cert:d e.Je un tf~rcici de Jn$ 
presr-:>ntan m1Jtacinr1es r t.'r.1F-11lc=s. 

Aunque la P5t nt ur" <1 ros. a menudo 
r-PdllC i cJ¿¡, • 1 i;. rflPll t il 1 1 di.Id l"S gp11p· 

ra!mf?ntP. nor 1Llr1l. FI oíd11 clr..•t;•¿ '~Ar 

atendido. los prnt1lr~mi1s dentale<o; 
rlP.ben c:;er- pr~~v8ni dos. Loo.. rJ lentes 
primarios ílíl r1ar~cen ciPtC?ner Ja 
erupción de loe; dientec; pPrmanP11 .. 
te$ y los dier1tes per-n1rlner1t~s 

p11edP.n c;er d1fic:1 les r1e P....;trner 
por cau$a de las rrlices mal forma
rla;. 
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l_11s tres pacientes 
iniciales de 

Coffin - Siris 



SINDROME DE COFFIN - SIRIS 

Cotfin y Siri~ rRport~ron tr@s paciPntes con esta 

PnfPrmP.r111rt P.n ll/70 , WP.111;,w;.ric;ser v r.t'JI abnr.:irion~o::; renortaro11 un 

r~~n ~di~inn~I Pn J97J. MAs dr 10 ra~ns han sido reporta~os. 

ANORMALJDADF.51 Quinto dedo hipoplásico o ausente, 
ausencja de u~as de los pi~s y 
rostros deformes. 

CRECIMIENTO• 

DESARROLLO 1 

CRANEOFACIAL1 

F.XTREMIDAOE81 

r.ARFl.l.01 

0Psarrolln pr·enatal de leve a 
moderado. Deficiencia ~n eJ de"a
rrol lo. 

fJpfjciPr1r·in mPntal, hipoton.ia dP 
moderada a 5evera. 

Microcefalia leve. Rostros defor
mes con lahios qruesos. 

OP. hipr.inlásicos hasta ausP.ncin. del 
quinto dedo ~ tJ~aq dP lns niPs ron 
hipoplasia. mPnor en atrae; partP.s 
rtic~dtale5. Miemhrnfi lñxn~ rrn1 
rlislnr:ar:il'Jn rnr1i.:tl f.'fl P.l rndc •• 
Coxa ~alga. Rnl1Jld pr~u~~a. 

Hir.:;ulic;.mo 9P.nPral c:on tenr1enc:i'1. ....¡ 

tPnPr P~raso cabPllo ~n la fr~r1tR. 

ANORMAl.IDAOES OCASIONALES1 Paladar hPnrl1 rto, ptoc:.is de párpa
dos, hipertPJori smo, e11coqimiFmto 
nn~aurir11lar r1P lñ piel, hemangio
ma. criptorqL1idia. hernia~, 

P-stP.rnón rorto. dPfecto~ cardiñcos 
y anomal ia5. antebrazo corto, 
anormñlidades vertebrales. anoma· 
lía cPrPh• al o de flandy - Walker. 

HISTORIA NATURAL1 Problema~ de alimentación o infRc
c:1ane~ rpc:urrentes de vi as 
respiratorias altas ~ haias. In~ 

ir1t~cc:ionQs son trPcuentPs dur~nte 
la primer~ ~tana rle l~ vidñ. 
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ETJOLOGJÁ: Hipoplasia similar de la~ uñas ha 
sido notada en alqunos ni~os que 
nacP.n de mujeres que han recibido 
difenilhidantolna <Dil~ntin> y 
fenobarhital durante el embarazn. 
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NP.onnto 
manos y p~:: 
deformados 
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SINDRDME DE LANGE 

Slnonimia1 Síndrome de Cornelia de Lanqe, SindromP. Brachmenn 
dP. Lanqe. 

Este sinrtromP fu~ descrito oriqinalmente en 1933 por 

Mr'ts rlP. 150 casas hrt.n si do reportados v 

un.a investif)nC:ión·en Dinamarca implica que la frecuencia es 

rle t 1500~ 000 i ndi vi duoc;. 

ANORMAL! DADES 1 

CRECIMIENT01 

DESARROLLO• 

CRANE01 

OJOS1 

NARIZ• 

BDCA1 

MANDIBULA1 

PIEL1 

Inclinación liqera hacia abajo del 
labio superior. M1cromelia. 

Estatura corta en el periodo prP.
natal, maduración ósea retardada. 

Retraso mental y actividad física 
lenta, hipertonic:id~d inicial, 
debilidad ~n el de~arrollo de la 
parte baja, llanto parecido a 
gru~ido en la infancia. 

MicrobrAquicefalia. 

Cejas pobladas, pesta;as larqa~ y 
rizadas. 

Nariz pequeña y ventanas nasale~ 

evertidas. 

1 abi os y boca 
1 abi o superior 

curva del ~nqulo 

encuentra hacia 

Paladar profundo, 
c:arar.teristicas; 
descRndente. la 
de lA boca se 
abajo. 

Micrognatia, espolón en el ángulo 
anterior dP la mandibula, sínfisis 
prominente. 

Hirsutismo. cutis marmóreo y pali
dez perioral. pezones y ombligo 
hipoplásico. 
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MANOS Y BRAZDS1 

PIES• 

MjrromPlia. fc1comelia y oloqodac
tilia, clinonactilia de los cinco 
dedos, crecimiento simiesco 
implantación próxima! de los 
pulqare~. contractlJra en la f le
xi ón de los codos. 

Micromelia, sindactilia del se
qundo y tercer dedos. 

DRGANDS GENITALES MASCULINDS1 

Hipoplasia, criptorquidia. 

ANORMALIDADES OCASIONALES~ Paladar hendido, miopía, microcor
nea, astigmatismo, atrofia óptica, 
colohoma del nervio óptico, estra
bismo, ptasis, atr~sia coronal, 
oido~ hacia abajo, defe~to ~on9~

nito del corazón 29%, defecto 
ventr1r.ular sP.ptal, hernia h1atal, 
dupl1cac1ón del inlPstino, rota
ción anormal del cnlnn. eo;tenosis 
pi lóric:a, hernia tng1Jinal 1 labios 
mayare~ atrofico~. hipoplasta ra
dial, primer metacarpo corto, 
ausencia del 6equndo dedo o tercer 
trir~dio interdig1tal. 

HISTORIA NATURAL• 

ESTA TESIS 
SAUR UE U 

Durante P-l nacimiP.nto es P.vtd~nte 
en aquellos pacientP.s que muPstran 
retardo dP. crP.cimiento marcado y 
como una reqla. fracasan al desa
rrollarse. Su de~arrollo intelec
tual esta a menudo severamente 
limitado y muchas veces son 
incapaces de hablar. 
A VR-Ce~ muestl'"nn conducta autista. 
incluyendo tendencias autodes
tru~tivas. Los paciente~ p•JPden 
evitar tener interarción sociñl 
contactas fí~ico~. 
Su emoción facial es nlJla y tiPn
dP.n rt tP.11P.r c:nr1d11ctn nntProtioica. 
El coriente inteJeC"tual varia de 4 
ri A~. <ii Pnr.ln la mi'lvori a menor de 
35. Aquel Jos con Pl más alto 
cocimltP intelF>r.t:11al van a sP.r loe; 
únir.o~ cnn mejor pe5o al nacim;en
to y c1rc11nferPnc1a casi nnrm~l rlP 
la cabe7a. Fpisodios dP a&nira
r.ión y <?11sr.eotibilir1art incremPnta·· 
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da a infecciones aparentes 
contituyen los mayares riec;qoc; 
para sobrevivir. en estos pacien
tes. 

ETIOLOGIA V RIESGO DE REINCIDENCIA• 

COMENTARIOS: 

Oesconocido. Generalmente esporA
dir.~. el riP.~QO empírico dP 
rP.incirlP.ncia esta en ranqo del a 
3%. Ln inr.idencin de P.~ta enfer-
m~dart en uno d~ Jns qemeJns 
mnnocigoto~ PS interP.snnte. 
clinlcamentP parece hab~r ciertos 
qrndoc; df> ':'óP.vr-:.>ridñ11" v tnmhiPn es 
mLIY dif1c1l estar r.eiiurDc;. riel 
di~qnóstiro los casos n1~s 

levPs. La dur1licación dP la 
qión rl~ la bAnda Q25 y Q29 dRI 
cr11mr1snn1a 3 ttrnde a cuJtjvar un 
fenntinn que eo; simil.=i.r al del 
sinclrom100 dP Lanqe; de aqui que los 
estlJdios cautelosos del cromosomn 
estan indicados en alqunos de los 
pacientes atípicas del síndrome rle 
Lana e. 

Diferentes anormalidades funci o·· 
n~le~ han si1lo reportadas en 
nlqunoc; pacientes incluyendo Rl 
si~tPma Pnrlorrino, hematológico P 
inm~tnnlógico, renresentando otra 
indicnciñn de Ja rilteración que 
nresAnt~ Pl paciente. 
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Ni río de 21 mese~;. Ubserve la hipertroft."l 
de laG are1as v la oos1cion de Los pulnare~ 

Brhl'> de l mps a11e 
nr- e sen t n ~ 11mar n -
c i ón nuistic.1 
Or'"I? Id"> 
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con ~nflr11smn rt1s
trof1r:o. -:.p nt1..:;1?r·--
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SINDROME DE DISPLAS!A DISTROFICA 

Sinonimias SindromP. de enanismo distrofico. 

El reporte de Lamy y Maroteaux concerniente a tres casos 

de est~ r.lase y 11 casos similares de la literatura. 

establecieron éste patrón de malformación como una entidad 

distinta. 

ANORMAL! DADES 1 

CRECIMIENT01 

MIEMBROS1 

ESPINA1 

010051 

Hueso tubular corto (especialmente 
el primer metacarpo>. Limitación 
de miembros y cartílago auricular 
hipertrófica. 

Estatura corta en P-l desarrollo 
prenatal. Fl máximo ta.maño al 
nacimiento es d~ 47. cm. 

PiP varo. con limitación de la 
flexión en las unionPs falanqeales 
proximales y de la extensión del 
codo con o sin dislocar.ión de la 
carlern o rodilla. 
Huesos tubulares corto~ y anchos 
con desarrollo de metáfisis amplia 
y epífisis aplanada regular que 
tarda en mineralizarse. Los 
huesos carpales pueden acelerarse 
en la osificación en contraste con 
el resto de la mano. El primer 
metacarpo es excesivamente pe
queño, con pulgar proximal, 
sinfalangismo variable de las 
uniones interfalangeales pró~i

males. Unión variable dP. 
miembros. Pie equinovaro. 

Desarrollo de escoliosis con o ~in 

cifosis. 

En la infanciA las m~sa~ nuí~ticas 
dentro de la aurícula se transfor
man en cartílaqo hipPrtrofico en 
el 84'l. de los pacientes. 
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ANORMALIDADES OCAStONALES1 Palñdar hendirlo ?'i'l., hilos nnchos 
oectinñdos pn 1 a raíz del ir is. 
microqnntia, desplazam1ento late
ral de la rótuln, 'i'>ublu..cación de 
las vPrtebras cerv1calPs. rlisloca
ción del codo y la cahe7ñ del 
rñrtio, hioerP.lastic1dad rte la 
rii Pl y cr1 pto..- riui di a. 
Mineraliinción pr1marin d~ las 
costilla.:;.. catcif1cnr:i6n intr;i
crñinRal. Sordera s~rL1nrlaria en lA 
fusión o falta rlp hue--.eriJ los y 
Pc::;t.enns1c; rlPI r:ñn;:i.l Mttrll t1vn 
P.Mtf.>rnn. 

HISTORIA NATlJRAl.J 

ETIOLCGIA• 

Esteno5i e; 1 ar1 nnotraciueal. Hemi\n
q1 nmai capi l<H" mPrlio frtcial. 

nn~ niños afectados con palarlar 
hPndidn v mirroonñtia. similar en 
pc:;lP nsnPrtn n ;u111el lnc; r.:on 
sec:upnc i a Rob in, mur i Pron por ob<i -
trur.cit"ln re<;piratoria. El índice 
de mortalidad relacionada a obs
trucc1ón respiratoria. 1ncl11yendo 
estenosis larinaea, pl1ede ser tan 
alta como el 25% en la primer~ 

infancia. Para los sobrevivientes 
la c:.alud oeneral es normalmente 
buena y lo5 pacientes tienen inte
liqencia normal. Desafortunada
mente e] pie varo y la escoliosis 
que dec;arrol lan han sido 
re<:>istentes a las medidas de orto
pedia corrP.ctiva y el problema 
funcional se ñqrava por la 
1imitari6n P.n ln mnvilirl~d de ln~ 

mi?mbros. 
1 a comnr~~ión dP la mfdlJia e~pi11al 

n11PrlP prpc;ent.=tr<;e r:nmo 1111Ai r:nni:;P.
ClJPncJ a dP rifnP5rnlio~is sPvera. 
C11.=tnr10 SF=> nrpc:;i=>nt.1 P.1 dPfecto poco 
com•~n riel rartílaoo al1ricular hi
pP.rtrof 1 r:n, P.c:;tp puer:le ronvP.rt l rc;e 
evPntualmPntp una forma d~ 

nc;.1 f i r.act tin. 
Fl crer1miPntn lineal es persis
tentemente lento, la ei:;tatura del 
adlJlto ~aria de 100 a 14CJ cm; con 
t1n nrnm~din de 12~ r:m. 

Autoc;amal recesiva. 
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COMENTARIO• l.ñ c1ifiplasia distrófica puPdP fiPr 
di st i nnui r1a dP otr<"c::; r:nndrorh 5f rn
f i~s v de ~rtro~riposi~ m~ltinle~ 

c:on9~ni tos durante PI F?)(~impn 

fi~ir:o. 
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Ni~o neoue~o mos
trando m~11d1b1JlJ -
peq11P.ña y arruq,.¡s 
por· dPb~Jo del la
bio inferior 

as 

l.Pnoua pequeña v pr·ot tli r1a. 
proceso alveolAr t1inonlá
r..i co 



Sinonimia& 

SINDROME ESPECTRO DISRUPTIVO FACIAL 

Sindrome de hipoqlosia -
de Aglosia - adactilia. 
qlo~ooalatino, Síndrome 
Charl 1 e M. 

hipodactilia, Sindrom~ 

síndrome de anquilosis 
de Moebius, Sindrome de 

F.n 1932, Rosenthal describió la aglosia y la asocio a 

otras malformacir.mes. Mas recientemente Kaplan y 

colaboradores han enfatizado una "comunidad" de espectros de 

desorden v han sugerido elementos comunes en forma de 

natoloqia de desarrollo. 

ANORMAL! DADES 1 

CRANEOFACIAL1 

EXTREM JDAOES 1 

OTROS1 

HISTORIA NATURAL1 

Deficiencia en los 
hipoqlosia, microqnatia 
combinactones. 

miembros, 
o varias 

Paladar hendido. boca pequeña, 
microqnatia, hipoqlosia, deforma
ción v~riable o aberrante, unión 
de la Jenoua; hipodoncia mandi-
bular paralisis del nervio 
craneal incluyendo secuencia 
Moebius. nariz ancha. telecantus. 
defecto en los párpados infe
riores. asimetría facial. 

Hipoplasia en varios grados, hasta 
el punto de la adactilia, sindac
ti 1 ia. 

Defectos cerebrales, especialmente 
en los músculos del nervio 
craneal. causando la secuencia de 
Moebius. 

Puede presentar dificultad para su 
alimentación en su primera etapa y 
en el habla. CiruQia plástica y 
ortopedia pueden ser lo más indi
cado para el problema de los 
miembros. La inteligencia y la 
estatura son oeneralmente nor
males. 
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ET!OLOG!As Desconoc:i da. La hipótesis de Qtrn 

las anormalidades son la conse
cuencia d1sruoliva de las lesiones 
hemorraoicas tienen un trasfondo 
e~:Qerimenlal de los estudios de 
Paswillo. de Le1st. y Grauwiler. 
El supuesto problema vascular es 
más probahle en reo1ones distales. 
lAies como los m1emhros rl1stale~. 
leno11~ y ocasionalmPntP partes d~I 
r.P.rebro. 
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Un año. 

• I 

Hirsutismo fücial 
el recién na

cido. 

88 

Niños afectados de mujeres 
alcoholicas crónicas. Note 
las fisuras palpebrales
cortas, el estrabismo y 
ptosis en los párpados. 

De 3 y 4 años. 



SINDROME DE FETO - ALCOHOL 

(EFECTOS DEL ALCOHOL EN EL FETO> 

En 1968. Lemoine de Nantes. Francia estudió los efectos 

múl tiol es ou~ el .:J.lr.ohol puede tener en el feto P.n 

desarrollo. incluvendo e) final más severo del espectro. 

E.1 repnrtP. de· l.emot ne no fué m11y aceptado y e>I si ndrome 

futi pi;tudiado en 1973 por Jnnes y col.:sboradores, en el prim6'r 

estudio ne muiP.res alr.oholicas. Ahor~ se aorecia como I~ 

teratooenia más común al cual el fplo esta Pxpupsto. 

En Gothenbur Suecia. los estudios de Olegaard y 

colaboradores han mostrado que l de 300 niños nacen con 

efectos del síndrome Feto-Alcohol. Ellos estiman quP- 10 a 

20% de los deficientes mentales con un cociente intelectual 

de 50 80 son el resultado de continuas e~posiciones al 

alcohol en el útero. Los estudios en Seatle v en el norte de 

Francia han mostrado tJna inr.tdPncia mavor ne en 1000 recit-n 

nacidos. 

F.n 1973. Janes y colaboradore5 estudiaron esta 

P.nfP.rmeñad PM ocho niños todos nacidos de mujeres 

alcoho1ir.as crónicas. ant~s y durante su embara70. EstudicG 

~rlir.innalP.~ han confirmado laG oh~Prv~ciones iniciales. 

ANORMALIDADES: 

CRECIMIENT01 

OP-ficiencia del crecimiento prena
tal en su primera etapa. microce
falia. fisuras pa}pebrales cortas. 
Present.a rasqos variables. como 
las siQuientes: 

Pre Y postnatal deficiente. 
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DESARROLLO• 

CRANEOFACIAL1 

ESQUELET01 

SISTEMA CARD!AC01 

Cociente intelectual prnm~din de 
ó3. distunsion motora manifPstilda 
nor debilidad en la cnmnrestón. 
pobre coordinac16n de ojo-mano v 
temblores. 
Irritabilidad en lil infancia. 
hiperatividod P.n la niñez. 

Microcefalia de leve a moderada. 
fisuras 
plasia 
filtrum 
delgado 

oalpebrales cortas. hipo
ma~i lar. nariz corta. 
suave con labio superior 

V suave. 

Anormalidades en los miembros in-
cluvendo posición anormal o 
fusión, patrón de crecimiento 
palmar alterado. Falanqeg dis
tales pequeñas. Uñas pequeñas en 
el Quinto de-do. 

Soplo cardiaco. frecuentemente 
desaparece al año de edad. El 
defecto ventral seot~t es el mA~ 

comun. sequido nor defpcto auri
r.ul ar. 

