ARCHIVOR DE PEDIATRIA
Volumen -i-

Namero 3

Paginas 138 1 142
Mavo/unio 1953

Casuistica

I Liberos!

A Rodrige s
A Marty

S Broncano
Aovalermneld?
A AMuney-

[ TR T L R TR Carrcapenduncia
Haspitat Gene ol Soul B
I Deptteasan de Podain oo <

[ LS |

Hoaspatar Urooave s Oy

Sindrome de Smith-Lemli-Opit7
con expresion genitourinaria
minima y asociado a enfermedad
de Perthes

INTRODUCCION

Elsindrome de Smuh-temD-Opriz ds kO desento por
Smuthy cols W en 1964, incluye anomilias Crang oraciales
como microcetalia, raiz nasalancha, nuinas antevertidas,
filvaum largo. maxilae supenor con crestas alveolaies
anchas, microrretroanatia, pabellores auriculares incli-
nados y/o de implaniacion baja, paladar ojival, hendido
o tvula bifida. A estas alieraciones cruneofaciales mis o
MENos constantes™, se asocian otas anomalias alicrnas
avarios niveles. A nivel genitourinano se describen tanio
gemtales ambiguos como criptorguicia - Alleraciones
esqueicticas como talla baja, dedos contoes, implantacion
proximaldel pulgar, clinodactilia, mettarsovaro, displasia
coifisaria punteach o laluxacion congénita de cacderilian
sido descritas de forma inconstante en este sindrome™.

CASO CLINICO

Artecedentes personales v familicrres: cabe destacar
lano existencia de familiares fenodpicamente sinnlares
2 nuestro pacicnic on dos generaciones previas. Frufo
de una geslacion no controlada al parecer sin inciden-
clas y parto espontinec a @rmine, desconociéndose
peso al nicimiento.

Enformedad actia! nuestro paciente os un vardn de
10 ancs (Tie, 1) que hasta ¢l presente o os visto on
ringuna consulia pedidinea. consuttando en esia ocu-
sion por un episodio de apendicitis aguda,
remibicendosenos posieriormente desde el Servicro de
Cinugia para su estudio.

Se hacen patentes en una primera NSPCCCion un
peso adecuade 2 su ocedad, Baja alla vy microcefalha
(P: 27,5 Kg (<0235, T 124 cm (<P3); Pad7 am (P3),
Psiquismo no muy afectado, aunque se hace evidente
clerla torpeza menial con un ceeficiente de desarrolio
¢n el test de Brunnet-Lezine de 0.8

A nivel craneofacial presenta un cranec de confor-
macion braquicéfalo con sutura interparieral elevacla al
tacto, Facies conraiz nasal anchay narinas discretamente
antevertidas. Qjos con coloracidn clara de ivis. Maliiples
efélides en piel de cara v cuello, el cabello presentaun
Jginte de cotoracion cobriza, Boca stplica con rebordes
alveolares toscos, paladar opval,

A nivel osteoariicular evidenciamaos limitacidon en la
abdducciony adduccion de la articnlacion coxofemoral
derecha, aunque sin dolor referido. Manos 10scas ¢on
dedos cortos y anchos, con una longitud medio palmar-
dedo medio por debajo del percentil 3.

Los genttales exlernos son masculinos con testes no
paipables en bolsa escretal. No se ha iniciado todavia
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Figura 2. Radiografia lateral de cranec donde se observan
abundantes imprestones digitales, la sutura coronal ain
permanece abieria,

_=

Figura 1. Aspecio de nuesiro pacierie de [ arios de edad. Figura 3. Radwografia de amobas caderas donde se aprecic
necrosis de cabeza femoral devecha (Perthes).

desarrollo puberal. Las exploraciones taricica v abdo-
minales son normales. ciones hematoldgicas en ninguna de 1as tres series. A

Exploraciones complementarias: no existen altera- nivel bioquimico destaca GOT: 18 U/L, GPT: 20 U/L,
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Figura 4. TAC de crdneo donde se evidencia dilatacion de ventriculos lalerales como dnico ballazgo morfoldgica. No exisien oiras
alleraciones densitometricas.

