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RESUMEN

El Sindrome de Dubowitz es un raro trastorno autosdmico recesivo caracterizado por retraso del
crecimiento pre y postnatal, rasgos dismorficos faciales, ptosis palpebral, retraso del desarrollo
psicomotor, del lenguaje y conducta hiperactiva, discrepancia de miembros inferiores,
hiperpigmentacion de la piel, eczema, microcefalia, sindactilia, clinodactilia de los quintos dedos,
hiperelasticidad de articulaciones, cifoescoliosis y otras anomalias como mudltiples caries dentales,
hipospadias, cirptorquidia, inmunodeficiencia y neoplasias. El propdsito de este reporte de caso es
describir un paciente pediatrico con este sindrome, especialmente asociado a infecciones respiratorias
a repeticion y crisis epilépticas recurrentes.

Palabras clave: TRANSTORNOS DEL CRECIMIENTO/genética, ANOMALIAS MULTIPLES/genética,
SINDROME, BLEFAROPTOSIS/congénito.

ABSTRACT

The Dubowitz Syndrome is a rare recessive autosomic disorder characterized by pre-and postnatal
growth retardation, face dismorfic characteristics, palpebral ptosis, delay of psychomotor development,
language and hyperactive conduct, discrepancy of inferior members, hyper pigmentation of the skin,
eczematous, microcephaly, syndactylism, clinodactily of the fifth fingers, hyperelasticity of joints,
kyphoscoliosis and other anomalies like multiple dental caries, hypospadias, cirptorquidia,
immunodeficiency and neoplasias. The intention of this case report is to describe a pediatric patient with
this syndrome, especially associated to repetitive respiratory infections and epileptic appellants’ crises.
Keywords: GROWTH DISORDERS/genetics; ABNORMALITIES, MULTIPLES/genetics.
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INTRODUCCION

Este sindrome fue descrito por primera vez en 1965 por el Dr. Victor Dubowitz y mas tarde en 1971
designado como sindrome de Dubowitz (SD) por Gorlin & Opitz,Y) se define como un sindrome de
multiples anomalias congénitas, retraso mental, retraso de crecimiento y alteraciones inmunitarias que
predispone a alergias, eczema, neoplasias hematoldégicas y neuroblastoma. Las manifestaciones
clinicas incluyen retraso del crecimiento pre y postnatal, microcefalia, retraso mental de moderado a
severo y eczema, los pacientes son a menudo hiperactivos con déficit de atencion, la apariencia facial



es tipica con frente alta o inclinada, prominencias supraorbitarias planas, cejas escasas en su porcién
lateral, fisuras palpebrales estrechas y ptosis palpebral, orejas de conformacion anémala, puente nasal
ancho, aplanado y configuracién inusual de la boca. Las anomalias genitales incluyen hipospadias y
criptorquidismo, los individuos afectados pueden tener también fosita sacra, clinodactilia de los quintos
dedos, y sindactilia cutanea de los segundos y terceros dedos, no se tienen referencias del reporte de
un caso similar en la provincia Ciego de Avila, no obstante hasta la fecha se han descrito mas de 200
pacientes con esta enfermedad en la bibliografia internacional.>® En estos pacientes es importante el
seguimiento longitudinal y manejo multidisciplinario por las diferentes especialidades médicas que
involucran los aparatos y sistemas afectados, para mejorar su calidad de vida, correcta atencién por
parte de la familia y su insercion en la vida social acorde a sus discapacidades.

REPORTE DEL CASO

Pre-escolar de 3 afios de edad HC: 658767, nacido de parto eutécico a término, que consulta en los
primeros meses de vida por presentar rasgos dismorficos y retraso de desarrollo psicomotor, llama la
atencion la hipotonia de tronco y miembros, microcefalia, sindactilia cutdnea del Il y IV dedo de la
mano derecha, clinodactilia del V dedo de ambas manos y sindactilia del II-Ill dedo de ambos pies,
hiperelasticidad de las articulaciones, asimetria de miembros inferiores, anorexia y pobre progreso
pondoestatural, epicanto, ptosis palpebral derecha, retrognatia, puente nasal ancho yaplanado, orejas
de implantacion baja; en la piel zona amplia de hiperpigmantacion en brazos, piernas y tronco, hipotonia
con reflejos osteotendinosos normales, audicion normal y genitales sin alteraciones anatdémicas,
evolutivamente se destacan el retraso del desarrollo psicomotor y del lenguaje con conducta
hiperactiva, y la aparicion de cifoescoliosis y mdultiples caries dentales. Frecuentes episodios de
infecciones respiratorias, otitis media y cuadros diarreicos ocasionaron ingresos durante el primer afio
de vida; a los dos afios y seis meses presentd crisis epiléptica de comienzo parcial secundariamente
generalizada que repitié el mismo dia y luego al mes de egresado a pesar del tratamiento con valproato
de sodio, el electroencefalograma mostr6 actividad paroxistica en region parieto — temporal bilateral,
los estudios de neuroimagen, la ecografia abdominal y renal, el ecocardiograma y los analisis de
laboratorio no mostraron anormalidades.

Peso al nacer 2600 g, circunferencia cefalica (cc) 33,5 cms, talla 48 cms. Peso actual: 10 kg, talla:

76 cm, cc 46 cm, cc / edad: < 2 DE.

Pesol/talla: 25 — 50 percentil, edad/peso: 10 — 25 percentil.

Edad/talla: < 3 percentil.

Vision: VAP. OD: + 2.00 — 1.00 x 120, Ol: + 1,50 — 0.50 x 60.

DISCUSION

El (SD) es un raro desorden neurogenético cuyo espectro fenotipico varia desde un crecimiento y
circunferencia cefélica normal con ligero retraso del desarrollo psicomotor y eczema, a un severo
retraso del crecimiento, retraso mental, microcefalia y eczema, la herencia es autosémico recesiva con
incremento en la frecuencia en caso de consanguinidad.®® Esta demostrado que la reduccién de la
concentracion de heterocromatina C en los cromosomas 1, 9 y 16 en embriopatias de causas no
conocidas y en la trisomia 21, se observa también en nifios con sindromes de Russel-Silver y
Dubowitz.®

Pueden afectarse la piel, los ojos, los dientes, el sistema digestivo, musculoesquelético, urogenital,
cardiovascular, neuroldgico, hematolégico e inmunoldgico; en cuanto a la conducta éstos suelen ser
hiperactivos,®® el retraso mental se encuentra en la mayoria de los casos,*® algunos resultados
indican que el nivel de funcionamiento intelectual de los nifios con (SD) varia desde un severo retraso
mental hasta una inteligencia promedio.®” La discrepancia de miembros inferiores, hiperelasticidad de
las articulaciones, cifoescoliosis, retraso del lenguaje, paladar hendido e insuficiencia velofaringea, asi
como la ocurrencia de cefaleas, asma, y crisis epilépticas han sido reportadas;*2" la facies
caracteristica con pliegue de epicanto, blefarofimosis, hipertelorismo, ensanchamiento del puente y
punta de la nariz, retognatia y las anomalias menores como clinodactilia, sindactilia cutanea de los
dedos y deformidades de los pies tales como pies plano valgus suelen encontrarse*? dentro de las
anomalias genitales la hipospadias y la criptorquidia son defectos inconstantes hallados en varones.®"



El retraso de la denticidén y la predisposicion a las caries dentales también se ha sefialado asi como la
macrodoncia, hipodoncia y diastema.® Orrison y colaboradores reportan alteraciones del cabello y
anomalias vasculares como oclusién de la car6tida, subclavia aberrante, enfermedades malignas como
leucemia, linfoma y neuroblastoma,® otras enfermedades como poliomiositis y leucemia mieloblastica
aleucémica también se han descrito en asociacion con éste sindrome.?

Las manifestaciones oculares ocurren en aproximadamente el 20% de estos pacientes, las mas
comunes son estrabismo, blefarofimosis, ptosis palpebral, telecanto y pliegue epicantico, se ha
observado pérdida de la visién debido a catarata bilateral.®? Con relacion a las manifestaciones
cutaneas ademas del eczema, puede haber disminucion del tejido celular subcutaneo, fotosensibilidad,
hiperpigmentacion, nevo pigmentado, hemangioma capilar, dermatitis seborreica, hiperqueratosis,
manchas café con leche, hipopigmentacion, retraso en la cicatrizacion de las heridas® y cambios
hictiosiformes;® en el presente caso no se describe eczema, no obstante se considera que este sélo
esta presente en alrededor del 50% de los casos y mejora con la edad.? '?, Como se ha sefialado este
sindrome cursa con inmunodeficiencia y neoplasias entre las cuales la leucemia es la mas frecuente®®
se han descrito deficiencia de hormona del crecimiento, anomalias encefalicas®? y la asociacion con
poliposis nasal y sindrome de hiper IgE.%
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ANEXOS

Fig. No. 1 Ptosis palpebral derecha y escoliosis.

Fig. No.2. Sindactilia.
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