ANORMAUDADES OCASIONALES1 l.abi o hendido, pal a dar hendida, 
otosis del parparlo. micro+talmia 
franca. microqnatia. nobellone~ 

auricl1lares salientes. Cl1el1o pal
mi pedo levemente enredado. c:uel 1 o 
corto. malformociones vertebrales 
cervicales 10 a 20% 0 annrm~lidarles 

en las costillas, tetratooia de 
F~Llot, coartación de la aorta. 
anormalidad renal del 10 al 201' .• 
hemangioma. lahios mavores hino
plás1cos. Huesos metacarpianos 
cortos (c:uarto v oui nto). Meni n
qomiel ocel e. hidrocefalia. 

HISTORIA NATURAL• SP nuede orer;enti.Jr lambién Pn el 
primer PPriodo r1eonatal. Fl cre
e i mi en to poslnC1t al 1 i nea 1 t. i ende a 
permanecer retardado v el tejido 
adiposo ec;; del qado. Esto a menudo 
provoca Pí1 error en la interpreta
ción Oel dP.sarrol lo. Tales indivi-
duoc;; tienden a ser trritables 
cuanMo son ni~os. hiperact1vo5 un 
poco mavorP~ y más sociabl~~ en la 
adoler:.cenc\ri. 
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ET10LOGIA1 

COHENTARIOS1 

El etanol y ~ti~ producto~. El 
eiecto mPnor 5iani ficativo. que se 
ha reconocido en 2 cenas por din 
ha sido la disminución en et ta·· 
ma~n al nacimiento lanro~imadamen

te 160 qr. m~s p~quer\or-, ciuP. el 
nromediol. ~s t1;ista 11 o 5 coo~s 

por día q11e las altPr.-ic1onps del 
desarrolln ~om1enz~n ~ sPr ev1r1P11-
lPG. la mñvor i a rle los r11 i:ns ClllP 
t.1enPn PI .-,¡nrirr::imP rlP fpt:n-nlr:nhol 
han na1:1 c1o de m.'ldrP~ c111e han sirio 
declflr,:1.1j;:ic; a\cnhol1c;io:;, c11vae. 
do~is P~ dR 8 d lú co~as O mAs por 
r11 a. 
El rieGoo de un prohlPma serio e11 
el desarr""ol l n de 11n bebé de unn 
mujer cró11icamente alcohnl1ca ha 
s1 do e:.t i mnrin del ~u id 50'%. el 
r i E><:>QO m.'!.s oranc1e I?<-> la var i edacl 
de orados dP. clefir:ienci.1 mental. 

La consecuencia mAs seria dP e~no
sición al <l\r:ol1nl c111rante e-1 
periodo prenatal es la afectar:ión 
del cerebr·o v su~ f une l one~. Más 
alla del r1úm~ro d1sminlJido rle 
c~lula5 de-1 CPtPhr-n v ln inteli
oenci .1 Pllede haber prob l emais de 
malformac1611. la ct1al 1nrlt1vP 
hetP.rotnni ac; lm1 nr~1ci ón dP.f-ert11n-
5A l de nP11rnna~. v mn 1 f armrtci (In 
frAnCA rl~l CPrPbrn nrimnrin. 
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~licroson11a he1ni
f ,,r t n 1 

. 
.. 

~:.i 
_-; 

e .. 

Ni;o rle 2 v medio aRos dp 
edad. Un quiste 1 ar í nqeo 
le fué extirpado a los 4 
meses de edad. TiPne u11 
40-50% d~ def1c1enc1a rt~l 

oido debido a una mala 
cnnducc1on Osea. Notese 
estrt1cturas epibulhares 

As1metr-ia hJ latP.r<il com
nl ir:ndn cnn r1eb1!1r1..-irJ
fac-1al del lado izqu1er
do.NotR la o~el que con
t1en CArlílaqo en el la
do ;:mte?roizq11ierdo del 
cuello. Hav deloadas 
estructuras eo1bulbares 
v tr~nsnosición dP los 
arandes vasos dPl ~ora-

2 ón 
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Notese la macrostom1a 
y la m1croonat1a 



Sinonimias 

Los 

SINDROME FACIO - AURICULO - VERTEBRAL 

Síndrome de primero v sequndo arco. displasia 
oculoauricular vertebral. microsomia hemifacial, 
Síndrome 8oldenhar. 

efectos predominantes en ésta asociación no 

fortuita de anormalidades, representan problemas en la 

morfoqénesis del primero v segundo arco branquial, alqunas 

acompañada por anomalías vertebrñles a anomnlía~ 

or.ulares. La incidencia de dermoide en este patrón de 

ncompañn de annmalia 

vertPhral. fué dP5ionado cnmo PI sindrnme de GoldPnhar v la 

\n~iM~nct~ prP.rtnm1nante l1nilnternl fué dPsiqnada r.oma 

micro~omin hPmifacial. No ob5tante, la incidencia de varias 

r.nmbin~cionP.~ v qrados ne é~te Pñtron de nnormalidades, ambas 

unilateral v bilateral. con o sin dermoide epibulbar y ron o 

sin anomalía vertebral, han sugerido q11e la microsomta 

hemifacial v el síndrome de Goldenhar pueden simplemente 

representar grññns en severidad de un error similar en 

morfogénPsis. 

La frecuencia de incidencia esta estimada de 113000 a 

1:5000 Y hay una peQueña predominancia de C312> P.n los 

varones. 

ANORMALIDADES1 Comhinaciones variables de las 
siouientP~. tiende a ser asim~tri
cas v el 70% uniJaterales. 
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FACIALt 

OIDOt 

CAVIDAD ORAL• 

VERTEBRAL! 

ANOMALIAS OCASIONALESt 

OJOS1 

OIDO: 

CAVIDAD ORALt 

SISTF.MA CARDIACO• 

OTROS1 

Paladar hPnrl1dn. maw1lar o reqlOn 
mandihul~r e~pec1almPnte ramas y 
r.óndilo rje la mandLbU\~ V tempnro
mandibular combinado. ~Mt~ns16n 

lateral del :i.noulo dP. la boC-"' 
fmacrn~tomia). Hipoplasia dP ma
lar. hiponlasiñ de la muisculñt11ra 
f ar:i al. 

Cabos ACC:P.snr 1 oo:i prr.-aur1r11lares y 

ñberturas, más cnm11nf1\'"'nte en 1 a 
l lneñ del triiqus al ánoul o de la 
bora. Anomalías en la m1tad del 
oido cnn ~orner~ v~riablP.. 

Mal fl1~lón en el paladar hlando, 
secreción di'!;;.minuída o ausencia de 
la parótida. Anomalía en la 
fusión de las estructuras de la 
1 engua. 

Hemivertebras o hipoplasia de la 
vertebra, mAs c:omunmPnte cerv1cal. 
pero puede ser también torAcica o 
tumbar. 

Oermoide epi bulbar, 1 ipodermoide, 
muesca en el p~rpado superior, 
estrAbismo v microftalmia. 

DPfecto en el oído interno con 
sordera. 

l_ahio hendido. nalarlar hendido. 

OPfPcto vpntriculñr septal. dueto 
artpr1ngo patentP. tetraloqia de 
Fttllot v r.oartttción de la aorta. 
en orden d~crecipnte. 

Defic1enci~ mental Ccoc1ente inte
lectual bajo cte H5 en el 13%>. 
Hendid11ras branquia.le'5 remanentP.c; 
en el cuello artrrnlateral, anoma
lia laringea. hipoplas1a o aplasia 
del nulmón. Enr.efalocele occipi
tal. 
Anomalías: renales, de miPmbros y 
costillas. crecimiento prenatal 
deficiente. linea del cabello baja 
v escasa. 
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HISTORIA NATURAL; 

ET!OLOGIA1 

E~ta indicada Ja ciruqia cosméti
ca. La mñvorio de esto~ pacientes 
~on de intelioenciñ normal. La 
deficienci~ mental esta mA~ 

comunmente asociada con microftal
mia. La sordera puede ser 
comprobada desde tina edad temprana. 

Desconocida. Gl?neral mente esporá
dica. Rerurrencia estimada. en el 
primer orado de' 2%. aunque le
siones menor~s puecien ser notados 
en \os p~ri~nles. 
Cuando es unilateral tiende a srr 
del lado derPcho. Summitt ha 
r Pnortncto una familia con herenci«"l 
rlominante en vario~ qrados de 
anom.i.l i ac;. lnr1i e: ando heteronenei-
rJad r1e causa.e:.. 



Ni~o Afectarto con t1ipoplasia 
del hueso frontal. puent~ na
sal muy amnlio. f?Xoftnlm1a. 
microo11atia, paladar hendido 
implantación haJ~ de las ore
Jas 
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EFECTOS FETALES OEL ANALOGO DEL ACIOO FOLICO <AMINOPTERINOSl 

El ácido fólico aminopterino ha sido utilizado ocasio-

nalmente como un inductor del aborto durante el primer 

trimestre del embarazo. Thiersch notó por primera vez morfo-

génesis anormales en tres productos abortados de madres que 

recibierón aminopterina de 4 a 9 semanas siguientes al tiempo 

supuesto de la concepción. Subsecuentemente otros casos han 

sido publicados, incluyendo un conteo de toxicidad secundaria 

de metotreMate, el met1l derivado de aminopterina. La apa-

rente dosis del acido folico de 12 a 30 mg. fué tomado entre 

4 y 10 semanas de gestación. 

El patrón similar de malformación ha consistido en displasia 

craneal, anormalidades en los pies y otros defectos menos 

constantes. 

ANORMALIDADES1 

CRECIMIENTO! 

EXTREMIDAOES1 

Displasia craneal, puente nasal 
amplio y oídos bajos. 

Paladar hendido, hipoplasia maxi
lar, hipoplasia severa en el hueso 
frontal, huesos parietales, huesos 
frontales y occipitales, fontane
las amplias y sinostosis de 
suturas coronales. Punte nasal 
amplio, bordes supraorb1tales 
amplios, exoftalmía, micrognatia, 
orejas bajas y pliegues ep1can
tales. 

Relativamente cortas, especialmen
te el antebrazo (mescmelia). 
Talones equinovaros y sinostosis. 
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ANO.RMALIDADES OCASIONALES1 Paladar hendido, dislocación de la 
cadera, osificación retardada del 
pubis, e isquion, anormalidades en 
las costillas, pulgares cortos, 
sindactilia parcial del Quinto 
dedos, dextraposi ci 6n del corazón 
e hipotonia. 

HISTORIA NATURAL1 Aunque la muerte en la primera 
ledad fet. l ha sido la causa más 
usual, al menos varios pacientes 
han sobrevivido más al la del pr1-
mera año de vida. uno fué descrita 
como lento en crecimiento pero con 
limites normales en el desarrollo 
mental y motriz a los 15 meses de 
edad. E.B. de San Francisco ha 
estl1diado a una muchacha afectada 
de 17 a~os. mostrando iteligencia 
normal. 
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SINDROME DE LARSEN 

Larsen, Scottstaedt y Bost describieron seis casos 

esporádicos de ~sta enfermedad en 1950. 

ANORMALIOADE61 

ROSTROS: 

ARTICULACIONESs 

MANOS: 

PIE61 

Dislocación múltiple de articula
ciones, rostros planos~ u~as de 
los dedos cortas. 

Plano con puente na~al deprimido y 
frente prominente, hipertelorismo. 

Dislocación de codos, caderas y 
rodi 11 as. 

Pulgares en forma de espát~la, 

u~as cortas, metacarpos cortos, 
osificación de centros carpales 
mv1t1µles. 

Pies equinovarus. Coalescencia 
retArdada de los centros de 
osificación calcánea. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Paladar hendido o labio hendido, 
segmentación unormal de la verte
bra c~rvicAl 0 escolio$is. 

HISTORIA NATURAL: 

ETJOLOGIA: 

Obtención inadecuada dP la in+or
mación. Inteligencia normal. 

Desc:onocida. Herencia autosomal 
dominante encontrada en los padres 
de los pacientes origtnales repor
tados por Larsen que habian tenido 
un hiJo afectado. 
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Niña de 9 años de ednd crnno
lóqica, con 12 de ~dad apa
rente y su madre. Ambas nre
SP.ntan aranodactilia. pPro
solamente la madre tiene mal
oosición de los cr1stali11os 

De 16 aKns con aranodactiliar~ 
manos y rodillas hip~rextensi
bles, limitación en la exten
~ión de los ~odas, escoliosis, 
sople> sistolico v diastolico, 
malposición de los cristali
no. alaucoma y desprendimiento 
rlP la rPttna a nesar de 
roso~. nrrJc~rl1n1ientos ou1rúrqi
~os. RPor~senta un~ mutación 
frP~ca: ninaún otro miembro de 
l~ fam1l\a esl~ ~fectad11 
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SINDROME DE MARFAN 

Descrito como dolicostenomelia en el reporte inicial de 

Marfan, esta enfermedad ha sido extensivamente estudiada y 

reconocida como enfermedad del tejido conectivo por Me 

Kusick. 

ANORMALIDADES• 

ESQUELET01 

OJOS1 

CARDIOVASCULAR1 

OTROS1 

Aranodactilia con hiperextensibi
lidad, subluxación del cristalino, 
dilataciOn aórtica. 

Tendencia a estatura corta, con 
miembros largos, poca grasa 
subcutanea. e hipotonia de mús
culos. Relajamiento de miembros 
con escoliosis (60%> y cifosis. 
Pectus excavatum o carinatum. 
Rostro angosto con paladar ojival. 

Subluxación del cristalino, gene
ralmente hacia arriba con 
ligamento suspensorio. Miopía y 
esclerótica azulada. 

Dilatación con o sin aneurisma 
disecante de la aorta ascendente, 
mAs comunmente de la aorta toráci
ca abdominal o de la arteria 
pulmonar. Regurgitación aórtica 
5ecundaria. 

Hernias inguinal o femoralª 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Paladar hendido, orejas largas, 
desprendimiento retinal, estrias 
en Area pectoral o deltoide, her
nia diafragmática, malformación 
pulmonar contribuyendo a neuroto
ra~ espontaneo o enficema con gran 
suceptibilidad a infecciOn en vías 

HISTORIA NATURAL• 

respiratorias. Hemivertebras, 
coloboma de iris, rotación 
incompleta del colon. 

Durante la niñez y la adolesencia, 
debe tener especial cuidado hacia 
la reverciOn de escoliosis. Las 
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ETlOLOGlAI 

complicaciones vasculares serias 
pueden desarrollarse en cualquier 
momento de la vida fetal hasta la 
edad adulta y son la causa princi
pal de muerte. Puede presentar 
glaucoma secundario, especialmente 
cuando la dislocación del crista
lino va hacia la camara anterior 
del ojo. La edad principal de 
sobrevivencia es de 43 años para 
los hambres y 46 para las mujeres. 
Estos individuos son de inteligen
cia normal. 
La terapia con estrógenos en la 
primera adolescencia puede ser 
considerada para las muJeres 
relativamente altas con síndrome 
de Marfan, con el próposito de 
limitar su estatura. 

Autosomal dominante con variabili
dad suficientemente amplia en su 
e~presión en casos espor~dicos no 
familiares. La enfermedad puede 
ocurrir sln ectopia del cristalino 
y sin aracnodactilia pronunciada. 
Ha sido determinado un defecto 
bAsico en el tejido conectivo; 
pero también ha sido observada 
acumulación de mucopolisacáridos 
dentro de las c~lula~ de la aorta 
de un individue afectado. Celulas 
fibroblAsticas cultivadas, de los 
individuos con síndrome de Marfan 
muestran inclusión citoplasmica 
metacromatica. 
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SINDROME DE MOHR 

Sinonimias Síndrome OFD, tipo 11 

Mohr describio estos patrones severos en hijos 

masculinos en 1941 y por lo menos dieciseis casos han sido 

reportados. 

ANORMALIDADESt 

GENERALESt 

ROSTROS V BOCAt 

EXTREMIDADES: 

Lengua hendida, sordera conducti
va, reduplicación parcial del 
hallux. 

Estatura corta, sordera conductiva 
que se debe aparentemente un 
defecto en los oídos. 

Fisura parcial en la línea media 
del labio, lengua hendida en la 
línea media, puente nasal bajo 
con desprendimiento lateral del 
canto interno, punta nasal amplia, 
a veces bífida, hipertrofia del 
frenillo, nódulos en la lengua, 
hipertrofia del proceso alveolar, 
hipoplasia del arco cigomático, 
maxila y cuerpo de la mandíbula. 

Duplicación parcial del hallux y 
del primer metatarso, huesos 
cuneiformes y cuboides. Manos 
relativamente cortas con clinodac
tilia del quinto dedo. Extensión 
metafiseal e irregularidad. 

ANORMALIDADES OCASIONALES• Paladar hendido, ausencia de inci
sivos centrales, pectus escavatum, 
escoliosis. 

. HISTORIA NATURAL: 

ETIOLOGIA: 

Estos pacientes aparentemente 
tienen inteligencia normal, la 
cirugía plástica esta indicada 
para las fisuras, frenillos y la 
reducción en la duplicación del 
hallux. La intervención quir~rgi
ca para reconstruir los canalicu 
los auditivos no tuvo éxito en uñ 

caso. 

Presumiblemente autosomal recesi
vo. 

104 



COMENTARI01 Esta condición puede ser confundi
da facilmente con el síndrome 
Oral-facial-digital. 

Observe las alteraciones en el labio superior. 

Hueso anómalo del ler. metatarsiano. 
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Niña de 2 días de 
edad, con cara -
plana, hipertelo
rismo, el ítoris -
p~equeño 

Varón de 3 dias de 
edad con mi cropenP., 
hipertelorismo, he
mangioma capilur -
centrnl en la frpr1-
t1? 

0/J~+·rvL> n,1rii Df:!'Ql!'::>?ía, hipr:·rtPlorismr:1, 
micrupene y vüriaciones cort~s de manos. 
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SINDRDME DE ROBINOW 

Slnonimi&a Síndrome fetal de la cara. 

Inicialmente fu@ reportado por Robinow v colaboradores 

en 1969 y por lo menos 10 casos adicionales han sido 

reconocidos. 

ANORMALIDADES• 

CRECIMIENT01 

EXTREMIDADES1 

ESPINAi 

ORGANOS GENITALES1 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 

ORAL-FACIAL1 

EXTREMIDADES1 

OTROS1 

HISTORIA NATURAL1 

.Perfil facial plano, brazos cor
toJ genitales hipopl&sicos. 

Macrocefalia, fontanela anterior 
grande, protuberancia frontal con 
hipertelorismo aparente, nariz 
peque~a respingada, filtrum largo, 
boca pequeña con micrognatia, 
proceso alveolar hipoplAsico y 
dientes apiñado5. 

Brazos cortos con braquicefalia. 

Hemivertebras. 

Pene pequeño, clítoris y labios 
mayores atresicos, criptorquidia. 

Lunares en flama, dobladuras epi
cantales, orejas rotadas posterio
rmente, macroqlosia, paladar oji
val, üvula bifida o ausente. 

Pulgares anchos, clinodactilia del 
quinto dedo, dedos hiperextensi
bles, metacarpos cortos, anomalia 
del antebrazo parecido al de Ma
delunk, dislocación de la cadera. 

Convulsiones, deficiencia en el 
lenguaje, defecto atrial septal, 
pectus excavatum, anomalía en las 
co5tillas, hernia inguinal y quis
te pilonidal. 

La hipoplasia del pene provoca en 
los pacientes la duda de su 
desenvolvimiento normal en su 
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ETIOLOGIA1 

futura actividad sexual. El 
desarrollo ha sido normal en la 
mayoría de los individuos. El 
únlco adulto, una mujer, midió 4 
pies 10 pulgadas de altura. 

Herencia autosomal dominante se 
diagnostico en la familia reporta
da por Robinow y colaboradores. 
Walington reportó hijos afectados 
de padres normales y otros caso 
han sido esporádicos en las fami
lias. Exist~ la posibilidad de 
heterogeneidad etiológica en esta 
enfermedad. 
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SINDROME DE SAETHRE - CHOTZEN 

Slnonimia1 Acrocefalosindactilia tipo III 

Originalmente descrito por Saethe y por Chotzen a 

principios de los 30, esta enfermedad ha sido solamente 

apreciada una vez como una entidad distinta. El sindrome ha 

sido frecuentemente diagnosticado en reportes pasados. 

En la experiencia del autor, esta ha sido la enfermedad 

hereditaria mAs comUn en la cual la craneosinostosis coronal 

puede ser un factor asociado. 

ANORMALIDADES1 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES 1 

OTROS1 

Braquicefalia, con hipoplasia ma
xilar, pabellón auricular 
prominente, sindactilia. Variabi
lidad de casi todos los factores. 

Braquicefalia con frente prominen
te presumiblemente unida a la 
sinostosis de la sutura coronal. 
Hipaplasia maxilar con paladar 
angosto. Asimetría facial con 
desviación del septum na5al. 
Orbitas saltadas. Hipertelorismo, 
Ptosis del párpado. Pedúnculo del 
oído, prominencia que se extiende 
de la raiz de la h~lice a la 
concha, oidos peque~os, fontanelas 
grandes que tardan en cerrar. 

Sindactilía generalmente parcial, 
más comunmente del segundo y 
tercer dedos o tercer y cuarto 
dedos de los pies. 
Braquidactilia de leve a moderada 
con falanqe distal pequefia y 
clinodactilia del quinto dedo. 
Incremento palmar superior simple, 
pulgares amplios y grandes, hallux 
valgus, extensión limitada del 
codo. 

Claviculas cortas con hipoplasia 
distal. 
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ANORMALIDADES OCASIONALES1 Paladar hendido, deficiencia 

HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOGIA1 

mental. estatura pequeña, sordera, 
estrabismo, anomalias vertebrales, 
metacarpos cortos, anomalias 
cardiacas presumidas lsoplos>. 
criptorquidia, anomalia renal y 
craneosinostosis por presión in
tracraneal incrementada. 

Aunque la mayoría de los pacientes 
son aparentemente de inteliqencia 
normal, la deficiencid men~al de 
u11 grado leve a moderado ha skdo 
una c:aracter-istica, ya que 
ésta sea un remanente de una 
craneosinostosis secundaria. 
La apariencia facial tiende 
mejorar durante la infancia. 

Autosomal dominante con una 
variación amplia en e~presión. El 
autor ha evaluado una familia 
ln Cual el hijo tuvo craneosino:,
tosis cor-anal que requirió una 
i11lerve11ción quirúrgica temprdn~ v 
no presentó d~fecta e11 los miam
bros. El padre, no tenia craneo?i
nostosis, pero presentó sindacti
lia en manos y pies, pulgares 
am~lios de lps dedos de los oie~. 
Combinando los índicias en el 
padre y en el hijo se obtuvieron 
la mayoría de los factores 
varibles del sindrome Saethre
Chotzen. 
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SINDROME DE SMITH-LEMLl-OPITZ 

Cuatro pacientes con esta enfermedad fueron descritos 

por Smith y colaboradores en 1964 y subsecuentemente por lo 

menos 43 caso~ han sido reportados. 

ANORHALIDADES1 

CRECIM!ENT01 

DESARROLLO a 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES• 

ORGANOS GENITALES1 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 

Ventanas de la nariz evertidas y 
ptosis de los pArpado5 1 sindacti- · 
tia de segundo y tercer dedos, 
hipospadias y criptorquidia en los 
varones. 

Moderadamente pequeño al nacimien
to con subsecuentes fallas en el 
desarrollo. 

Deficiencia mental de moderada a 
severa con tono muscular alterado 
y variable. 

Microcefalia con Area frontal an
gosta, aurículas colocada~ en for
ma baja, ptosis de los parpados, 
dobleces internos epi cantal e~. 
estrabismo, punta de la nariz 
amplia con ventana de la nariz 
evertidas, amplios bordes alveo
lares de los maxilares secunda
rios, micrognatia. 

Crecimiento ~imiesco, secuencia de 
patrones en espiral del borde 
alveolar digital, sindactilia del 
segundo y tercer dedos del pie. 

En varones; Criptorquidia, hipos
padias de leve a severas. 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL1 Convulsiones. 

FACIAL1 Paladar hendido, cataratas. 
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EXTREMIDADES1 

OTROS1 

HISTORIA NATURAL1 

ET!OLOGIA•. 

Dedos flexionados, dedo o dedos 
asimetricamente cortos, tri radio 
axial distal, polidactilia, 
metatarsos adductus, pie vertical, 
dislocación de la cadera. 

Anomalías cardiacas, hipoplas1a 
del timo. estenosis pilórica, 
hernia inquinal, unomalia renal, 
fisuras bajas en el hueso sacro, 
fisura anterior del ano, normalme
nte tienen cabello rubio. 

Muct1os de los bebés nacen con los 
qlGteos hacia el frente. La 
dificultad de alimentación v los 
vómitos han sido los problemas 
frecuentes en la primera infancia 
y el 20% de los pacientes 
en el primer a~o. La muerte 
aparenta est~r relacionada con 
neumonia en la mayoria de ellos, 
u110 de ello5 t1Jvu una neumon¡a 
hemorraqica necrosante con varice
la, ~upuestamenle por una respues
ta inmune. Los ~~tud1os de necrop
sia han mostrado defectoG serios 

la morfoq~nes1s del cerebro, 
inclt1vendo m1crocef alia 1 hipopla
s1a en los lobulos front.'lles~ 

h1poplas1a Uel cerebro y cerebelo 
y ventrículos dilatados. La con
ducta irritable y los chillidos 
estrQpitosos son un síntoma duran
tP ln infancin. 

Autosomal reces1vo. Más de un 
hijo ha sido afectado en el 40% de 
las familias y hay dos casos 
reqistrados de consanguinidad de 
los padres. 
La frecuencia más alta se ha 
reportado en los varones. 
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Mano v placenta de un recién nacido muer·to. 
pre~entando sindactilia y qui5tes htdatiformes 

tJi~o con crrcimiento asimPtrico 
def ir: i Pr1t e4 i::;-,1 ndilct. i 1 i a de 3er 
v 4tn ctl?dos. retraso en el de
sarrollo mP.ntal: presenta cre
e l mi erito desprooorci onado del 
cuerpo ~on r~soecto al cráneo. 
observa1nos cara oeque¡a. 
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SINDROME TRIPLOIDE V SINDROME MIXOPLOIDE, 
TRIPLOIDE V DIPLOIDE 

Triploide, conjunto completo de cromosomas extras, se 

estima que ocurre en cerca del 2% de los casos concebidos. 

La mayoria son abortos, contandose alrededor del 201. de 

todas las anomalias cromosomicas que provocan abortos 

espontaneas. Los embarasos triploides pueden estar 

acompañados de grados variables de toxemia. El mal trato 

ietal puede estar relacionado con cambios placentarios o con 

características citogenéticas, sólo 3% de 69 concebidos XYY 

sobreviven hasta ser reconocidos. Lunares hidatiformes 

parciales estan normalmente asociados con un feto dlploide y 

raramente sufre cambios malignos. Los lunares clásicos 

muestran hiperplasia trofoblastica más pronunciada. Estos 

lunares muestran un c·ariotipo diploide y son totalmente 

andrógenos de origen. 

En forma menos frecuente, los infantes triploides 

sobreviven después de 28 semanas de gestación aunque tengan 

un crecimiento intrauterino retardado severo. Más de 50 

estos infantes han sido descritos a la fecha. Ejemplos de 

diploide/ triploide/ mixoploide han sido r~conocidos menos 

frecuentemente, con sólo 14 casos reportados, hasta ahora. 

La deficiencia de crecimiento asim~trico con sindactilia 

moderada y ambiguedad genital ocasional en 46, XX /69, 

indibiduos XXV, ha sido importante para el diagnóstico en 

individuos mixoploidicos. 

115 



ANORMALIDADES1 Placenta grande con cambios hida
ti formes. Deficiencia del creci
miento, sindactilia del tercer y 
cuarto dedos. 

ANOMALIAS QUE SE ENCUENTRAN EN EL 50% O MAS DE LOS CASOS 

PLACENTA a 

CRECIMIENT01 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES1 

Grande, con tendencia hacia 
cambios hidatiformes. 

Crecimiento prenatal desproporcio
nado, deficiencia que afecta al 
esqueleto más que a la región 
cefalica. 
En individuos mixoploides, el 
crecimiento del esqueleto es 
asimétrico. 

Cal varia displásica con gran 
fontanela posterior, hiperteloris
mo ocular con defectos en el ojo 
del rango de coloboma a microftal
mia, puente nasal bajo, oídos 
deformados y bajos, microqnatia. 

Sindactilia del tercero y cuarto 
dedo, crecimiento simiesco, pie 
equinovarus. 

SISTEMA CARDlAC01 Defecto cardiaco congénito (defec
tos septales atrial y ventric
ular>. 

ORGANOS GENITALES1 Varones: Hipospadias, micropene, 
criptorquidia, hiperplasia de las 
c~lulas de Leydig. 

OTROS1 Anomalías del cerebro, incuyendo 
hidrocefalo y holosencefalia, hi
poplasia adrenal y anomallas re
nales, incluyendo displasia quis
tica e hidronefrosis. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Labio hendido o paladar hendido. 
Se ha observado en por lo menos 
50'l. de los casos desarrollo anor
mal del cráneo, atresia croanal. 
heterocromia del iris meningomie
locele o hernia umbil cal, anoma
lías en el tracto bil ar. incluye
ndo aplasia de la ves cula biliar, 
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HISTORIA NATURAL• 

ETIOLOGIA1 

rotación incompleta del colon, 
pulgares colocados en forma próxi
ma!, clinodactilia del quinto de
do, dedos de los pies extendidos. 

En placentas con molas idatiformes 
asociados con sindrome de feto 
triploide se les ha observado 
desarrollo de cariocarcinoma. 
Todos los casos de sindrome 
triploide se han muerto en el 

·Primer periodo neonatal o 
generalmente son abortados, el 
caso de sobrevivencia más larga ha 
sido registrada con 5 meses. 
Los individuos con el sindrome 
diploide/ triploide/ mixoploide 
gneralmente sobreviven y presen
tan diferentes retrasos en su 
desarrollo psicomotor dando como 
resultado una asimetría corporal. 
Generalmente requieren de un tacón 
para elevar el miembro mas corto y 
prevenir de esta manera la esco-
1 iosis compensatoria; algunas per
sonas suelen parecerse a las del 
síndrome de Silver. El diagnóstico 
del síndrome requiere de cultivos 
de las células triploides, fibrob
lastos de la piel ua que se ha 
observado su desaparición en los 
leucositos per1fericos de la san
gre. El grado de asimetría es
tructural no corresponde con las 
proporciones de las células trip
loides. Las cuales crecen con la 
misma variabilidad de las células 
diploides excepto de aquellas con 
el complemento XYY, las cuales 
crecen más despacio. 

En la mayoria de los casos la 
colocación extra de los cromosomas 
sigue un patrón con el 66% 
atribuido a fertilización doble, 
24'l. debido a la fertilización con 
es esperma diploide y el lO'l. como 
el resultado de fertilización de 
un huevo diploide del que no se 
desprendió un cuerpo polar, 60'l. de 
los casos han sido XXV y el resto 
XXX. Es común que más de un 
cromosoma X quede activo en el 
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triptoide. La edad avanzada de la 
madre como un factor importante no 
ha sido demostrado y no hay datos 
tdmpoco para indicar un riesgo de 
recurrencia elevado como lo que se 
ha observado en las enfermedades 
cromosomicas debidas que no 
e~iste disyunción. 
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Hipoton1a rJe 
pie5 v manos 

119 

Fontanelas amplids 
microcefalia, hipa-· 
plasia de las orb1-
t.a~ 

Implantación bajn 
dP. las nrejas 



SINDRDME DE TR!SOMIA 18 

Esta enfermedad fue reconocida como una entidad especifica en 

1960 al ser descubierto un cromosoma 18 eHtra, en recién 

nacidos con un patrón particular de malformación <Edwards, 

Patav y Smlth l • Es el segundo síndrome más común de malfor-

mación multiple, con una incidencia de alrededor de 0.3 por 

1000 en los niños que nacen. Ha habido una preponderancia de 

3:1 entre hombres y mujeres. Varias revisiones han propor-

cionado un conocimiento más completo de este síndrome. 

Más de 130 diferentes anormalidades han sido notadas en 

la literatura de los pacientes con síndrome de trisomia 18 y 

por lo tanto la lista de anormalidades ha sido dividida en 

aquellas que ocurren en el 501. o mas de los pacientes, entre 

el 10 y 50'1'. de los pacientes y en menos del lO'l. de los 

pacientes. 

ANORMALIDADES ENCONTRADAS EN sor. o MAS DE LOS PACIENTES 

GENERAL1 

Mano con el puño cerr~do, esternón 
corto, borde del arco dermal bajo. 

Actividad fetal febril, llanto 
d~bil. Tiempo alterado de 
gestación, un tercio prematuro, un 
tercio postmaduro. 
Placenta pequeña, arteria 
umbilical única. 
Deficiencia de crecimiento, de un 
peso al nacimiento de 2340 gr. 
promedlo. 
Hipoplasia de músculo esquel~tico, 
tejido subcutAneo y adiposo, 
deficiencia mental, hipertonicidad 
<después del período neonatal). 
Respuesta disminuida al ruido. 
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CRANEOFACIAL1 

MANOS Y PIES1 

TORAX1 

PARED ABDOM!NAL1 

PELVIS Y CADERA1 

ORGANOS GEN!TALES1 

PIEL1 

SISTEMA CARDIAC01 

Occipucio prominente, diámetro 
bifrontal angosto. auriculas 
malformadas y bajas. Fisuras 
palpebrales cortas. Abertura oral 
pequeña, arco palatino angosto, 
micrognatia. 

Mano con puño cerrado, tendencia 
al traslape de los dedos índice 
sobre el tercero o quinto sobre el 
cuarto. Ausencia de pliegues dis
tales en el quinto dedo con o sin 
pliegue~ distal en el tercero y 
cuarto dedos. 
Diseño del arco dermal baJo. en 
seis o más puntas de los dedos. 
Hipoplasia de las uñas, especial
mente en el quinto dedo del pie. 
Hallux corto, frecuentemente dor
siflexionados. 

Tórax corto, número reducido de 
centros de osif1caci6n. pezones 
pequeños. 

Hernia inguinal o umbilical y 
diastasis de rectos 

Pelvis pequeña, abducción limitada 
de la cadera. 

Varones: Criptorquidia. 

Redundante, hirsutismo suave en la 
frente y nuca, cutis marmcreo. 

Defecto ventricular septal, defec
to auricular septal, conducto ar
terioso persistente. 

ANORMALIDADES ENCONTRADAS DEL 10 A~ 50'l. DE LOS CASOS 

CRANEOFACIAL1 Labio hendido, paladar hendido o 
ambos, fontanelas amplias, micro
cefalia, hipoplasia de los bordes 
orbitales. Dobladuras internas 
epicantales, ptosis de los párpa
dos, opacidad de la córnea. 
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MANOS Y PIES1 

TORAX1 

ORGANOS GENITALES1 

AN01 

SISTEMA CARDIAC01 

PULMONES1 

DIAFRAGMA! 

ABDOMEN1 

RENAL a 

Desviación radial o ulnar de la 
mano, hipoplasia o ausencia de los 
pulgares, crecimiento simiesco. 
Equinovarus, sindactilia del seg
undo y tercer dedo del pie. 

Relativamente amplio, con o sin 
pezones amplios. 

Mujer: Hipoplasia de labios 
mayores con clítoris prominente. 

Mal colocado o ano en forma de 
tunel. 

Aorta bicúspide y vAlvulas pulmo
nares, nodulaciones en paredes 
valvulares, estenosis pulmonar, 
coartación de la aorta. 

Mal segmentación o ausencia del 
pulmón derecho. 

Hipoplasia muscular con o sin 
eventración. 

Divertículo 
heterotopico 
onfalocele, 
del colon. 

de Meckel, páncreal 
y tejido esplénico, 
rotación incompleta 

Defecto de herradura, riñen ecto
pico, uretra doble, hidrcnefrosis, 
riñón polcquisticc 

ANORMALIDADES ENCONTRADOS EN MENOS DEL IOX DE LOS CASOS1 

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL1 Parálisis facial, escases de 
mielina, microgiria, hipoplasia 
cerebelar, defecto del cuerpo 
calloso, hidrocefalia, mielomenin
gocele. 

CRANEOFACIALI Silla turca alargada y angosta. 
Fisuras palpebrales oblicuas, hi
pertelorismo, ccloboma de iris, 
cataratas, microftalmia, atresia 
de coanas. 

MANOS1 Sindactilia del tercero y cuarto 
dedos, polidactilia, metacarpo 
corto del quinto dedo. 
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OTRAS ANORMALIDADES DEL E6QUELET01 

ORGANOS GENITALES1 

CARDIOVASCULARI 

ABDOMINAL• 

RENAL1 

SISTEMA ENOOCRIN01 

OTROS1 

HISTORIA NATURAL1 

Aplasia radial. Osificación in
completa de la clavícula. Hemive
rtebra. vertebra fusionada, cuello 
corto, escoliosis. anomalias en 
las caderas, pectus excavatum, 
dislocación de la cadera. 

Varones: 
bifido. 

Hipospadias, escroto 

Mujeres: Utero bifido, hipoplasia 
de los ovarios. 

Anomalia en la arteria coronaria, 
transposición de grandes vasos, 
tetralogía de Fallot, coartación 
de la aorta, dextrocardia, arteria 
subclavia anómala, proliferación 
de la intima de las arterias con 
cambio arterioesclerótico y calci
ficación de la media. 

Estenosis pilórica, atresia ~xtra
hepática biliar, hipoplasia de la 
vesícula biliar, calcules, ano 
irnperforado. 

Hidronefrosis. riñón poliquistico, 
(quistes pequeños). 

Hipoplasia de la 
suprarrenales. 

tiroides y 

liemangioma, hipoplasia del timo, 
fistula traqueoesofageal, trombo
citopenia. 

Los recién nacidos con síndrome de 
trisomia 18 son generalmente 
d~biles y tienen una capacidad 
limitada de sobrevivencia. La 
resucitación se les da a menudo al 
nacimiento y puede tener episodios 
apneicos en el periodo neonatal. 
Por la pobre capacidad de absor
ción puede necesitar alimentarse 
por sonda nasoqastrica. pero aún 
con un cuidado óptimo tardan en 
desarrollarse. 
El 30'l. mueren en el primer mes y 
el 507. en dos meses, sólo el 10% 
sobreviven el primer ~ño como 
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TRIBOMIA 18 PARCIA~• 

individuos afectados mentalmente 
en forma severa. 
Una ~ez que el diagnóstico se ha 
establecido, el autor recomienda 
limitación de todos los me.dios 
médicos para prolongar la vida. 

La trisomia de gran parte del 
cromosoma número 18. La qran 
mavoria de los casos ha completado 
una trisomia 18, resultando de las 
fallas de la distribución cromo50-
mica, la cual es mas tendiente a 
ocurrir en una edad materna alta; 
la edad materna para el nacimiento 
de niños con este sindrome es de 
32 años. Los casos de trasloca
ci ón y el resultado del rompimien
to cromosomico pueden ser exluidos 
solamente por estudios cromosomi
cos. Cuando tal caso ~s encontra
do, los pacientes deberían t~ner 

estudios cromosomicos para deter
minar si uno de ellos es un porta
dor de traslocación balanceada con 
alto riesgo de incidenciencia 
un desarrollo futuro. Aunque no 
existen estudios adecuados de rie
sgo de incidencia; existen casos 
completos de trisomia 18, afirman
do que el riesgo de incidencia 
sería mucho más bajo que el 1% de 
casos completos de trisomia 21. 
Esta Ultima af irmaclón indica que 
mas individuos con trisomia 10 
mueren en la vida fetal o 
embrionaria, como se sugiere por 
hallazgos cromosomiccs en abortos 
espontanees. 
Mosaiquismo para el cromosoma 18, 
lleva una expresión clínica del 
patrón de información de trisomia 
18, con el cual se ha observado un 
mayor grado de sobrevivencia y 
ninguna variación entre el más 
pequeño y el patrón completo. 

La trisomia del brazo corto causa 
un aspecto clínico no especifico y 
una deficiencia mental leve o 
nula. Los casos con trisomia 
familiar del brazo corto, centro
mero y próximo a un tercio del 
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largo total delbrazo, muestra la 
trisomia 18 aunque no el patrón 
total. 
La trisomia para todo el brazo es 
clínicamente indistinguible de la 
trisomia 19 completa. La trisomia 
de un tercio distal o la mitad del 
largo total del brazo lleva un 
aspecto parcial de la trisomia 18 
con una mayor sobrevivencia y 
deficienccia mental menor en la 
primera infancia, los pacientes 
aparentan casos de trisomia 18, en 
los adolescentes y adultos mues
tran un patrón no específico de 
malformación incluyendo bordes 
orbitales prominentes, puente na
sal ancho y prominente, 1 abi o 
superior vuelto al reves, mandíb
ula descendente, orejas pobremente 
mod&ladas, •uello corto, dedos 
hiperextensibles, hipotonía muscu
lar, la deficiencia mental es 
severa y cerca de un tercio de 109 
pacientes sufren convL•lsiones. 
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SINDROME XXXV Y XXXXY 

Tanto mas grande sea la aneuploidia, de XXV a AX~XY, 

mas severa es la deficiencia de crecimiento. deficiencia 

mental, hipoqenítalismo y otros factore~~ Las anomalias oue 

se enlistan abajo son para el s1ndrome XXX~Y y la~ 

inv~stigacinnes para el ~indrome i~xv ~e eMtienden desde los 

factores mas beniqno~ del XXV hAsta ~J final del esoectro 

más severo. 

ANORMALIDADES PARA EL S!NOROME XXXXYt 

DESARROLLOs 

CRECIMIENTO• 

CRANEOFAC!ALs 

CUELLO! 

lORAX1 

rrecuencia basada de JI a 32 casos 
para cada anomalía. 
Hipogenitalismo. pronación limita
da del codo, arruaas dermales en 
las yemas de los dedos. 

De~iciencia mental, cociente inte
lectual de 19 a 57, siendo el 
cociente intelectual promedio de 
34. Hipotonia, laxitud de arti
culaciones o ambos, en ce~ca de un 
tercio. 

lend~ncia a tener bajo ceso al 
nacimiento. estatura corta, madu
ración Osea retardada. 

Sutura escleróticc.\ craneal, ojos 
colocados en forma amplia, fisuras 
palpebrales tendientes hacia arri
ba, doblez epíc:arital interno, es
trabismo. Puente nasal bajo. 
punta nasal ancha o doblada, proQ
nati~mo mand10ular, anomalia~ au
rlcular <mal formada grande v hacin 
abajni. 

Corto. 

Est:ern6n qruesa. 
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EXTREMIDADESt Pronac:t on l 1m1 tacta del codo. 
sinastoñis rad1olunar. clinodar.t1-
l1a del ~u1nto dedo, co~a valoa. 
oenu vaJqum, pie plano. d1spias1a 
epitiseal normalmente leve. 

CRESTAS DERMAl.ES1 Alta frecuenc1 a del patrón del 
arco ha jo de 1 as vemas de los 
dedo.:;. con una suma total de solo 
50, contra el promedio de varones 
de un total de 144. 

ORBANOS GENITALES1 Pene pequeño. testicuJos pequeñas. 
tubulos hipopl.1sicos, d1smuc:10n de 
células de Levd1q, criptorqu1d1a. 
escroto hipoplAsico. 

ANORMALIDADES OCABIONALEB1 Paladar hendido, obesidad, occ1-
pucio plano, microcefalia, incJi
nac16n ant1monqoloide de ft~uras 

paJpebrales, iris con manchas, 
miopia, dientes pequeños en terma 
de estaca, cuello enrollado C12XJ, 
pectus excavatum. defecto conqén1-
to del corazón especialmente con
ducto arterJal persistente, hernia 
umbilical, escoliosis, crecimiento 
simiesco, en los pies, dedos de 
los pie~ anormalPs, amplia aber
tura f?ntre el primero y sequndo 
dedos del Ple, hipospad1as, escro
to bífido. 

HISTORlA NATURAL1 

ETIOLOtJIAt 

Los problemas prenatales de adap
tación son frecuentes; el crec1-
rniento l1nenr es oeneralmente 
lento. l.a infertilidad y la viri
lidad inadecuada se pueden antici
par. 
Dependidiendo de la situacón a lo 
largo de la vida, el emplazo de la 
terapia de testosterona puede ser 
considerada entre los 11 y 12 anos 
de edad. 

Los diaqnóst1cos de XXXY o XXXXY 
pueden ser confirmados al encon
trarse muchas más de 2 o 3 masas 
de cromatina X en la intertase 
núcleica <frotis bucal J. En el 
varón se ha enrontrado de 48 a 49 
cromosomas con cromosomas X extra. 
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COMENTAR!OS1 Aunque algunos de los factores 
pueden sugerir inicialmente un 
síndrome de Uown, el patron 
completo de las anomalías es qene
ralmente una variación en su d1aq
nóstico. 
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Niño de 2 
semanas 

A los 4 <tño~ 

lle 11 

129 



Sincnimiaa 

SINDROME 4p 

Síndrome de supresión del brazo corto del 
cromosoma 4. 

Después de la delineación del síndrome Cre-du-chat, 

los pacientes ocasionales con supresión del brazo corto de 

un cromosoma de grupo B se ha encontrado que les ha faltado 

el llanto típico y algunos factores de esta condición. 

Estudios de laboratorio autoradiogrAfricos revelan que el 

cromosoma deficiente era de un número 4 antes que el número 5 

y la detección de tales ca5os po5teriores fu6 un nalla2go 

clínico consistente que permitió la d~finición del síndrome. 

ANORMAl..IDADES1 

CRECIMIENT01 

OESARROl..1..0& 

CRANEOFACIAL.1 

EXTREMIDADES1 

OTROS: 

Hipertelorismo ocular con nariz 
corta o amplia, microcefalia y 
asimetría craneal, oído con orifi
cio auricular simple y coloc:·ado en 
forma baja. 

Deficiencia marcada en el creci
miento prenatal, microcefalia. 

Actividad fetal d~bil hipotonia, 
deTiciencia mental severa, con
vulsiones. 

Labio hendido y paladar fisurado, 
boca doblada hacia abajo en forma 
de pescado, labio superior y 
filtrum cortos, micrognatia. es
trabismo, deformidad de iris, hi
pertelorismo ocular, dobladuras 
epicantales, glabela prominente, 
defectos en la linea media poste
rior de la frente. Asimetría 
craneal. Orificios preauriculares. 

Bordes hipoplásicos dermales. bor
des dermales bajos, crecimiento 
simiesco. Pie equinovaro. 

Hipospadias, criptorquidia, hoyue
lo sacral. Anomalías cardíacas. 
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ANORMALIDADES OCASIONALES1 E•oftalmns, defecto de la mlt•n ae 
las cejas, defecto cardiaco, 
mPtatarso equ1novaro, ausencia de 
rama púbicn, desarrollo retardado 
de lo~ huesos v puhertar1 precoz. 

HISTORIA NATURAL1 Estas niños presentan alteraciones 
mentales profundas y tienden a 
tenP.r convuls1ones motaras seve
ra5~ mayare~ y m~nores. 

ETIOLOGIA1 

CílMl'NTARIOS: 

AQtlf?l los que sobr-eviven mas al la 
de la primera ed;ad han mostrado 
cnntinuar con un crecimiento ba1n, 
con lJna propensión a las intec·
cione~ en las via~ resniratoria~. 

La suprpsi ón parcial dc.::.I hrazo 
corto del cromosoma 4. Los cromo
somas dP. los OAdre, r1eber1Mn ser 
e!;;tudi nr1os tli\ra rh~tprmi nnr cual -
íltJJP.r tr'1slocac1c'ln, riuP OP.neral
mente norta Pl padre. 

1 a n<"rtP nJ':'r-r11rl~"1 nuer:t"' c.Pr tA.n 
PF?<lUPña como ctel 20'l. del bra~o 

~ortn del ~romn~omA. 4 v aún PlJede 
requerir dP un estudio nrofa5e 
cromosomal pAr~ deteccin11. El 
cu1tor ha tenido e><per1encia con 
cu~trn casos de los que se ha 
nerdido evaluación cromosom1ca 
inicial. 
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Niña de 9 meses con talla 
de 5 me~e~. Al nacimiento 
al c:an7ó una tal 1 a de 18 
PlJln~das. Observe el re
traso en la dentición 

Niño de 6 nños con tal 1 a de 
1 y medio año5. CJbserve el 
nt ieque dP.l epi canto intP.r
no y cráneo relativamente 
pequeño con frente anansta 
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SINDRDME 5p 

Slnonlmla1 Si nrtrome Cr1 -du-chc"t; 51 ndrnme de la supreo:;;1 ón 
parcial del brazo corto deJ cromosoma número 5. 

l.PJPune describió primero Psta cnnd1riOn en 1963. Los 

reportPs postPrinres hnn aumE>ntado a mais de> 30 los casos. 

ANORMALIDADESt 

GENERALt 

Llrtnto parP.ctrlti al dP.l qato en la 
prlmPra infancia. mi~rocefalia. 

lnclinaciñn rlPscPnrlente dP. las 
fi5ura~ nalpebra)P~. 

PP~n disminuido al nac1m1ento lme
nos de 2.~ Kq. Crecimiento lento, 
llantn pnrec1dn al del qato. 

DESARROLLO• DPficiencia mental, hipotonia. 

CRANEOFACJALI Microcefalia, cara redonda, hipPr
telorismo, dobladuras ep1cantales, 
inclinaciñn descendente d las fi-
~uras palpebrales. Estrabismo a 
veces diverqente, ore1as hacia 
abajo pobremente formadas, as1me
tria facial. 

CARDIOVASCULAR1 Enfermedades cardiacas conq~nitas. 
<variable en tipo>. 

MANOS1 Crecimiento simiesco, trirad10 
ñistal axial, metacarpos levemente 
Cf")rtoc;. 

ANORMALIDADES OCASIONALESt Labio hendido y pñladar hendido, 
miop;a, atrofi~ óptica, úvula bí
t 1r1a. maloc-lusión dentaria, cuello 
corta, clinodact1lia, hPrn1a in-
0u1n~L, cr1ntorqu1d1a, ausencia 
del ri~ón y ba10, h~mivertebra, 

~~colin~i~. pie~ planos, caída 
prematura del cabello. 

HISTORIA NATURAL1 ~l peso al nacimiento ha 
reqi~tradn de 1600 a 3570 qrs. con 
un prnmedin de 2h~O qrs. 
~l llanto de maullido se ha rela
cionado con un decsarrol 1 n 1 ar i ngea 
anormal. se vuelve menos pro
nunciado conforme aumenta la edad 
del paciente, por lo que el diao-
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ETIOLOGIA1 

nó~tlco presenta mayor diflCL1ltad 
en los pacientes mayores. 
F.:l cociente intelectual es del 
ranqo de 20 a 30. La mayoría son 
ambulatorias; c;;ólo un paciP.nte ha 
tenido una capacidad de hablar 
limitada. l.a e~coliosis es fre
cuente. 

La anamalia cromosomica en la oue 
eK i ste la supresión parcial del 
brazo corto del cromosoma número 
5, ha aparecido como un fenómeno 
reciente en la mayoría de los 
casos. Un padre con traslocación 
balanceada ha sido encontrada en 
el JO a 15% de los pacientes 
aumentando el riesqo de recurren
ci a. 
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SINOROME 9p 

(9p monosomico> 

la de5r.ripci0n inicial de esta enfermdad se realizó en 

1973 por Alf1 y colaboradore~, reportando un qran número de 

ANORMALIDADESr 

CRECIMIENTOr 

DESARRíll.L íl 1 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES1 

· CAROIOVASCULAR: 

OTROS: 

CranFosinostosis cnn trigonocefa·· 
tia, fisuras palpebrales oblicuas 
hacia ~rriba. hordeo; supraorbi · 
tales h1portA~icos. 

GeneralmPnte normal. 

Aunque unos J ncti viduns atectados 
han tenido tJn cociente intelectual 
dP. 50. l il mavrn~ 1,; h;¡n s1 rlo cief 1 
cientP~ mentales $evPros. 

Craneosinostos1s que envuelvF? la 
sutura anectopica llP.vando a la 
triqonocefalia, fisuras palpe
brales hñc1a arriba. ojos promi
nentes con bordes supraorb1tales 
hipoplásicos, hipoplasia medio 
facial con nariz corta, filtrum 
larqo con microqnatia, orejas po
bremente formadas con lóbulo hipo·· 
plásico adherente, cuello corto. 

Falanges LarQas en la parte media 
de los dedos con incremento de 
ewtra fleM1ón, falan~es distales 
cortas cor1 IJ~as cortas. atJmento de 
los patrones espirales rtP. la; 
puntas de los ctectos y defecto en 
lñ nosición de los pies. 

Defecto ventr1 c:ul ar septal, con
dt1cto arterial nerfiistPnte v este
nnc;i e; pul manar Pn un tP.rr.i o n un~ 

mitad nP Jns P~L1Pn1e5. 

F.~colio~is. pezonec; colocado~ 

amnliamentP. diastasis recto~. 

hl?rnia iriquinal y umbilir:al. m1 -
cropP.ne y criptorqu1di a en los 
varones. lab1oc; mayores hipoplAs1 
ca~ en 1 as mLJJ eres. 
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ANORMALIDADES DCASIONALES1 Paladar hendido, polidactilia 
postaxial, hernia diafragmática, 
hidronefrosis, anomalías radiográ
ficas de las costillas,claviculas 
y vertebras. 

ETIOLOGIA1 Supresión de la porción distal del 
brazo corto del cromosoma 9. En 
la mayoria de los casos los puntos 
de rompimiento se han localizado 
en las bandas 9p21 6 9p22. 

Pacil~nte de 10 meses. Observe la 
conformación trigonocefalica con 
prom1nenc1a mectopira, fisuras 
pal pebrales oblicuas, nariz pe
queña, cuello corto y pequeño. 

1 y med1 o años, 
cara rer1onda 1 frente amplia, 
r1ar1nds a1n~l1as y nar1z cor
ta. 



Sinonimia. Síndrome de supresión del brazo largo del 
cromosoma JB. 

Oescubierto por Grouchv en 1964, este síndrome de 

desbalance genético ha sido documentado con más de 29 casos. 

ANORMAL! DADES 1 

CRECIMIENT01 

DESARROLL01 

CRANEOFACIAL1 

OIDOS1 

EXTREM!DAOES1 

DRGANOS GENITALESr 

DTROSr 

ANORMALI DAOES DCAS I ONALES 

O.JOS: 

Hipoplasia medio facial, antehéliK 
prominente, patron espiral diqital 

Estatura corta. 

Def1cíenc1a mental con hipotonia, 
rnnrrlinnción pohrP, nistaqmus, 
~nrder~ ~nndt1ctiva. 

l"licrocPt.3.I ia, hi pop! ñ!=>i;. medio 
tMrial ron ojcJs hundtdns, boca en 
tnrmñ de OPS~Ado. paladar njival 
prni unrfo. 

Antph~l1x nrom1nente, nntitraqu5 o 
ambos. Canal p~ternn angosto o 
alrP.c;;i en. 

dedos cónicos v 
primer metacarpo cnrto con riulgar 
oroi.:1ma.J. 1ilt<l trr::u<=>nc1a pn el 
patron Psnir·i!.l c11oital, tr1-·radio 
.=i:-t1al distal. rrer1m1entn sim1es-

l~11~onlas1a distal có11ica de 
la parte ba1a dP las p1~rnas. 

Di~locación nnnrma1 dP los dedos 
dPI n1e. niP v~rt1cal con o sin 
pi r~ 1-HllJi novar o. 

En las m111r.,:.1-F?'i.: 

111 nopl rtsi e-oc;. 
1 <lh t ns lllavores 

En Jos varones: Criptorqutdia con 
n sin pc;crntn y ner1~ oeque~o. 

Hoyuelo~ Pil la piel y nudillos 
c;ntJr-P PI ;u:rnmi ón. flPfer-tor; c:ar-
r1l ;:it:nc;. 

(inhJ aclt1r-as 1 nternas PPl cantal es, 
fisuras obl1cuas palpebrales, h1-
pPrtelort~mo arul~r, d~+ecto de la 
rPt1na disco óptico anormal, 
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OlDOS1 

OTROS1 

HJRTORJA NATURAL 1 

ETIOLOGIA1 

Oído medio atrestco. oidos color:a
dos hacia abajo. 

Paladar henr11dn <:Sú'l.>, pezonec; 
muy separados, riñOn de herradura. 
Linnma en el horde 1 ateral de los 
piRs, eczPma, ausencia de lqa. 

DP.fic1enc::ia mental con cociente 
i ntel PCtual de 40 85 y 
def1c1ec1a Pn crecimiento, varios 
problemas visuales y del oido 
pu~den deiar a estos individuos 
seriamente marcados. Los problemas 
de conducta. incluyendo conducta 
autista o repulsiva, pueden ser 
importantes. 
AU.n asi, alqunos pacientes con 
esta supresi 6n no han si do severa
mente afectados. 
Por ejemplo: Un niño de 10 años 
estudiado por Wertelecki y Gerald 
no fue afectado en forma obvia. 

La supresión de parte del brazo 
larqo del cromosoma 18. Más comUn 
es una supresión simple y 
oca~ionalmente una parte de un 
arco del cromosoma 18. 
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s N O R O M E S CI U E 

INCLUYEN 

L A B I O F 1 S U R A O O 



f-11 ñn r1P 5 alio~• rlr-:> Pdad con estaturM 

rie un 111 ''º c:l1? 3 aí;os 
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SINDROME DE HURLER 

MUCOPOLISACARIDIASIS 

Hurl er identifica esta entidad Pn 1919, dos años 

despu~s el síndrome de Uu,. l er fu~ descrito. 

ANORMALIDADEB1 

CRECIMIENT01 

DE8ARRDLL01 

CRANEDFACIAL1 

DJOS1 

BOCA• 

ESQUELETO Y MIEMBROS• 

BIBTF.MA CAROIAC01 

Rostros grotescos, articulaciones 
duras, deticiencid mental, córneas 
opac:as. 

L>i~minución del crecimiento entre 
los 6 y 10 meses. La estatura 
mAxima es de llO cm. 

Progreso total retardado d~ b a 12 
meses con disminución en el 
crecimiento de 2 a S años. 

Hacracefal i a y escafocefal ia ccin 
prnminenci a frontal.. Cara grates-· 
ca con labios grue'Sos, ventanas de 
la nariz abiertas, puente nasal 
haja y tendencia al hiperteloris-
mo. 

Paredes internas epicantales. Cór
neas opacas, pigmentación retina!. 

Paladar secundario. Procesos al
veolares y tejido gingival hiper
trofico, dientes pequeños mal 
alineados y macroglosia. 

Ensanchamiento diafisial de las 
huesos, mano en forma de garra y 
otras deformidades en los miem
bros, con mayor l imitación de Ja 
eMtenqión y fleMión. Ampliación de 
la caja torácica. Cifosis, qiba 
toracolumbar CiPCundaria a la ver
tphra anterior, cuello corto y 
silld turca en forma de 1 

Sopla~ cardiacos, enfermedade5 
cardiacas que pueden ser debidas 
al engrn~amiento de la intima de 
Jas venas o de )as vAlvulas enro
narías. 
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OTROS: Hir5ulismo - hepatoesplenomeqali~. 

hernia inguinal, hernia umbilir.al, 
dislocación de la cadera, rinitis 
mucoide y sordern. 

ANORMALIDADES OCASIONALESt HidrocP.fal i.a, preo:;.umiblE>mente 1-omn 

resultado de cnntenc16n meningPa e 
hi drncP.l P.. 

HISTORIA NATURAL: 

ETIOLOGIA: 

fl cre>rimierito d11rñntP r;-1 primr;•r-
añn pllf-'de c;.rff mc'1s rApido r¡UP 1 o 
normiil c:on rlpt Pr1 oro ">11hser1u~ntP.. 

ll11riH1tP. los h mesec; hay cambini:. Pn 
¡., r:,:¡r.=t, mñr.rocpfnli"• he:or-nias, lñ 
movi1 irl~d dP la cadPra esta lirn1 -
trir1n.. lú?GíJi.rar.1611 r11ir1oi=.n, tnfP.c-
cionps frPc11Pntr->~ f?n lo.:; canal e~ 
respiratorios. L.=t rlisminució11 rlel 
de-~ .. arr·nl ln niPntttl e·.;ide11tf? 
dtirant.e lt'l sir]uiP.ntP. mitad dPl 
primer· aiio. 
rstos í•d¡·ientf'~. '01CHl nnrm."\)n1l"nt P 
anacibles, f~cilPs dn manejar v ~ 

La 1n1.1P.rte oc-11ri·e r11 la ni ñe;: dPld 
r1o a los problPmas respiratorios o 
r:ompl icac1nnP.s car dinc:as y In 
tir P.VtVPIH:ia t1<'lstn los 10 años rte-> 
Prtarl nn es corn~n. 

A11tnsom1ca r~cesiva. Fl defertn 
pr 1 m;u·· in HS 11na ausencia r1P 1 i c;n -
~omac:.. ñlfi1 (o:) o:-1 hinl11rr:mid;p;~, 

en t ncloc; los t P j 1 dos. 
1 n r:r:msr::ir.uenc i a pñtl,l l'Hl1 ca es 
acuniu 1 rtr i On de mur:cipnl i ~ac¿u· 1 dns 
en Pl pru·Pnri1iinH1 y mJ?i=.énrp.Jlmil y PI 

c.1 m.:u:f~ll<1mi er.t.11 de 1 i pi rlno:. cientrn 
dr.> lnr, IPlirlos r1p11rnnr:11Rs. 

fl di.-H}nósticn ~e ronfirma cor\ lr1 
e1<plorar:-.itin físir·rt, la P><<:rPs11'111 

del <=>ul fatc1 dP ri1~rrn'3tan, el sulf a-· 
to rlP. hpp.=ir;ir1 Pn lri n1~1n.::1 v lñ 

<•11'"1· .. 'llf lil (\¡.- '' ·l_ (!11alurnrildi1Sa p11 

t 1hr·oh\no:.loc;1. 
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Niño de> El años lusa peluca>. c.alle.•11 o d1 sperso. 
DrRSPnta fntofoh1a. blef~rof1mos1s y dient8s 
poco rlesarrollddos. Obsprve en la piel el pe
OllP~o mRlanoma. en dlq1Jna~ 70nas pr~senta der
mati tt §. Estudios han demostrado ausencia del 
riñón dP.recho. con 1111 doble sistema colector 
del ri ñ(Jn j7quiprdo 

Ni~o de 6 mes~s. delqdda. de pi~I seca con 
piqmentacton~s clara escasas. ~abello f\no. 
fotofobia con 1nfl~1m.1ciñn c1P ronjuntiva~. qrie·
las faciales y nrP1as neque~as. Obs~rve las 
diversaq anormalidades de pi~s v manos 
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SINDROME DE D!SPLAS!A HENDIDA Y ECTROOACTILIA ECTODERMAL 

Sinonimias Síndrome EEC. 

Aunque la asociación de ectrodactilia y labio hendido se 

había notado, no fu~ hasta 1970 que Rudiger y colaboradores, 

apreciarón que algunos de estos pacientes también tenian 

factores de displasia ectodermal y llamó a la enfermedad 

sindrome EEC. BiMler y colaboradores añadieron dos casos que 

se sumaron a las observaciones anteriores. 

ANORMALIDADES1 

PlEL1 

CA8ELL01 

DIENTES1 

OJOS1 

CARA1 

EXTl'IEMIDADEB1 

Todos los factores son variables. 

Suave y delgada, conhiperquerato
sis leve. Pezones hipoplilsicos. 

De color claro, enredado, delgado, 
ri·zado. 

Anodcncia parcial, 
caries .. 

mi crodonci a, 

Iris azules, fotofobia, bl1Harofi
mo5is, atresia, defectos del con
ducto lagrimal, blefarofimosis, 
dacriosistitis. 

Labio hendido o paladar hendido, 
hipoplasia maxilar, hipoplasia 
1 eve del mal ar. 

Defectos en la porción media de 
manos y pies, que varia de sindac
ti l i a a ectrodactilia, displasia 
leve de las uñas. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Sordera, auriculos pequeños o 
malformados, anomalia renal. 

HISTORIA NATURAL1 Estos individuos son casi siempre 
de i ntel i genci a normal y se 
adaptan bien. Con el cierre qui
rUrgico de las hendiduras faciales 
mas la necesidad variable de ci
rugía en los miembros, la atención 
de la dentición y cuidado de la 
cabellera. 
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ETIO~OGIA1 

La evaluación oftalmológica prime
ra y continua del maneio del con
ducto lagrimal son imperativo2 1 ya 
que la dacriocistitis crónica con 
cicatrización de la córnea puede 
ser el problema más severo en ésta 
enfermedad. 
Herencia autosomal dominante ya 
implicada, con expresión variable 
y aún falta de penetración que ha 
sido notada en algunas familias. 
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Ni~o de 15 meses con def1ciPncia mental v re 
traso ~n el crecimiento. st1 madrH tomó cl1te
n1 Lhidantoina v fe11oharh1tal durante su end.Ja
razo. Notese las tl~~s y falanqes h1poplasi·
cas, ptnsis media, puente~ nasal relat1v~1mi:?nte 

bajo y cabello qrueso · 
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EFECTOS FETALES DE LA OIFENILHIDANTOINA 

Sinonimia: 

Aunque 

Síndrome de Dilantin, Síndrome fetal de la 
Difenilhidantoina. 

los datos sugieren los posibles efectos 

teratogénicos de los anticonvulsivos que fueron presentados 

por primera vez por Meadow en 1968, la evidencia convincente 

epidemiológica en la asociación entre la difenilhidantoína y 

anormalidades congénitas fueron estudiadas por Fedrick, 

Monson y colaboradores. Estudios posteriores por Speidel, 

Meadow y Hill, han revelado un patrón de malformación que 

puede incluir hipoplasia en dedos y uñas, rostros poco 

comunes, deficiencia mental y del desarrollo. 

ANORMALIDADES1 Variación y combinación de las 
siguientes; el síndrome fetal de 
la difenilhidantoína representa un 
amplio y severo aspecto. 

CRECIMIENTOt 

DESARROLLOt 

CRANEOFACIALt 

EXTREMIDADESt 

Deficiencia del crecimiento de 
leve a moderado, normalmente del 
desarrollo prenatal, pero puede 
acentuarse en los primeros meses 
postnatales. 

Deficiencia mental moderada. El 
desarrollo en la niñez puede ser 
mejor que el que se anticipa al 
inicio de la primera infancia. 

Labio y paladar hendido, fontanela 
anterior amplia, borde metopico, 
hipertelorismo ocular, borde nasal 
deprimido y amplio, nariz corta 
con labio superior arqueado, borde 
alveolar ancho. 

Hipoplasia de falanges distales 
con uñas cortas, espeacialmente 
dedo postawial; arco dermal bajo, 
puntas de los dedos hipoplásicos y 
dislocación. 



OTROS1 

ANORMALIDADES OCASIONALES• 

HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOGIA1 

Cuello corto, anomalías en las 
costillas, pezones espaciados y 
cortos, hernias umbilical e ingui
nal, quiste pilonidal, cabello 
grueso profuso y rizado, hirsutis
mo, linea del cabello baja, creci
miento palmar anormal, estrabismo. 

Microcefalia, braquicefalia, de
formidad en la posición de los 
pies, estrabismo, coloboma, pto
sis, fisuras palpebrales oblicuas, 
cuello enrollado, estenosis de la 
válvula pulmonar y de la válvula 
aórtica, coartación de la aorta, 
duetos arteriosos persistente, 
defecto cardiaco septal, arteria 
umbilical sencilla, estenosis pi
lórica, atresia duodenal, atresia 
anal, malformación renal, hipospa
dias, micropene, genitales ambi
guos, criptorquidia, sindactilia, 
secuencia de malformación holopro
sencefalia. 

Los infantes no han desarrollado 
comunmente ninguna falla en el 
desarrollo durante los primeros 
meses por razones desconocidas. 
Algunas mejoras pueden ser vistas 
en el crecimiento de las uñas y 
falanges distales. Moderados gra
dos de deficiencia mental. Aque
llos con el síndrome fetal de la 
difenilhidantoina que muestran 
efectos múltiples tienen un co
ciente de inteligencia promedio de 
71. 

Aunque solamente los efectos de la 
difenilhidantoina (Dilantin) han 
sido suficientemente estudiados, 
para garantizar conclusiones defi
nitivas, los componentes relacio
nados en forma cercana deberían 
ser contemplados como potencial
mente dañinos para el feto. 

Hay evidencia que combinaciones de 
la difenilhidantoina más barbitú
ricos pueden incrementar el riesgo 
para el feto. El riesgo del feto 

147 



expuesto a la difenilhidantoina 
que tiene el síndrome fetal de 
ésta es cerca del lO'l. y el riesgo 
de tener algunos síntomas de la 
enfermedad es de un 33% adicional. 
No hay una curva de respuesta que 
se haya demo~trado, ni una dosis 
segura baja en la que no haya 
riesgo teratogénico incrementado. 
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EFECTOS FETALES DEL TRIMETADIONE 

Stnonimia1 Síndrome fetal de 
tridione. 

trimetadione. Sindrome 

En 1970, German reportó anormalidades significativas 

entre el crecimiento de cuatro mujeres tratadas con 

trimetadione o parametad1one. Existen 20 casos mAs hasta 

ahora. 

ANORMALIDADES• 

OESARROLL01 

CRANEOFACIAL1 

CAROIOVASCULAR1 

GENITOURINARIA• 

Factores variables 
siguientes: 

Deficiencia 
prenatal. 

en el 

como los 

desarrollo 

Paladar y labio hendido, paladar 
ojival, micrognatia. Braquicefalia 
moderada, hipoplasia med1ofacial 
moderada, nariz corta y respingada 
con puente nasal bajo y ancho, 
frente prominente, una curva rara 
hacia las cejas. 
Estrabismo, ptos1s, dobladuras 
epicantales, hallux pobremente de
sarrollado en forma rectangular o 
de copa y salientP. hacia abajo. 

Defecto septal, tetralogla de Fa
llot. 

Genitales ambiguos, hipospadias, 
hipertrofia c:litoral. 

EXTREMIDADES1 Desarrollo simiesco. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Hemangioma facial, cuello enrolla
do, escoliosis, transposición de 
los qrandes vasos, corazón hipo
plásico, estenosis pilórica, anor
malidad~s renales, hernia: umbili
cale e inquinal, defectos visuales 
y del oi.do, d1slocac:i6n de la 
dera. 

HISTORIA NATURAL• Deficiencia mental y defectos 
cardiacos serios pueden dar en 
ocasiones una proqnosis pobre. 



ETIOLOGIA: 

COMENTARIOS1 

AmhOs. el trimetadione y parameta
dione han sido asociados con una 
r.on~tP.lación similar dP. defectos 
cono~nitos. Más de dos tercios de 
los embarazos de las mujeres que 
se ha sabidn qup han tomado estas 
drnQas han res11l tilrlo con nnormaJ 1 -
dades siL111itic:ativas en los hi. jos. 
ta frecuencia dP un aborto espnn
tanE"o también aumenta. 

Ln trec11Pnc1a v In c;,pver1dnr1 dP 
los defectns asociado.; con el uso 
materno de esas droqas dLJrante el 
Pmbara?o es suficiente para reali
~ar la term1nac1ón electiva 
dPI emharazo. 

Ni~o de 5 meses con tetraloqia 
de Fal lot:. s11 mar1re tnmó tr-1me
tad~one durante el embarazo. 
Note~e la malfarmac1011 del 01dn 

1:nril ht1"lnplA.,1r.1 v cn11f 1 
nurdción de La~ r·p1a~ pnrn 

150 



SINDROME DE KNIEST 

Aunc¡ue Kni,est dP.scribió e-sta enfermPdad en 1952. ha sido 

co11ocida l1~sta afios r~cientes. 

ANORMALLDAOE61 

CREC!MIENT01 

CRANF.nF Ar. J ALI 

F XTRF.M J DADF.S 1 

ESQUELETO: 

OTRAS1 

HJSTORIA NATURALI 

FTH1l.nAIA1 

Rostros olanos. ·"rti culaci enes 
e>nQrosadas. 

~st~t1Jrr1; cnrt~ y rle~prnnorcion~rt~. 

Paladar hr-nc1irlo c:on infpc:c:icmPs 
trP.r:11eontes Pn J 05 ni dos, rostro 
plano con oios pr-nminP.ntes. puente 
nasal bajo, miopin QUE' puerle 
nrooresar ha~tA de~nrendimiP.ntn rl~ 

ret j na. 

Art1~ulac1one~ alarqartas con 
movtlldad limitada, dolor variahlP 
V rinirle<". l-;(tr~m1rl.ir.1P.s cortas, i1 

menudo con arqueo. AJ quriac; i rreou -
laridadea en la enifists con osi
ficación postf>r·1or dP la cabe1a 
femoral. 

Ci foescol i os1 s l 11mhar, esnondi lo-
1 i str:>o;;i s con hPndJc1ura vPrt tr.:il 
In nr1m'?rn "'-P.rt1·hrrt. 

Hernja i11qt11na1' pPlv1s n~qL1e~n. 
r:on C"l<,vic11las rortas. 

l.am1nar t~rrltn cnn 1 ne. an;:ir:1 C1ñ.c1 

ortopfdica con carlera~ co11tr~1da~. 
otit1c=. mf->rli,.:¡ rrnntr.il. r1::>l.=i.c1onñda 
cnn naléHiar· hPndido. lntµJ 1qenc1c:i 
nnrmn 1 . 
1 tJ:-) rm. 

hPnPr.;lmP.ntP. pc;nortlrlira. 1 il. 

inri rlenc i a Pn un oac1rP -,,,. s11 
rlP<5nrrol 1 n c;.11r¡ i P.re 1 a tlPrP.nr 1 il. 
autosnmñl rlnm1nante cnn In mrivnr·ia 
rle lns ~R~o~ r~pre~entar111n la 
mutación de t•n QPn fresco. 
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Ni~o con Síndrome de Kniesl. presentar1do 
desproporción del rostro. 
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PaciPnte afectado: Mostrando 
sorprendente hipoolasin mnlar. 
ma~iJñr y qran cantidad de de
fectos. Ohser·ve la imnlant-'l
ción baja de orejas, qeneral
mr.ntP- snn sorda~ 

' 

Lc1 deficiencia en el desarrollo dr::o su~ 
mana~ r.omoleta. Observando la -
auser1cia de sus declos 
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SINOROMF. Pe MILlFR 

Stncntmi•t Síndrome de Oisostosis nn~t-axial ar.rofacial. 

F.:n tq79, Mi llPr y colaboradnl"'eis n~unieron seis caso!>, 

r:11atrn dP. loe¡ cualP.-:. fupron dP. li'l literatura, reconociendo 

Psta enfermedad como una entidad concisa. Los rostros son 

similares a los del Sindrome de lrPacher Coll1ns, en 

combinación con defectos en las ewtrem1dades, que recuerdan 

al Síndrome rte Naqer. La severidad de la~ de+ir:tencias post-

axiales lo distinglJen del Síndrome anterior. 

ANORMALIDADESt Rostros parecidos a los del 
Síndrome de Treacher Collins, 
deflc1enc1a de las ewtremidades, 
especialmente post-axiales. Estas 
anormalidades se notaron en 3 o 
más d?. lo seis paci?ntPS. 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES1 

OTROS1 

l.Rbio hendido y paladar hP.ndido, 
microqnatia. Hipoplasia malar, a 
ve~e; con ev1dP-ncias rad1olóqicas 
de una hP.ndJdura vertlcal ósea, 
con f1s11rr1s palpebralp; nbl ic:u4'15 
hacia abajo. Coloboma de los 
parpados v P.xtropión. Oidos hipo
nlAs1cos ~n forma de copa. 

Deficiencia en Jos miembros, es 
más severo en el lado post-axial 
de loe; miembros, a mf?nudo Jncluye 
el rad1r., el cúb1to y tambil!>n los 
dedos. Stndactil1a, diseño baJo 
del borde del arr.o dermal. 

Pezones accesor1os. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Defecto del coraz On, sordera 

HISTORIA NATURAL• 

conductiva. 

Estos individuos son qeneralmente 
de intPliqenc1a normal. Los múl
tiple; procedimientos de ciruqiA 
plástica qarantizan una reparac:1ón 
t:O"imét1cn. 
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ETIOLOGIA1 Las familias de los p~r.1entP.s 

atectados iueron sequ1da$ por el 
Dar: t or Rober t I· l neman de 1 a 
Univ~r~idad de Utah de In escurl" 
de medicin~ y en~ontró ni~e habia 
una herPnc 1 a autosomi ca recesi va, 
p~e~P.ntando afectación ne los 
h1 jos del sexo opuesto al padre. 
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Ni~o con diversos rudimentos ós0os 
P.n labios 

D1spJas1a del dedo del pie, con 
diversds características 
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SINDROME DE RED POPLITEAL 

fHnonimt•• SinMromP. Far.io Genito Popliteal 
RPd pnplite~J, paladar hendido, 
fP;11r.=t'5 en P.l labio inter1or. 

fsta Pnfermedad la reportó por primera vez TreJat en 

ANORMALIDADES• 

CAY IOAD ORAL 1 

MIEMBROS1 

GENITALES• 

Paladar hendido. Red popliteat. 

Paladar hendido con o sin labio 
hendido. Hoyuelos salivales en el 
labio inferior. 

Red popliteal, en forma ewtrem~ 

del talón al isquion. 
DispJasia de las IJ~as de los ptes, 
sindact11ia de los dedos de los 
pies. 

Labios mayores hipoplásicos, 
displasia escrotal, criptorquidia. 

ANORMALIDADES OCASIONALES• R~des cutaneas entre los parpados, 
pter1qoideo intercrural, sindac
ti lia de dedos, hipopla'Sia o apla
sia de los diq1tos, fusión de 
juntas distales interfalanqeales, 
deformidad valqum de los pies, 
forma p~ramidal de la piel sobre 
el hal lu><, hipoplasia de la tibia, 
dislocación posterior de la fi
bula, ángulo acetabltlar bajo, es
pina bífida oculta. anormalidades 
vertebrales, escoliosis, oenitales 
?-><ternos oblicuos, hernia inoui
nal. cabello escaso, retardo men
tal <2 casosl. 

HISTORIA NATURAL1 Existe normalmente tejido dengo 
fibroso en la parte posterior del 
pterigoideo popliteal, debe tener
se extremo cuidado en la repara
ción quirúrgica porque este tejido 
puede contener el nervio ti -
bial, pudiendo haber defectos aso
ciados del músculo en las e><tremi
dades inferiores, con limitación 
de la función a pesar de la repa
ración del pteriooideo. 
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ETIOLOGIA1 

Hedes presentes alrededor de los 
párpados o en la boca pueden 
requerir ewcisión quirUrqica. El 
paladar tiende a ser corto. La 
inteliqencia es normal y estos 
individuos son saludables. Se han 
reQuerido procedimientos cosméti
cos y ortopédicos. 

Se supone ewiste herencia autoso
mal dominante con una gran varie
dad dP. grados de severidad. 
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SINDROME DE DISPLASIA ECTODERMAL DE RAPP - HDDGKIN 

§iftOflimiAf Displasia hipohidrotica ectodermal, tipo autosomal 
dominante. 

Rapp y Hodgkin reportaron tres individuos afectados en 

1968. Swmmitt y Hiatt agregaron un caso. 

ANORMALIDADES1 

CRECIMIENT01 

PIEL1 

UÑASI 

DENTICION1 

R06TR01 

SOCA1 

GENITALES• 

HISTORIA NATURAL1 

ETIOLOGIAI 

Hipohidrosis, hendiduras orales, 
uñas distroficas. 

Deficiencia variable de crecimien
to. 

Delgada, con hipohidrosis y cabe-
1 lo delgado y rizado. 

Angostas, displásicas y pequeñas. 

Hipodoncia con dientes pequeños y 
cónicos. 

Puente nasal bajo, nariz angosta, 
hipoplasia maxilar. 

Pequeña. Paladar o labio hendido. 

Hipospadias. 

Propicios a tener hipertermia en 
la primera edad. Es frecuente que 
ocurra conjuntivitis purulenta y 
otitis media, la Ultima es 
presumiblemente relacionada con 
incompatibilidad palatina. 

Autosomal dominante, aunque la 
herencia de clase dominante no se 
excluye. En las palma~ de las 
manos los conductos sudoriparos se 
encuentran presentes aunque redu
cidos en número. 
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Madre e hijos de una familia con 
Síndrome de Rapp - Hodgkin. La 
madre usa peluca. Notese la na
riz angosta, boca pequeña y los 
rasgos de displasia ectodermica 
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Paciente femenino severamente 
afectado segUn datos de autop
sia 
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SINDROME DE ROBERTo 

Slncnlmlel 5Lmdrome de Seudotalidomida. 
Síndrome de Hipomelia-Hipotricosis-Hemanqioma 
Facial. 

Esta entermedad fué inicialmente descrita por Roberts en 

1919 y más recientemente por Appelt y Freeman. Heportaran 

cinco casos y revi9ar;on los 17 paciente~ eo;;¡t.udi ados 

previamente. 

Los casos reportados por Her""rmanr1, como seudotal i domi da 

o Si ndromeo Se y el cai;o reportac1a por Hal 1 y Greenbero cnmo 

Síndrome de Hipomelia-Hipotricosis-Hemangioma Facial; pueden 

ser ejemplo~ de Síndrome de Roberts, aunque no 

totalmente comprobado. 

ANORMALIDADESt 

DESARROLLO: 

CRECIMIENT01 

FAC!ALt 

CABELL01 

Hipomelia, defecto media facial, 
deficiencia severa de crecimiento. 

Microbraqu1cefalia. Defecto mental 
severo en algunos de los pocos 
sobrevivientes. 

Deficiencia severa en el creci
miento durante el desarrollo pre
natal. Peso de 1.5 a 2.2 kq. y 
longitud generalmente menor a 40 
cm. 

Labio hendido con o sin paladar 
hendido y premaxila prominente 
hipertelorismn. capilaridad medio 
facial, hemanqioma, narinas deJqa
da~, orbi tas poco profundo=. e; y ni os 
prominPnte~ con esclerótica azula
da, microqnatia. Oídos malformarto~ 
con lóbulos hi pop) ási cos. 

Rizado, puede Ger rubio-plate~do 

en ~lqunos sobrevivientes. 
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MIEMBROSt Hi pomP.l i a, vriri abi 1 t dad de focome-
1 i a en qrados menores de reducción 
de miembros. A menudo incluyP. 
ausencia de pulgar, aplas1a ra
dial. sindactilia, clinodactit1a 
d~l quinto dedo, y deformidad de 
loo¡¡,piei;. OP.s;trrollo incompleto 
de los PUPnte~ dermale~. 

GENITALES1 Criptorr¡uid1 a. El pene nuede 
parecer relativamente larqo en 
relación al tama~o del cuerpo. 

ANORMALIDADES OCAS!DNALES1 Onfalocele frontal, hidrocefalos, 
opacidad cornea!, cataratas, 
cuello corto, anomalías cardiacas 
(defecto auricular septal>,anoma
lia renal poliquistica o de herra
dura, útero bicorne. Trombocitope
ni a, hipo~padias. 

HISTORIA NATURALt La mayoría de los individuos que 
han p~rmanecido vivos despu~s de 
nacer han muerto en la primera 
infancia. Los sobrevivi~ntes han 
presentado deficiencia de creci
miento y algunos tambi~n han teni
do una deficiencia mental severa. 
Emitiendo un juicio basado en los 
easos publicados, el autor reco
mendaría ninquna intervención mé'
dica primaria hacia la sohrevi
vencia en los casos que tienen 
def~ctos severos en el de5arrollo 
farial y en los miembross 

ETIOLOAIAt Auto5omica recesiva. 
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SINDROME VAN DF.R WDUDE 

Stnonimia1 Síndrome de labio hendido y hoyuelos en el lab10 
i niert nr. 

Oriq1nAlmente reportados por Van der Woude en 1954. 

ANORMALIDADESr 

CAVIDAD ORAL1 

HISTORIA NATURAlr 

ETIOLOBIA1 

Fisuras incompletas, hoyuelos en 
el el labio inferior o labio 
hendido y pérdida rle los sequndos 
premolares. 

Labio hendido con o ~in pal.=i.rl"r 
hendido <hasta el 57i'.>. HovueJ os 
en el labio infPrinr (BOX>. Hipn
doncia. PPrdida de los seoundos 
premolarP.5. 

Lao; fistulas reprpspntan peql1e~os 
accesorios de las qlándulas sali
Vñl ec; nor lo 011e es r~comendr.b le 
su ciPrre qtJirUrgico ya que pueden 
rtroduci r 1ma dec;;c.=i.rl").=i. rte mur:nc;<11 
Que es mnJpc;ta para el individuo. 

Autosomal dominante con cerca del 
80Y. de ppnptración. 

'.1.64 



P.:idre r. h1 io orec;ent,i.n di vprsos hovuel o~ 
Pn loe:; 1.:ttl1ns. r:nn rlifPre11les Pxnresin
nt"<; d1? lah111 v pc1Jadar fi~ur<u1n en cl 
111 \11 

165 



SINDROME AASE 

A"c:;e v Smith desr:rib\eron eo:.ta Fmfermer1.:Jr1 P.n doc; ht ios 

varonP.s P.n 19h4. 

rPrnnor:i r1n. 

ANORMAL! DA DES 1 

CRECIMIENTO: 

HEMATOLOGICD1 

ESQUELETO• 

OTROS1 

Par lo menas sets casos adicionales se han 

Ra~ado pn ocho casas. Puloar 
tri f;il ,:inqPill. anpmJ a conn~ni ta. 

PorH d~f1~i~nr.~il en rrAr.imiento, 
rerr..1 del 3'l •. 

Anemia hq1ool."~sir.<" n11e tiende a 
mpjorar c·nn lit eciod. LeuconPn1a 
'.=.:1r i .1111 P.. 

Pulocir· tr1ldlrlnqt?al. h1poplas1a 
radial l e·~·i::>. hombro5 anchos. 
cierre tnrrl1n rt~ fnntAnelas. 

Defectos car· di .Reos. especJ ;11 mpntP 
defecto vf-"'ntrir11lar spptal. Hppa· 
f.oP"'>111PflílmPqal ia vnr1nblP, 

ANORMALIDADES OCAS1 ONALES: Encontrarlos un riac i e-11l P: 

HISTORIA NATURAL: 

ET TOLOGJA: 

Paladar t1endirlo, labto hPnd1do, 
ret1nn11nt 1.=i., t11el ln l'?rwol 1 arlo. 

HnPtl'ld, i~, C!li\l hñ rP~~rH111rl1rln ,, !;; 
tpraoia rl~· n1·PHn1snr1~. t1pnde 
mP111r;¡1· rnn l.=i Prl<'irl. 

]lp~cnnoricta. La 1nrir1Pncin pn he>r -
mnnnc:, rl.=> .=imhos se-..:oc..:; nrP~upnne una 

11.,,1-Pnr:t.=i '°"11tn.:,om1r:ñ r·prf?~l ·•.,, 
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\ 
........_,,/~ 
,~- _,, ... •)' 

tJi~ns cc1r·1 l\sot·iac>ón de Cnrqa 
Presentan atres1 a crr:i'3n'11. a11r 1 -

culas ~r1ómal~s. mirral111atia. -
cuello peq11eñn. l1neA del cabP·· 
Llo baja. defr>rto Cdrr1taco. hi-
rier ton i e i dcu1 Y ppne PP.CJUP.ña 
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ASOCIACION DE CARGA 

t.a atresia croanal aparece asoc1ada con anomalías 

conq~nita~ múltiplP~ en pacientes con cromosomas normales. 

Esta asociación tué primeramente sumada por Hall y muchas 

anomalías similares han sido obsP.rvadas en los pacientes 

diaqnosticados con coloboma ocular. Paqon incluyó el 

~oloboma, enfermedades cardiacas, atresia croanal, desarrollo 

y crP.cimienta retardado, anomalías del Sistema N~rvioso 

Central, anomalias qenitales; hipoqonadismo. anomalias del 

oido o sordera. Este último Pstudin P5 el que t1tili7a la 

siqla: Asociación de CarqA. Repnrto ?1 nt1evos casos 5umandn 

l~s descubrimientos de 41 casos previamente reportados. 

Otra~ anomalías médicns aGociadas incluyen anomalí~~ renales. 

fistula traqueoesofaqeal. parálisis facial, micrognatia, 

labin henrlidn. paladar hendido y onfalocele. 

ANORMALIOAOES1 Sesenta y dos casos con cuatro o 

mas de los severos defectos de la 
asociación de carqa. Secuencia de 
malformación colobomatosa (Que se 
reqistra del coloboma del iris 
expuesto a la luz sin deteriora
miento visual hacia anoftalmos 
clínico; mAs común el coloboma 
retinal. Tetraloqia de Fallot, 
conductos arteriosos persistentes, 
doble salida del ventrículo dere
cho con 1Jn canal atrioventricular, 
defecto ventricular septat. defec
to atrial septal, arco aórtico que 
tiendP. hacia la derecha. Atresia 
croanal <membranosa y ósea>. 
Deficiencia de crecimiento <aPne
ralrnentP. postnatal>. 
Deficiencia mental (que va desde 
lPve hasta profunda v variantes de 
arrinencefalia demostrada con 
autopsia, varios pacientes adulto~ 
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OTROS DESCUBRIMIENTOS1 

HISTORIA NATURAL1 

mostraron severo hipoQonadi~mo: 

reminiscencia del sindrome de 
Kal tmann. Hlpoptasia oenital <en 
varonesJ. Anormalidades del oido o 
sordera ( qltP. van desde 1 as ore i as 
pequeñas hasta los oidos en forma 
rle copa; ~ordera ya sea sensori
neural y sordera conductiva que va 
desdP. lPvP- ~profunda>. 

Labio hendido, parálisis facial, 
ptnsis, micr0Qnat1a, incluyPndo 
.:;ec11enr:ia c1p m~lfrJrmación de Ro
hin. difi~L1ltari~~ de alimPntación 
íJUP. resultnn de un.:1 pobre absor
r:ión e incapacidad velofarinqea, 
"lFn:11enci a de Di -Georqe. ,:momal i as 
renales, onfalocele, Fistula tra
~ueoesof aqeal. anormalidades de 
las costillas. 

En algunos casos, la severidad de 
estos defectos ha sido tal que la 
muerte ha ocurrido durante el 
periodo prenatal siendo, resultado 
de una insufiencia respiratoria, 
hipccalcemia intratable o altera
ción conQénita del corazon. 
Aunque la deficiencia del creci
miento prenatal h~ estado presente 
en alqunos casos, la mayoria de 
los pacientes han tenido el tamaño 
adecuado para la edad de gesta
ción, con crerimiento l~neal Que 
cambia, dP.scendiendo por debajo 
del 3X rltJrante los primeros seis 
mese'l de vi da. 
1 a mayorj~ de los paciente~ han 
mostrado alqun Qrado rte deficiP.n
cia mental o defectos del sistema 
nervto5o central y lesiones vi
sua 1 es o aud i ti vas que pueaden 
comnrometP.r lñ funcion coonosciti-
va. 
La Asee: i ac:i On de Carqa con 
s1ndrome cromosamicos rec:onoc1dos 
tales como Trisomia 13, Trisomia 
18, Síndrome 4p y Síndrome de ajo 
de qato. En suma la atresia 
croanal puede ser un factor en una 
variedad de enfermedñdes monoaeni
cas, tales como Sindrome de Apert, 
Síndrome de Crouzon, Sindrome de 
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ETIOLOGIAI 

Saethre-1:hotzen y SinrlromP rlP 
TrP.rH:her- Col 1 i ns. La naturaleza 
de lns defertns MsociAdO~ P~ st1f1-
ciPnte nara di~tinqL1ir la Asocia
ción MP. CArqa d~ est~~ 1)ltima5 
condiciones. 

Desconocida: Muchas de las anoma-
1 ias pre5Pntes en la Asociarión de 
CArQM pueden derivar dP. mortuqén~
si s al ter a.da durante el sequndo 
mes de qe~tación. La crnana se 
forma entre los dias 35 v 38 de 
qestactón, r.unndo lM membrana 
b11cnnasal se rompe, asi como el 
epitelio qtie cubre las cavidades 
nasales v orales. viene hacer 
contacto ~on cada 11na. El colobo
ma resulta de la falta de cierre 
de la fisura fetal durante la 
quinta semana de gestación. La 
septación cardiaca empieza con la 
aparición del septum primum desde 
la línea mPdia de un atrium com6n 
alredednr del día 32 y que procede 
a través de la f11si6n rlel canal 
medio atrioventricular apro~imada
mPnte el día 38 siendo comnletarlo 
el di a 45 ruando el tubo di qest i -
vo, válvulas y el septum membrano
so ventricular se ha formado. Lafi 
variantP.5 dP. holoprosencefalia 
nueden reflejar morfoQ•nesi~ altP.
rada durante la CtJarta a Quinta 
semana de qestac16n y pt1ede resul
tar en hipQqonadismo, deficiencia 
de r.recimiento v rPtraso mental. 
La morfoqenesiq del oido externo 
ocurre durante la sexta semana de 
qestación peen después de que la 
cóclea se empieza a formar P.n el 
día 36 lsu dimensión total se 
establece a los 75 dias de 
gestación>. Asl los defectos 
visto5 en Asnciación de Carqa 
nueden atribuirse a un desarrollo 
retra~ndo entre los días 35 y 45 
en la postconcepción. 
Las causas para tal desarrollo 
retard~rlo son robablemente hetero
qeneas. Ha habido varios casos en 
lns cuales la repeticiOn familiar 
rlP aJqunas de las anomalías asa-
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ciadas han suqerido una posible 
etiología qenética, pero la capa
cidad renrod11ct1va reduct~a ha 
hecho esta posi bl 11 dad di f i ci 1 de 
evaluar. 
un ni Ro afectado p~recrn tener un 
riesqo de repetición baJo, más no 
insiqni f icante. 
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Ni~a alectada. Además de 
la relativa microcefa-
1 ia. hay similitud 
la~ c~ras, lncluvendo el 
f i 1 tn1m nohrem?nte def i -
nirlo 
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EFECTOS FETALES MATERNALES PKU 

En 19A3, Mabry reportó fenilcetonur1a materna <PKU> como 

una causa de retardo mental. Los niños afectados tienen una 

actividad cJe filalanina hidroxilasñ normal pero son 

presumiblemente afectados si durante el periodo de gestación 

hav una elevación de fenilalanina en sus madres. El 

mecanismo por el cual el desequilibrio del aminoácido en el 

medio ambiente prenatal produce estos defectos todavía estan 

en estudio. 

La mayoría de los defectos estructurales 7 incluyendo 

defic:iencia de crecimiento, probablemente ocurren durante la 

orqanoqénesi~ v parecen como resultado del defecto tóxico de 

11n nivel anormal alto de tenilalanina, el cual esta 

concentrado en el lado fetal de la placenta en un gradiente 

Durante la stquiente etapa de qestacion. existe 

interfPrencia Pn la mielinización y maduración del sistema 

nervioso central. La dosis de fenilalanina controlada 

durante el embarazo ha sido intentada con una variedad de 

resultados. 

ANORMALIDADES 1 

DESARROLL01 

Deficiencia mental, microcefalia, 
crecimiento retardado, incidencia 
incrementada de defectos estruc
tural es. 

Deficiencia mental. En ta mayoria 
con un cociente intelectual a 
menudo menor de 50. 
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SISTEMA NERVIOSO CENTRAL• Frecuentes manifestaciones leves 
de disyunción. Incremento del 
tono muscular con forma de andar 
claudicante de 7 a 11 pacientes; t 
de 11 par.lentes tiene convulsiones. 