fosfatasa alcalina: 200 U/L, calcio: 9,3 mg/dl, fastoro: 3,9
mg/dl, colesterol-LDL: 110 mg/dl, triglicérides: 90 mg/
dl, glucosa: 80 mg/dl, urca: 18 mg/dl, cobre sérico 143
Lg/dl, ceruloplasmina: 60 mg/dl. Bl valor de TSH basal
esde9,8mU/ml, y de 43,1 mU/ml (30 min), 29,9 mU/ml
(60 min) v 24,2 mlU/ml (90 min); tras hipoglucemia

insulinica. La 7 total esde 7,6 ng/ml. El estudio genético
s¢ nos informa como un cariotipo masculino normal (46
XY)sinalleraciones de bandas. Enelestudio radiologico
seapreciaun crinegbraquicéfalo, miltiples impresiones
digitales (Fig, 2). Edad ésea acorde con la cronoldgica.
A nivel coxofemoral un aplastamiento de la cabeza del
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férmur derecho (enfermedad de Perthes). El rastrec
ecografico abdominal no evidencia otras ancmalias
internas asociadas. La TAC de crineo muestra dilamcion
macdderadd de 4813 posteriores en ventriculos arerales
(bip. 4), sin otras alteraciones densitomérricas ni es-
tructurales. EL EEG registra una aclividad paco organi-
zada y sincronizada con elementos theta (5 c/sg) y
algunos paroxismos de ondas agudas y elementoslentos
queloman ocasionalmente una morfologia de complejo
punta-onda en ambos hemisferios.

DISCUSION

Se conoccen en la actualidad das formas clinicas de
SSLO, ambas de transmisiéon mendeliana recesiva, y
cada una de ellas con prondstico netamente diferente.
aunque en escasas ccasiones se ha descrilo en esle
sindrome una traslocacion t04;2 D™, lo habilual es la
ausencia de alteraciones genéticas demastrables. Enel
caso que nos ocupa la inexistencia de antecedentes
familiares conocidos nos remite a una forma de pre-
sentacion de nove. EISSLO tipo 1, donde incluimos el
caso que presentamos, presenta diferentes niveles de
expresion y morbimortalidad segin el grado de alee-
lucion genitourinaria y/o existencia de polidactilia®®,
Por el contrario, el 8510 tipa I es de mavyor letalidad
que el tipe 1, e incluye muy frecuentemente paladar
hendido (70%), polidactilia (85%), cataratas (50%) y
pseudohermafroditismo (70%), habiéndose descrito
enesta forma asociaciones con cardiopatias congénitas
de diversos tipos (75%), en especial tetralogia de
Fallot™,

La eticlogia del S5LO permanece desconocida cn la
actualidad, habiéndose descrito para ¢l tipo 11 diversas
alteraciones tanto a nivel de los peroxisomas como

Sindrome de Smith-Lemli-Opitz con expresin genitourinaria
minima v asociado a cnfermedad de Penhes

alteraciones lipidicas amplias™. No obstante, v en lo
que respecta al tpo [ su patogénesis sigue siendo
incierta en i actuatidad®.

En nuestre paciente, fas anomalias cruneofaciales
{micrecefalia, hipertelonsmeo, rebordes alveclares tos-
cos, paladarajival), talla baja, anomalias genitourinarias
(criptorquidia), osteoarticulares (manos cortas y aunque
no descrita de forma constante, también la enfermedad
de Perthes), desemperio (retraso psicomaotor leve),
neurolégicas (EEG andmalo y dilatacion de ventriculos
lateralesy v cutdneas (distribucion irregular de la pig-
mentxcidn, wis de color clara), nos parecen subiciente-
mente indicativas del cuadro sindrdémico a que nos
referimos.

El retraso psicomotor que puede variar ampliamente
en graduacion, se acomparnia tipicamente de diversas
anomalias EEG y estructurales, siendo la dilatacion
ventricular un hallazgo frecuente en el SSLO po I en
tanto, la hidrocefalia v holoprosencefalia, son mis ca-
racteristicos del SSLO tipo 1199,

La ausencia de células aganglidnicas comunicada
por Cass v cols.“'?, rienc una frecuencia aproximada
de un 20%, v es respansable de Ia hipopigmentacidn
segmentaria, que en nuestzro paciente se manifiesta
como dreas hipopigmentadas atternas con efélides en
dreas de exposicidn al sol.

ElS5LO pucde cursar con displasia epifisaria punica-
da, luxaciéon de cadera, coxa vaiga, ¢abito valgo v
falanges lerminales cortas™; nuestro paciente, presen-
ta de enlre estas anomalias, un tarso varo bilateral,
manos con eje axial corto v falanges acortadas. La
enfermedad de Perthes comunicada ennuestro paciente
es una eventualidad poco frecuente y observada en el
curso de otras patologias osteoarticulares frecuentes en
el SSLO, como la displasia punteada epifisaria -que no
presenta nuestro paciente-.
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