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Figura 2. En este corte axial se aprecia la agenesia del
Septum Pellucidum como malformacién asociada a la
Esquizencefalia.

DISCUSION.

En este caso el hallazgo patognomaonico en el TC de la
presencia de la hendidura de sustancia gris cruzando el
hemisferio derecho, nos lleva al diagnostico de
esquizencefalia. la  Esquizencefalia representa un
transtorno de la migracién neuronal entre el 22 y 5° mes
de la gestacion por diversas causas: genéticas ,
infecciosas, vasculares, metabélicas y téxicas; causa
que referida a este paciente no pudo ser estudiada
debido a gue no tenemos acceso a la historia de la
madre hioldgica .

Comparando con los hallazges descritos por ofros
autores, podemos afirmar que en este caso
carresponde con una esquizencefalia lipo | de labio
cerrado de hemisferio derecho (afectando al Iébule
temporal y frontal) encontrando como anomalias
asociadas, la ausencia del septum pellucidum,
alteraciones del nervio optico y gquiste aracnoideo en
fosa media dcha. Clinicamente el paciente presentaba
grisis de ausencias {con correlacion anatomica en el
EEG), afectacion del neurodesarrollo, hipoacusia dcha y
otras alteraciones de tipe oftalmoidgico antericrmente
descritas. Este cortejo sintomatico aconseja la
realizacion de una prueba de neuraimagen (10, 11) TC
o preferiblemente AM de mayor sensibilidad.

En este caso, el paciente respondid favorablemente ai
tratamiento pautado con depakine en el control de las
crisis  epitépticas, si  bien esta descrito  una
refractariedad entre el 8 y el 20 % al tratamiento, es en
estos casos donde un estudio de neurcimagen &n
correlacién con el EEG, adquieren maycr trascendencia
para la identificacion del foco epileptégenc y posible
planteamiento de tratamiento quirdrgico de casos
extremos.

Censtatamos la utilidad de los estudios de neuroimagen
(TC y RM) en correlacion con el EEG para el
diagnostico de crisis epilépticas secundarias a
anormalidades del desarrollo del sistema nervioso
central. La esquizencefalia es un transtorno de la
migracién neuronal, con dos tipos de elias, la tipo ! de
labio cerrado y 1a tipo 1l de {abio abierto.
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En este caso corresponde a una esquizencefalia de tipo
| unilateral sin que podamoes investigar su causa,
acompafiandose de otro tipo de alteraciones v
malformaciones compatibles con tas descritas por otros
autores.

Las crisis de ausencias se correlacionaron con la
esquizencefalia diagnosticada en este paciente si bien
en este caso el tratamiento farmacoldgico controld las
crisis y normalizd el EEG.
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SINDROME DE WILLIAMS:
EJEMPLO DE OBJETIVIZACION
DIAGNOSTICA EN
DISMORFOLOGIA.

Sr. Director:

El sindrome de Williams (SW), entidad bien conocicda
desde que Willams y col. {1) lo describieran como un
cuadro malfermativo que involucra estructuras faciales y
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cardiovasculares con alteraciones del metabolismo
fosfocdlcico. Como en el resto de los sindromes
malformativos su diagndstico debe huir del subjetivismo
e impresiones basadas en el aspecto del paciente y
centrarse en aspectos cuantificables; por esta razdén
son cada vez mas frecuentes los escores diagnosticos
gue aventuran ur diagnéstico con un rango de
probabilidad asumible, en base a estas premisas Preus
(2), describe un escore diagnoéstico para el sindrome de
Williams que se describe mas adelante. Por tanto, la

utilidad de los atlas de imédgenes en dismorfologia es
relativa, debe considerarse que las alteraciones
fenctipicas gue nosctros observamos son en muchas
ocasicnes el resultado de la expresiéon del defecto
genético que intentamos describir y de aspectos
familiares o etnicos sin ninguna relacién con el
sindrome en cuestion; en la figura 1 se fHustran
aspectos faciales de sindrome de Willams de
diferentes pacientes.

Figura 1. Aspectos faciales del sindrome de Williams de diferentes pacientes {tomadgs de la galeria de imdgenes

del autor).

CASO CLINICO.

Antecedentes obstgtricos y neonatales. Gestacion de
39 semanas. Parto espontanec de presentacion
cefélica. Recién nacido hembra con depresién necnatal
intrapario, Apgar 1/8, desconocemos daios sobre tipo
de reanimacion neonatal. Pesc al nacimiento 2770 g.
En das primeras horas de vida desarrolla distres
respiratorio (Silverman  4) gque no  precisa
oxigenoterapia. A los 3 dias de vida se aprecia soplo
pansistélico grado IVl sin  thall,  identificandose
posteriormente por cateterismo una estenosis pulmenar
periférica con escasa repercusion hemodinamica.