CRECIMIENT01 

CRANEOFACIALI 

CARDIAC01 

Deficiencia de crecimiento pre y 
postnataJ. 

Microcefalia que va de leve a 
moderada se ha visto en la mayoría 
de los caso~ y a veces, existe una 
cara redonda caracteristica con 
glabela prominente. hinotelori~mo 

ocular y dobladuras apicantales. 
El estrabismo es frecu&nte. 

Defectos variables. De 14 pacien
tes afpctada5 2 murieron en el 
periodo neonatal por defectos 
cardiacos. uno tuvo annmalias 
estructurales múltiples. incluyen
do un defecto cardiaco, otro tl1vo 
coartación de la aorta y 3 tu
vieron soplos cardiacos. Los re
cientes descubrimientos de Lenke 
y Levy confirman las primeras 
i mpresi enes. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Labio y paladar h~ndido, anormali
dades en las vertebras sacras y 
cervicales. atresia esofáqica, 
microftalmia, irritabilidad~ hi
peractividad 

COMENTARI01 

La fenilcetonur1a es una enferme-
dad autosomal recesiva. 
Los niños de una mujer homocigoto 
son obliqatoriamP.nte heterociqo
tos; no tienen una deficiencia de 
feni.lalanina hidrmdlasa. pero si 
el padrP. P.S un portador de PKU. es 
sumado a los efectos maternos. ~I 

diagnóstico se confirma aJ des
CL1brir un nivPl elevado de f~nila
lan1na en la sanqre matPrna. 

IJn númP.rn rrer.iPnte de mtJJPrec; de 
inteliqencin normal con PKU 
tratado estan entrñndo en lM edarl 
fecunda o de procrear. existiendo 
un interec; creciente acerca de los 
defectos de la disfunción 
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metabólica maternn sobre el feto. 
Hav evidencia de que el feto p11ede 
~~r afectarlo si el nivel dA 
feniJalan1na materna es tan ha10 
c:omo de 4 " 10 mq/r1l. La 
severidad dA los efectos so11 
naralein; a lns nivele~ creciente; 
r1e fen1lalanino la sanQre 
materna. 
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Mujer joven que present O ht drocefal 1 n v lltf'> mane 
jada r.nn rfj fer-entes técnicas cuando Prn ni iia. 1111~ 

ser-ve el ro~;tr-o con carar.ter·i~;l_ica5 "-:.1m1 Jc1res 
pequeñrJs mel ru1omns nrPsP.ntr?s t . .;imb1 én pn 1,-i. fnt:n

intr>rl or-

Pa~Jffnte dP 12 a~o~. prPsRntJr1do ojos v chrneas 
peq11eñ.::is. t11pnnl;ic=;1,::i dP l.i.'3 alils de 1., 11ar1;.·, 
campto~dctilia. Cnr·r·ecctón de la s1nrtactilin 
d~I 4to y 5tn rledns, divPrsns anormalidades 
ó<:>ea'S. 
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SINDROME UCULODENTODIGllAL 

Slnonlmlao llisnlas1a ocuJodpntod,Cli tal. 

UriQinnlme1'tte descrito en 1'120 por·Lohmann. este patr·t"'m . 
tu~ caracte-rizarto mas plenamente por Gorl in., MP.cokin "~n GeinP. 

en 1963. 

ANORMALIDADES1 

OJOS1 

NAR!Z1 

OIFNTES: 

MANOS V PIF.51 

CABELL01 

ESQUELETO! 

Microttalmos, hipoplasJa del es
malte, camptodactilia de los outn
tos rlertoc;. 

Micrattalmos, mirrncórnea, ir1s 

claro poroso, fisuras palpebrales 
r.ortns. 

(JpJoacta. alas de la narjz hlpoplá·· 
s1cas ron ventanas de la nar~z 

PFMlUP.iiac::;. 

Hipoplasia del esmalte. 

Sindactil1a del cuarto y quinto 
dedos de la mano, y del tPrcern y 
CtJartn dedos del n1~ o camptoM~c

t i 1 i a del quinto de>do. 
Apl~sta de tJno o mAs rtertos de I~ 

mano y dedos del pie. 

Del qado, seco y de por: o creci mL p11·· 
to. 

Huesos tu bu 1 ares anchos y manr:l 1 ~ 

h11la con un puente alveolar 
nncho. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Labio y paladar hendido. 

HISTORIA NATURAL1 Fisuras palpebralrs cortas, do-· 
hJ eces eri1 cantales. qJ a.ucoma, hl -
pPrtelor1~mo. h1potelor1smo 0 ano
donc1a parcial. microdonc1a, p~r

dtdr! prf"'matura de los d1Pntes, 
det~r1oro del oido conductivo. 
r1"1b1tn Vitlnn. r1t5lor:.=ti:tñn de la 
ra~era. oi::;tpanPtro5is. postura 
nohre. D1c;.f1mr:inn nP.11ralóq1r:a.in-
c:luvendn t1ipprnctividad profunda 
rte reflPJai::; dE>I tFmrton. at;i:<1 a. y 
r1isartria. 
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HISTORIA NATURAL• 

ETIOLOGIAt-

lni ormaci ón 1 nadecuñda. 
qenc1a normal. 

lntel i -

Autosomal domi nnnte cnn exnrP.si ón 
variab)P; muchos casos rPpresentan 
mL1taciones recientes. 
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Ni~n de 7 a~os prpsentando Sindrome 
de Op1tz. [lbserve hipertPlorismo. 
con reconstrucción de labio fisur,¡
dn y protusión r1P Oc1bel Iones a1u-i
culares. larnbién presvntó hioospa
dias 



SINDROME DE OPITZ 

SinonimiAi fiindromP de Hlpertelorismo-Hipospadia. 

Opitz, Summitt y Smith reportaron esta condición 

heredada en trP-S familias en las cuales los varones afectado~ 

normalmente habían presPntado hipertelarismo ocular e 

hipospadiao¡,; en ·las mujeres afectadas se presentó solamente 

hipertelorismo. Si esta enfermedad es claramente dif•rente 

del Si.ndrome de Opitz-Frias QLJeda aún por ser rt!suelta. 

ANORMAL IDA DES 1 

DESARROL.L01 

FACIAL1 

GENITAL• 

OTRDS1 

Deficiencia mental de l~ve a mode
rada en CPrca de dos tercios de 
los paciPntPs. 

Hipertelorismo ocular. 

Hipospadias, criptorquidia. 

Hernia. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Labio hendido, paladar ojival, 

ETIOLOG!As 

anomalía cardiaca, anomalía en la 
rotación posterior de la aurícula, 
asimetría craneal, puente nasal 
alto, estrabismo, fisuras palpe
brales tendientes hacia abajo, 
diástasis recta y ano imperforado~ 
Gemelos monocigotos incrementados. 

Dominantemente heredado con limi
tación del pene. Una opción posi
ble de transmi~lón de varón a 
varón e~cluye tentativamente la 
herencia del enlace X. 
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SINDRDME DE DPITZ - FRIAS 

Blnonlmla1 Sindrome G. 

Esta enfermedad fué inicialmente reportada por Opitz y 

colaboradores en 1969. 

ANDRMALIDADES1 

FUNCIONAL1 

Estridor, dificultad al tragar. 
hipospadias, hipertelorismo. 

Problemas al 
recurrente, 
estridente, 
intermitente. 
ronco. 

tragar con aspiración 
acalasia, respiración 
dificultad pulmonar 

Llanto débil y 

CRANEOFACIAL1 Hipertelorismo (de suave a 
moderado), leve inclinación de las 
fisuras palpebrales, aurículas 
oblicuas, región parietal y occi
pital más o menos prominente. 

ORGANOS GENITALES1 Hipospadias, escroto bif ido. 

ANORMALIDADES OCASIDNALES1 Labio hendido y paladar hendido, 
frenillo de la lengua corto, 
pectus carinat"m, hendidura 
laringotraqueal, malformación de 
la laringe, fistula traqueoesofa
gica hipoplásica. hipoplasia 
pulmonar. defecto cardiaco. defec
to renal, ano imperforado, cripto
rquidia, ag~nesia de la vesicula 
biliar, contracción duodenal. 

HISTORIA NATURALI Los varones son afectados más 
severamente que las mujeres. Los 
rasgos parciales de esta 
enfermedad como la disfagia y 
problemas pulmonares, son observa
dos en mujeres presumiblemente 
portadoras. La broncoaspiración 
en la infancia puede ser fatal y 
una colestom1a o una veyunostomia 
puede ser efectuada si es 
necesario. Los sobrevivientes son 
de inteligencia normal o pueden 
tener una deficiencia mental leve. 
La displasia neuromuscular y 
respiración estridente meJora con 
el tiempo pero puede persistir 
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ETIOLOGIAI 

hacia la edad adulta. 
Un desarrollo anormal puede ocu
rrir en la mayoría de los varones 
afectados más severamente. con 
mejoria y desarrollo normal sl 
sobrevive. 

Desconocida entr"e el enlace XY 
dominante autosomal, con limita
ción sexual en su expresión par
cial. El d1 agnóst1 ca prenatal 
actualmente no esta disponible. 
Polihidroarnn1os ha sido reportado 
en embarazos con productos severa
mente afectados. 
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Recién nacido; Linea cJe impJant~ción del 
cuero cabelludo ha.Ja P.n la frente. qlabel.:J 
pr·nminente. Labio suoPrior y fi J trum cor
tos. oído con orificio pr8aurir.uJar simple, 
h~Ji>< escasa y ..inteh~Ji)( promir1ente 
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SINDROME DE TRISOMIA 4p 

6inonlm1at Tr1somia de brazo corto del cromosoma 4 

Descrito por primera vez por Wilson en 1980, el patrón 

completo de la malformación fué delineado por González en 

1977. Cincuenta casos han sido descritos. 

ANORMAL.IDADE61 

CRECIMIENT01 

OESARROL.L01 

NEUROL.OGIC01 

CRANEOFACIAL1 

EXTREMIDADES1 

ORGANOS GENITAL.ES• 

OTROS1 

Rostros característicos, 
ci a mental sever-a con 
convulsiones crecimiento. 

deficien-
o sin 

Deficiencia de desarrollo prenatal 
Tendencia a la obesidad. Estatura 
adulta que va de 145 cm. a 150 cm. 

DeficienLia mental severa presente 
en el 100% de los casos. El 
lenguaje esta severamente más 
retardado que las acciones 
sociales y motrices. 

Hipertonía durante la infancia 
sequida por hipotonia. Convul
si enes. 

Microcefalia, frente y qlabela 
promi nante, arrugas supraorb i -· 
tales. nariz abultada con puente 
nasal deprimido o aplanado, epi
cantos, macroglosia, dentición 
irregular, mandibula pequeña pun
tiaguda, orejas frecuentemente 
alargadas con hélix y antehelix 
anormal, cuello corto, ptosis. 

Clinodactilia del quinto dedo, 
camptodactilia, dedos de la mano 
hipoplásicos y uñas de los pies. 

Micropene, hipospad1as, criptor
quidia. 

Cifoescoliosis, ventanas de la 
nariz espaciadas e hipoplásicas, 
costillas ausentes o adicionales. 
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ANORMALIDADES OCASIONALE61 Labio h~ndido, rn1croftalrnia, apa
riencia normal de la retina, de
fectos cardiacos, malformac16n y 
atresia renal, ausencia de cuerpo 
calloso, dislocación congénita, 
pie equinovaro, anomalias en la 
posición del pie, sindactilia 
preaxial, anomalias vertebrales. 

HISTORIA NATURAL1 Aproximadamente un tercio de los 
casos reportados han muerto duran
te la infancia. Sin anomali.as 
viscerales, el indice de vida 
parece alterado. Los problemas de 
alimentación se presentan frecuen
temente en el periodo neonatal y 
las dificultades respiratorias son 
una complicación común. 
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Paciente m~sc\Jlino de 21 
a~os. Observe la implan 
taci On bdja del cabcil 1 o. 
Hioert8lorismo. fiSlJras 
paJpebrales ohlicl1as. -
nariz hulbosa. distancio 
corta. entre lo nar12 y 
el 1 abi o superior. La-
b i os qruF-111:;,oc;. ar oti 1s 1 (In 
de oidos v cuello corto. 

Pacier1le ele 17 a~os que pre
sent n n1ano~ v dedos corto~. 

clinodnc-tilta de quinto c1ecto 
prQ11f~~o con hiponlAsico de 
falar1aP tern1inal. u~o5 del 
wuJ a.=tr v del quinto ciP.c1o pp
nueílac:. 

18G 



!;fNDRflMF DI: IRISUMIA 'lp 

Heportado por primera vez en 1'17o por Rethore. pJ patrón 

de malformaciOn fu1f'eo;tablec1dO por·=-centerwaJJ y 8P.att·t Ve 

Sana en 1975. 

desr:ri tos ahora. 

ANORMAL!DAOES1 

CRECIMIENTOt 

flESARROLLOt 

r.RANEOFAC:JAL-t 

E XTREM 1 DA DES 1 

ES!lUEL-ETOs 

Aprowimadamente JOO pacientes han sido 

•tipoplasia de falanQe distal, 
cierre retardado de la fontanel~ 
anterior. hipertelor1smo ocular. 

Oeficiencia de crecimiento, prima
rio o comien7o postnatal. PlJbertad 
retr"sª""' alqunos nacientes con
t1nuan crec1Pndo ha5ta Ja mitad de 
c;u ter~era dPc~rla. 

DPf1ciencia mental 5evera. t l 
Jenquaje tiende a ser retrasado. 

M1crocetal1a, h1pertelnr1smo. fi
suras palpebrales inclinadas hacia 
abajo, ntns prof111ldnc;. nariz pro
minente, lu1quJos de la boca hacia 
ahajo. ore1as P.n forma de copa. 

Dedos de las manar; y pies cortos 
con uñas dtstroficas y falannP 
terminal distal: cl1nodact1l1a del 
quinto dedo con pliegue~ s1nquJa
res en l~ fle~16n. 

Cifoescolios1~ normalmentp desa-· 
rrollado en la ~eQLtnda decada. 
H1poplas1a de mttsruJo~ n~rte5ca

puJareF> con hoyuelos profundos 
acrom1ales: os1f1cación detectuasa 
del huP.so púbico, tuberosidad is
qutal amplta, nseudoepif1s15 de 
metacarpos, metatarsos y falünqes 
mediar; dP.1 out nto dedo: c'1 Prre 
retardado de la5 5Uturas cranenJP.s 
·..¡ -tontanP.l.1s. 

llNllflMAUOADF..S tlC.:ABlílNAl.F.lit labio he>nr1ldo a paladar en el !>'l., 
m1croonat1a. doblPZ d~l ep1c~nt1J, 

s1nrtact1liA nRrc1al del seq1Jnrtn v 
tercpr d~cio5 del pie y s1ndactil1a 
rtPJ tercr->r Y r.11arto r1F.?r10<; dF? l rl 

187 



HISTORIA NAlURAL1 

FT!OLOl3IA1 

mano, defectos conqenitos del 
corazón en el 10~~ dP los casos. 
hidroce+al1a 1 mal formar.iones re
nales, m1cropene, cr1ptorq111d1a. 
hipospadias. 

Apra~1madamente del 5 al 10"/. de 

los pacientes reportados han muer
to en la nrtmPra infnnc1a. 

En la mayor~a de los casos. Pl 
seamento trisom1co comprende el 
hr~zo cnrto ~ntero del crnmosoma 'I 

(9ptpr 9p12 a '/p13>. Si solamente 
la mitad d1st.=t.I r1el l../fl P.e; c111nl1c~1-

do. el aspecto el 1n1r.o sera menos 
s~vern. la d~f1ci~nc1a ment~l es 
de un orado modprodo. La dupl1c~
ción ad1c1onal del Sí:'QmP.nto prn:.:1-
mal del 9p {h~sta 9n 2;1 ) no re5ul
ta en Lln patrón cL¡ntca dtterente. 
No obstant~. si el senmr~nto tr 1 ~o

mi ca es más qr..=mrlP. que el ~9pter· 

9p 31 o :s2i, los hallazoos cl1n1-· 
cos rto seran más qrandes el 
Sindrome de tr·1sam1a ~P sino mas 
bien parecidos al Slndrome 9 
saico. 
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Madre e hija: Observe la hipoplas1a 
de iris. con ojos a2l1l claro i~ocro
mica~. 
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S 1 NDROME DE WAAOENBURG 'T 1 POS 1 V 11 

Waardenburq enunció este patrón de mal formac:i ón en J 951. 

El encontró este síndrome en 1.4% de los niños sordos 

cor1qénitos y de estos datos estimó la incidencia de 1:42 000. 

F.:ntre l .=t mñ\,ori a de 1 ns J uou r.asos que han st do reportados, 

Haqeman y Delleman han nistinqu1do dos enfermedades 

rtitereantes Pn el tipo l, que es un desplazamiento lateral del 

canto interno. el cuaJ en el tipa ll no e><1ste. 

ANORMALIDADES! Desplazamiento lateral del cantn 
interno. puente nasal alto y an
cho, prolongacion medta de las 
ce>jas, que pueden encontrarse en 
la linea media. albinismo parcial 

-.¡ sordera. 

ANORMALIDADES OCASIONALES1 Labio v paladar hendido. Hipopl~

sia del ala de la nariz y alrede
dor de esta 9 labios amplios, 
''curva de cupido'' acentuada hacia 
el labio superior. anomalías car
diacas <defecto ventricular sep
tal > v defectos en los miembros. 

HISTORIA NATURAL1 El albinismo parcial es mas co
munmente eMpresado como un mechón 
blanco, ojos a7uJ clñro isocromi
cos con estroma irid1co hipoplás1-
co: aunciue puedP. estar presente 
como heterocrom1a del iris, ~reas 

dP vit1l100 en la piel, pelo blan
co en varias partes de la melena 
y piqmentac1ón periférica moteada 
de la retina. El mechón blanco 
puede estar presente en el naci
miento y posteriormente emo1eza a 
p1qmentar5e en la primera etaoa de 
la vida. el cabello puede hacerse 
prematuramente or1s o blanco. 
La sordera es el aspecto más ser10 
y s1 se presenta es usualmente 
bilateral y severo. E.l defecto 
aparece en el órQano de Corti. con 
cambios atrof1cas en ganglio espJ-
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ET IOLOGIA1 

COMENTARI051 

i-aJ. La sordPra P.S un ra"iQO en el 
25'!. dP Jo<=> caco.os del tipo 1 lc:on 
de~pla7amiPntn latpral del canto 
interno> contra el 50% de Jos 
casos del tipo 11. 

Autosomal dominante para ambos: 
tipo 1 y tipo JJ. Cinco de 16 
propóstto5 de WnardenburQ fueron 
considerados para representar 
mutaciones recientes, un ranqo de 
mutactOn calculada del ú.4/. )( 10 
por Qameto. La edad paterna mavor 
ha sido un factor 1mpartante P.n 
los caso~ de mutar.ion reciente. 

l_a asoc1aciOn de albinismo domi
nante hpredado y la sordera se 
notó en los gatos por primera vez 
en 1769, subsecuentemente en 1 os 
caballo"i v vnrios tipos de perros. 
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e o N e L u 5 1 o N E 5 

Fl etectliar una revisión de los sindromPs que incluyen 

lahio y paladar fiStJrado rlada ~u frecuencia. v ~IJ severa 

alterarión anatomica y func1onal asi romo la recuperación 

"im:ia.l y tnmiliar requiP.re de tratamiP.nta mult1disciplinar10 

el cual es e~ectuii'\do a travt's de la Que se llama una clínica 

r1P. pn 1 nr1ar t 1 o:;11rñr10. 

Para intenrar Pstos parientes a la sociedad 

necP.~itamns dP. la colahnr"r.ión y el amplio conocimiento de 

los odont.olnrioc;. dP prartica OPneral v de los diversos 

En 1Jdnntopedi;1trir1. C1run1a r-1aM1 lotacial. 

Prnc;todor11~i n y snbrp todo r:le e~peci ali 5tas en Urtoped1 a 

Maxilofacial trahajandn en contacto con el C1ru1ano Pl~stira. 

Otorrinnlarinqoloqo, Psiquiatra y Terap1sta de Lenquaje etc~ 
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ABDUCCION1 

ACAL.ASIA1 

ACONDRDPL.ASIA1 

ACROMION1 

ANENCEF AL.X A 1 

ANTITRAG01 

ARTROGRIPOSIS1 

ARTROPATIA1 

GLOSARIO 

Movimiento mediante el cual un 
segmento corporal se sepdran de la 
línea media del cuerpo con un 
movimiento anqular. 

Es el espasmo o falta de relaJa
ci ón de una abertura o e9finter. 

~s una enfermedad o defecto congé
nito y hereditario. Consiste en 
el crecimiento de los huesos en 
Sf-'ntido transversal, lo que origi
na unos huesos anchos y cortos, 
~obre todo en las e~tremidades 

in fer i ar es. 

Parte de la escápula y prec1samen 
te la apófisis de la espina esca

pular. 

''Sin cerebro'' es el significado 
etimológico de este término. Mons 
tru osidad congénita incompatible 

con la vida que consiste en la 
ausencia o en el desarrollo rudi
mentario del cerebro. 

Es una eminencia del pabellón de 
la ore1a, situada en la parte 
inferior, frente al trago; dos 
incisuras lo separan del antehélix 
v del trago. 

FiJación de una articulación en 
flexión por contracturas 
musculares o fenómenos de anquilo
sis. 

Es la que se presenlu en la llamü
da alcaptonuria. enfprmedad carac
ter1;::.aoa por el d(oflcit total o 
parcidl de una ~nzima 1no1spen
sab 1 e par a el met abol 1 o::.mo normal 
d~ l~ fenilalanina. 
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ATAXIA1 

BLASTEMA a 

Bl.EFAAIT!Sa 

Bl.EFAROFIM05151 

CAL.VARIA DISPl.ASICAa 

CATARATA1 

CEl.Ul.AS DE l.EVDIG: 

CtCl.OPl.EJIA1 

ClFOESCOt..105151 

CITOGENETtCAt 

Recibe esta denominaciOn la 
incoordinaci6n que representan los 
movimientos voluntarios que se 
ejecutan en forma de5mesurada y 
disarmOnica como con~ecuencia de 
la afectación de los sistemas 
sensitivos y cerebelosos. 

Conjunto de celulas embrionarias 
que, mediante su proliferac10n 
lleqan a formar un OrQano. 

Inflamación de los parpados que 
por. su intensidad, e><tensiOn y 
aqente etiológico presenta 
diversos qra.do'il. 

Es el estrechamiento de naturaleza 
conqenita o consecutivas cica -

trices de los dos ángulos interno y 
externo de los párpados. 

Alteración en el patrón celular 
provocando perd1da del cabello. 

Es la opacidad del cristalino, el 
cual al perder ~u transferencia, 
compromete más o menos la 1mpor
tantisima función visual. El cris
talino se vuelve opaco a causa de 
un proceso degenerativo de su 
tejido constitutivo. 

Células de tejido intersticial del 
testiculo capaces de 
sustancias hormon"les. 

elaborar 

Parálisis del musculo ciliar, con 
la consiquiente incapacidad del 
cristalino de variar su poder de 
refracción. Es la pal""rll1sis de la 
acomodación. 

Se habla de cifoescol1sis cuando 
la columna ve,.-tebral ~e encol""va 
hacia adelante y hacia un lado; 
es, por- lo tanto. la cifosis y la 
escoliosis asociada. 

Se refiere a la irdormoc1 ón 
cromosomal a nivel celular. 
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COXA VARA Y COXA VALGA1 

CRANEOSINOSTOSIS1 

COANA1 

COARTACION1 

COGNOSC IT 1VA1 

CARIOCARCINOMA1 

CRIPTORQUIOIA1 

CROMATINA X1 

DACRIOCISTIT181 

DEXTROCARDIA1 

El cuel-lo. del fémur (hueso del 
muslo> se inserta en la diafisis 
subyacente, formando una angula
ci ón fis1olóqica. Cuando este 
angulo es mavor que lo normal, se 
habla de COMa valqa; si, en 
cambio. es menor, se habla de coxa 
vara. 

Es la soldadura entre si de dos 
huesos contiquos del craneo aunque 
separados normalmente o reunidos 
aún así formando una arti~ulaci ón 
de amplia mov1l1dad. 

Se denomina ·así la abertura 
mediante la cual comunican 
posteriomente las dos fosas 
nasales con la cavidad farinqea. 

Reducción to contracción> de una 
cavidad del organismo. 

<Del latín cognosere. conocer> 
adjetivo. Se dice de lo que es 
capaz de no conocer. 

Es una tumuración maligna re5ulta
do de una de las membrana9 de la 
placenta denomindo corion. 

Falta de descenso de uno o varios 
testículos a la bolsa escrotal. 

Sustancia constituida de los Qran~ 
los mas intensamente coloreados 

{cromosomas> que se observan al 
microscopio en el interior del 
núcleo celular en la mu.1er. 

Infldmación del saco laqrtmal del 
OJO. 

Es decir corazón a J~ derecho. 
cuando el 6rqano motor ce~t~al de 
la circulac10n ~an~uinea no esta 
en esa s1tuac1ón f1s1ológica. sino 
que esta desplazado total o 
parcialmente a la derecha de 
dicho eje. 

195 



DIASTASIS1 

DISARTRIA1 

DISPLASIA1 

DISOSTOSIS1 

DISTROFIA• 

DIVERTICULO DE MECKEL1 

ECTROPION1 

EPI CANTO a 

ESCAFOCEFALIA1 

indica la separac10n de una cabeza 
ósea de la otra <de las dos que 
forman una articulación>. 

Es un defecto del habla que consis 
te en la pronunciación defectuosd 

de la palabra por parte de los 
Oorganos perifericos <músculos de 
la laringe. de la lengua. del 
paladar blando, de los labios), a 
los que corresponde la cons
trucción, o sea, la realización 
''mecánica'' de la palabra rectamen
te ''pensada'' en 5u localización 
psíquica cerebral. 

Alteración en la composición celu
lar de órganos y tejido5 que se 
manifiesta en general con fenóme
nos de dif~renciación anómala en 
el interior de un tejido. 

Desarrollo defectuoso del tejido 
óseo provocado por la os1ficac10n 
anormal de los cartllagos fetales. 

Alteración patológica del trofismo 
de alqunos tejidos o del órqanismo 
en conjunto. 

Se trata de un defecto de 
involución en la vida intrauterina 
de la porción intestinal del 
conducto onfalo-mesentérico. 

Es una alteración ocular que 
consiste en la versión hacia fuera 
de los parpados. sobre todo el 
inferior del que resulta una falta 
de protección d~ la con1untiva 
bulbar. 

Es un pl1eque cutaneo de forma 
semilunar dispuesto verticalmente, 
que recubre la comi sur u interna de 
la hendidura palpebral. 

Es aquella forma particular del 
cráneo de naturaleza conqén1ta que 
confiere a la cabeza una típica 
conformación en carena o quilla de 
nave. 
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ESC:APULA1 

ESC:LERDTIC:A1 

ESC:OLIDSIS1 

EBPLENOt 

EBTENDBIS1 

ESTROMl\1 

Es un hueso par que forma parte de 
la articulación del hombro 
correspondiente. 

Es la zona que corresponde al 
blanco de los ojos, es decir, que 
es la membrana fibrosa e~terna del 
globo ocular, recubre sus 5/6 
posteriores. 

Es la desviación lateral de la 
columna vertebral (raquis). 

Es un prefijo que significa bazo, 
forma parte de los términos 
médicos compuestos que tienen 
alguna relación con dicho órgano. 

Es el estrechamiento congénito o 
adquirido caracterizado por la 
reducción de calibre de una 
formación anatómica o viscera 
hueca. 

Es el tejido fibroso conectivo de 
sostén de un órgano, es decir, el 
que proporciona el armazón a las 
verdaderas células nobles o 
parénquima del mismo. 

EVENTRAC:ION OlAFRAGMATIC:At El hundimiento o desplazamiento 
hacia arriba de la membrana 
diafragmatica muy adelgazada, 
floja o inerte en su estructura 
muscular c:ontractil por un estado 
de debilidad congénita o de 
miositis diafragmatica. 

FENILALANINA1 

FENILC:ETONURIAt 

AminoAcido ascenc:ial (que no se 
sintetiza en el organismo) es 
imprescindible y debe ser, por lo 
tanto, aportado por los alimentos. 
En el hígado se metaboliza median
te un procedimiento de oxidación, 
convirtiendose en otro aminoAcido, 
la tirosina que se encuentra en 
los alimentos en gran cantidad. 

Enfermedad del metabolismo1 donde 
s~ encuentra alterado el aminoáci
do fenilalanina. 
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FIBULA1 

FONTANELA1 

GeiNU VALGU1 

GIBA TORACOLUMBAR1 

GLABELA1 

GLAUCOMA• 

HALLUX VALG01 

HELIX1 

De los dos huesos de la pierna es 
el que está situado por fuera; 
sinonimo de peron~. 

Se denominan asi los espacios 
membranosos blandos que se palpan 
en el craneo del reci~n nacido y 
del lactante en la unión de dos o 
más huesos contiguos de la caleta 
craneñl, que aun no se han soldado 
entre sí. 

Es cuando la pierna forma con el 
muslo, a la altura de la rodilla, 
una angulación más o menos 
acentuada abierta hacia afuera, de 
forma que, nl ser generalmente el 
trastorno bilateral, las dos ex
tremidades inferiores vienen a 
formar una especie de letra X. 

Es la encorvadura de la columna 
vertebral, hacia adelante, casi 
siempre localizada a nivel de las 
vertPbras dorsales, en las cuales 
ya existe un ligero grado de 
cifosis fisiológica. 

Es una pequeña prominencia que se 
encuentra situada en la parte 
central e inferior de la frente, 
inmediatamente por encima de la 
raíz de la nariz. 

Con esta denominación se reúnen 
diversas enfermedades oculares que 
tienen como caracteristica el 
aumento de la presión intraocular 
y con el tiempo puede provocar 
trastornos de la visión e incluso 
a la amaurosis "ceguera". 

Conocido vulgarmente como juanete, 
deformidad del pie consistente en 
una desviación hacia afuera del 
primer dedo del pie, con la 
luxación de la articulación 
metatarso fcllánoica de dichn dedo. 

Es un relieve que se encuentra en 
la parte anterosuperior del 
pabellón auricular. 
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HERNIA1 

HEPATOESPLENOMEGALIA1 

HETEROTOPIAa 

HIDATIFORME1 

HIDROCEFALIA• 

HIDROCELE• 

HIPERPLASIA1 

Es la salida o el desplazamiento 
de un órgano o de una visera, 
total o parcialmente, fuera de su 
local1zación normal,a traves de un 
orificio natural de la cavidad QUe 
normalmente lo contiene y siempre 
revestido por una membrana serosa. 

Hepato.- Es un prefijo derivado 
de la denominación griega del 
hi gado. 
Esplenomeqalia.- Es el engrosa
miento (megalia) del bazo (esple
no) que a veces alcanza dimen
siones notables. 

De la unión de dos palabras 
griegas1 ~teros <otro, diferente> 
y topos <lugar, sede). Se 
denomina así la presencia de un 
órgano en una localización o 
posición que no es la suva 
habitual o fisiológica, sinonimo 
de ectopia. 

Que asemeja la forma hidátide. 
Ampollita que contiene un 
equinococo en medio de un liquido 
acuoso, límpido, transparente, se 
llama T. quiste hidático. 

Es la presencia de un derrame 
liquido en el interior de la 
cavidad craneal con d1 lataci ón 
anormal de las cavidades 
ventriculares. 

Es una colección de liquido seroso 
localizado en la cavidad vaginal 
del testículo, o sea entre dos 
láminas de revestimiento del tes
tículo que constituyen dicha sero
sa. 

Es el desarrollo (plasta> excesiva 
(anormal> de un tejido u órgano, 
producido por causas conqénitas o 
adquiridas (por ejemplo inflama
ciones) éste esta provocado por el 
aumento del número de células que 
lo constituyen, las cuales conser
van su volumen normal. 
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HIPERTIRO!OISM01 

HIPERTROFIA1 

HIPOGONAD!SM01 

HIPOPL.ASIA1 

HIP05PADIA51 

HIPOTRIC05151 

HIRSUTISM01 

ISQUION1 

Es la secrec16n hormonal e~aqerada 
de la gléndula tiroides que causa 
múltiples trastornos. 

Es el desarrollo e~cesivo de un 
tejido, de un órgano o de una zona 
completa de nuestro cuerpo. 

Es la secreción hormonal deficien
te de la porción endocrina (es 
decir, de secreción interna> de 
las glandulas genitales <testicu
los y ovarios> denominadas también 
gónadas. 

Es el desarrollo <plasial defi
ciente de un órgano o tejido por 
disminución del n~mero de sus 
células contitutivas y no por el 
empequeñecimiento de las mismas. 

Es una malformación congénita del 
miembro vi ri 1 (pene, asta>, que 
consiste en la presencia del 
meato en el contorno inferior del 
mismo; a trav~s del meato anormal
mente situado sale la orina duran
te la micción. 

Es la disminución del desarrollo 
del sistema piloso, que se 
caracteriza por lo tanto por la 
escasez de pelos y de cabellos¡ 
generalmente es secundaria a las 
alteraciones de las glándulas de 
secreción interna. 

Es el desarrollo piloso exagerado, 
llamado también hipertricosis. 
Puede ser congénito adquirido, 
invadiendo todo el cuerpo o una 
sola de sus partes. Se denomina 
hirsutismo el hombre cubierto de 
pelo denso por todo su cuerpo. El 
hirsutismo de la muj~r constituye 
uno de los síntomas del virílismo. 

Es una de las tres partes (ilion, 
isquion y pubis> que forman el 
hueso iliaco de la pelvis. 
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LEUCOPENIA1 

LIPOMA1 

LORDOSIS1 

METAFISIS1 

MESENQUIMA1 

t1ETRORRAGIA1 

MICROGIRIA1 

MICROMELIA1 

MICROSOMIA1 

Es la disminución de los qlóbulos 
blancos o leucositos de la sangre 
por debajo de su número normal 
(6000-8000 por milimetro cUbico 
del liquido sanguineo) es, por lo 
tanto, lo opuesto de leucositosis. 
Puede estar provocada por la 
nutrición escasa o por diversas 
enfermedades. 
Es un tumor beniqno que 
inocuo, formado por grasa 
presenta despues a los 30 
edad. Se localiza 

suele ser 
y que se 
años de 

donde 
normalmente exista tejido graso. 

Del griego lerdos <curvo>, es la 
encorvadura hacia dentro de la 
columna vertebral; lo contrario 
por lo tanto de la cifosis, es 
decir, la "giba" o "joroba". 

Es la zona de un hueso l~rgo 

situada entre la diáfisis y la 
epífisis. Esta por un tejido óseo 
esponjoso recubierto por una sutil 
capa de tejido compacto. 

Es un tejido embrionario 
indiferenciado, a partir del cual 
y por diversos y graduales 
procesos de diferenciac10n derivan 
todos los tejidos de naturaleza 
conectiva. 

Es la pérdida sanguínea de origen 
uterino que se produce fuera del 
periodo menstrual. 

Es una malformación cerebral 
congénita que consiste en el 
estrechamiento o reducción anormal 
de las circunvoluciones cerebrales 
o cerebelosas. 

Es un estado patológico consisten
te en la escasa longitud de las 
extremidades superiores e infe
riores en relación con el tronco 
que tiene un desarrollo normal. 

Es un defecto del crecimiento que 
consiste en un retraso de la 
tal la. 
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MIEL.INA1 

MIEL.OMENINGOCEL.E1 

;!>·' 

MONOGENICA1 

NISTAGMU61 

OCC!PUCI01 

POL.IHIDRDAMNIOS1 

PRONEFRIC061 

RED POPL.ITEAL.1 

SEPTUM1 

Sustancia grasa de color blanco 
reluciente y de carácter birre
fringente que rod~a a algunas 
fibras nerviosas denominadas pre
cisamente mielinicas. 

Mielo.
término 
con la 
espinal. 

Quiere decir 
médico que se 
medula ósea o 

medula, 
relaciona 

la medula 

Meningocele.- Es una malformación 
congénita que consiste en la 
exteriorización de una zona de la 
meninge mas externa (duramadre> a 
través de una abertura de la 
caleta craneal de origen congénito 
<por defecto del desarrollo 
embrionario>. Se trata, por lo 
tanto de una hernia meníngea. 

De un solo origen. 

Es una oscilación con un 
componente rápido u otro lento, de 
pequeña amplitud generalmente de 
ambo5 ojos, provocada por espasmos 
de los muscules oculares. 

Se denomina asi la región poste
rior de la cabeza que tiene como 
esqueleto el hueso occipotal. 

Aumento en la cantidad de líquido 
amniotico. 

Durante la vida intrauterina en el 
humano se forman tres sistemas 
renales que presentan algo de 
superposición. El primero y más 
sencillo es el pronefros, 
estructura vestigial que aparece 
en la región cervical. 

(Regia, arteria, vena) Poplitea, 
es la fosa situada detras de la 
rodilla. 

Palabra latina que siqnifica pared 
o tabique que separa dos cavidades 
contiguas. 
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SINDRDME1 

SINEQUIA1 

SINDSTCSIS1 

SINFISIS1 

TETRALCGIA DE FALLCT1 

Es el conjunto de s1ntomas que que 
coeKisten y se agrupan simultá
neamente con bastante frecuencia y 
por lo general estAn en relación 
con una enfermedad etiológicamente 
bien definida o con un proceso 
fisiopatológico. 

Es sinónimo de adherencia. 

Es la sol ciadura entre si de dos 
huesos contiguos, aunque separado~ 
normalmente o reunidos formando 
una articulación de amplia movili
dad. 

Es la fusión, la soldadura entre 
si de dos o mas órganos vecinos o 
de partes, igualmente contiguas, 
del mismo órgano. 

Una de las mAs importantes y 
frecuentes malformaciones 
cong~nitas del corazón. 
Se compone de cuatro anomalías 
anatómicas concomitantes; 
1.- Estenosis de la arteria 
pulmonar. 
2.- Comunicación interventricular. 
3.- Hipertrofia del ventriculo 

derecho. 
4.- Desplazamiento de la aorta a 
la derecha. 
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