Antecedentes familiares. Padre con ulcus gdstrico y
hermanc wvarén sano;, no existen antecedentes
familiares de enfermedades cardiovasculares, renales y
osteoarticulares. Enfermedad actual. Nuestra paciente
(N.F.J.) tiene 8 afios de edad cuando se nos remite

para estudio de posible proceso polimalformativo
asociado a cifosis dorsal y estrenimiento habitual.
Somatometria: peso 254 Kg (p25); talla 128.5 cm
(p50-p75); perimetro cefdlico 49 om (p3); longitud
palmar 7 cm (<p3); longitud dedo medic 5.7 cm
(p3-p25); longitud axial de la mano 12.7 cm (<p3);
distancia intercantal interna 2.5 cm (p3-p25); distancia
intercantal externa 8 cm (p25); distancia interpupilar 5
cm (p25). Velocidad de crecimiento del 8 al 9 afo de
vida de 5 cm/afio (p25). Otros datos somdticos de
interés dlagnostico se resumen en la Tabla 1. A fa
inspeccidn  destaca labic superior  ligeramente
prominente e inferior evertlido, maloclusion dentaria y
boca de carpa. Microcefalia. Actitud cifética con
antepulsion de hombros, torax en quilla & hiperlordosis;
manos cortas con clinodactilia bilateral del 5 dedo.
Auscultacion cardiorespiratoria con soplo grado II/VI en
area pulmonar, desdoblamiento del 2 tono y ventilacion
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pulmonar normal. Exploracion oftalmoldgica donde se  exploracién fisica sin hallazgos significatives.

evidencia hipermetropia (D:+2 [:+3). Resto de la

Tabla 1. Criterios diagnosticos del sindrome de Williams (Preus. 1984). Se consigna la puntuacion de cada item ()

cuando el hallazgo concurre en nuestro paciente, obteniéndose una puntuacion total de +4.45.

Edad gestacional 342 +0.93 Iris estrellado Presente +0.24
(semanas) 38-41 -0.06 (") Ausente -0.17 (%)
38 -0.66 Oblicuidad paipebral Arriba +0156
Peso al nacimiento -1DS +0.18 (") Abajo -0.54
-1DEB a 1108 -0.47 Normal -0.34 (1)
+1DS -0.73 Intercanto externo -2DSs +0.57
Tono al nacimiento Disminuido +0.49 (") -1DS +0.41("}
Normal -0.12 -1DS a2 1DS +0.00
Aumentado -0.33 +105 -1.24
Hiperreflexia Presents +0.43 Nariz corta y afilada Si +0.59
Ausente -0.07 {) No -0.33 ("}
RAetraso motor Leve +0.25 Nariz amplia, bulbosa Si +0.26
Noderado +0.21 No -0.20 (%)
Auscnte -0.57 ("} Alas nasales anchas Si +0.08
Severo -0.37 Normales +0.08 ()
Muy senriente Si +0.53 Estrechas -0.97
No -0.30 (%) Fittrumn lardo Si +0.64
Perimetro cefalico -2DS +0.41(") Normal -0.04 (%)
-1DS +0.32 Corto -0.36
-1DS a +1DS -0.33 Labio sup. arqueado 5i +0..51 (%)
+10D5 -0.63 No -0.23
Dolicocefalia Leve +0.30 (™} Labic inf. amplio Si +0.20 (%)
Moderada +0.78 No -0.49
Ausente -0.38 (") Labio inf. prominente Si +0.39 (%)
Craneosinostosis Presente +0.72 Na -0.34
Ausente -0.05 {7) Boca abierta habitual Si +0.45 {*)
Asimetria facial Presente +0.54 No -0.35
Ausente -0.05 () Cientes pequenos Si +0.38
Depresién temporal Presente +0.92 (M) No -0.19 (")
Ausenle -0.40 Maloclusicn dientes Si +1.11()
Mejillas amplias Presente +1.17 No -0.16
Ausente -0.35 (") Voz grave Si +1.16
Pamules salientes Presente +0.91 (%) No -0.34 {")
Ausente -0.39 Helix puntiagudo Si -0.83
Cejas amplias Presente +0.51 No +0.05 (M)
Ausente -0.23 (*) Orejas bajas No +0.08(")
Protrusion periorbitaria Presente +0.89 Poceo -0.35("}
Ausente -0.36 () Severa -0.65
Epicantus Presente +0.76 Longitud oreja +1D8 +0.43
Ausente -0.42 (3 -iDS a 108 +0.12 (1)
Cuelio fargo 4 +1.03 (% -1D8 -0.95
No -01 Pérdida audicién Si -0.82
Circunferencia torax -1DS +0.30 No +0.07 (")
+1DS -0.60 Mano clinodactilia 51 Si +0.40 ()
Diametro A-P térax Aumentado +0.70 No -0.27
Norrnal -0.06 (*} Dedos normal/afilados +0.07 (°)
Disminuide -0.30 Dedos anchos -0.94
URas pequefias Si 0.81 (%) Dermatoglifos:
Na -G.11 Pliegue palmar Normal -0.07 (M)
Pies largos +1DS +0.40 Puente +0.67
-1DS a 1DS +0.02 (M Simiesco -0.51
-1DS -0.48 Hipotenar espiral +0.79
Pies sindactilia 21-32 No +0.05 () Patron tenar No +0.08
Si -0.84 Si -0.85 {")
Piel hipopigmentada Si +0.59 Trirradio palmar (b,c) Ausente +0.08 (M)
No -0.05 (") Presente -1.07
Hirsutismo Si -0.79 Anomalias cardiacas Si +0.35 (%)
No +0.05 (7) No o ductus -0.45
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referecias de Morris y col (8); la funcién renal en nuestra
paciente se mantiene en limiles normales, no

habiéndose constatado la existencia de nefrocalcinosis
ni alteraciones genitourinarias.

Tabla 2. Complicaciones clinicas habituales de los pacientes aduitos con sindrome de Williams. Se expresa la

incidencia en % segln Morris y col. (1988).

SNC Retraso intelectual severc (Q.l.<70} 59%
Retraso intelectual moderado (Q.1. 75-00) 41%
Hiperreflexia de extremidades inferiores 50%
Qcutar Hipermetropia 18%
Cardigvascular Estenosis aortica supravalvular T6%
Pulso periferico disminuido 35%
Estenosis arteria pulmonar 35%
Hipertension arterial 47%
Otras estenosis aneriales 18%
Genitourinario Anomalias renales ?
Infecciones del tracto urinario 29%
Reflujo vesicoureteral 75%
Diverticulos de vejiga 75%
Gasfrointestinal Constipacion 41%
Ulcera péptica 18%
Coleiitiasis 12%
Diverticulitis 12%
Diabetes meliitus 12%
Obesidad 29%
Cutanan Pelu Dlanuw prenaturamante 60%
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SINDROME DE HOLT ORAM
ASOCIADO A COLOBOMA
IRIDORRETINIANO, MICROFTALMIA
Y ECTOPIA RENAL DERECHA.

Sr. Director:

El sindrome de Holt y Oram (HOS) es una entidad
polimaiformativa descrita por primera vez en 1960 (1)
por los citados autores, consistente fundamentalmante
en anomalias a nivel de miembros superiores asociadas
a cardiopatias, sobre todo alleraciones atrioseptales
{CIA) {2). Hasta el momento las anomalias asociadas
en otras localizaciones son excepcioriales en la
literatura médica. A continuacién se presenta el caso de
un paciente tratado en la unidad de Neonatologia del
nospital San Cecilio, que presenta junto a las anomalias
musculoesqueléticas propias del citado sindrome
alteraciones ascciadas a nivel ocular y renal, no
descritas hasta |a {echa en la literatura medica.

Caso clinico:

Madre de 32 afos de edad, secundigesta, primipara,
embarazo controlado, serologias negativas, vacunacian
frente a neumoalergenos en el primer trimesire del
embarazo. EG: 39 semanas. Parto espontaneo, liquido
amnidtico clarc. Recién nacido varén, Apgar 8-10,
reanimacion tipo |. Somatometria: peso 2780(p75-90),
talla 52{p75-90), PG 35 {p75-80) PT 34 (p75-90).
Exploracidn a su ingreso: BEG, no cianosis ni signos de
distres, Tono muscular adecuado, reflejos propios
presentes. Fontanela bregmatica 2x2 normotensa,
suturas acabalgadas, ACR normal, abdomen blando y
depresible, no masas ni megalias, genitales masculinos
normales. Rasgos dismoériicos (figuras 1 y 2)
micrcftaimia derecha, nariz en silla de montar. EESS:





