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SINDROME DRO-FACIO-DIGITAL: HALLAZGDS
UBSERVADOS EN UNA PACIENTE CON LA FORMA L.

Humberto Morenn F.*. Renato Pefla Ladn**

RESUMEN

S presents un cuse de la forma | del sindio-
me-pro-feciodigital. Se rovisan loa hallazgos clinicos
desceitos en la literntura para ambas formas, v se discute
ls presencie de maciocefalin, macpsonia de comionzo
postaatal, y hallazgos radioligicos v de dermatoglilos,
o descritos provismeiks,

INTRODUCTION

Bis sindrome, conocidy tambidn come disortosis prodigitotaciol o
displasia Wnguo-tecial, Jus deserito por wee primare por PagplliGn-Lesge v
Psaume, an 1954{a).

Como gl nombira lo indice, tee malformagiones envuglven principol
ments cera, boca y extremidedes. Rimeoin ¥ Edgerteni(d) rafisven hatero-
geneided genitica en wl sindrome. y b dividen en: Forma |, herodarde
probablements, ligeds ol cromosome Xy letel e of varin, oundgue lis
sutpret no descartan o posibilidod de horencio dominante limitada ol wxo
temening, Forme 11, @ sindrome die Mohe, hervdeda aparetitements sn
forma autosOmica recesive,

Las s lostaciones cliinicas commmnes o 1y dos 1ormas cluysn: leogua
lobileds, nédules #n la langue, |sbis leponne mediano completo o
incompleto, hendidurs palating o palsdar obto, hipertrofia de la frénuba,
falz e la mariz snsanchoda, distopda cantamem y altaracionus de o8 dedos
talss como brageidectilis, clinodactilie, sindoctilia v/o polidsctifg.

Lag diferencios observodes snim |93 dog formes se fefiomn & 18 forms
de huencta ¢ por consiguiente & b distriducion entre lis sexo. Ls forma |
solomente se observe en hembres. L pocientos presentan, sdema de los
hallazgos wrribs mencionados, boides de lag encias con grussss bandas,

& Undilad de Quedties Midoa Foeublod de Madiess (Rbwersdoed del Eulls
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suséncia de incisvos laterales, hipoplasia de las als de Lo neniz y do los
ramas ascendentes de los maxilares inferiores, cabells fing y pajizo,

lesiones reticulares o0 log huesos fubulieet cortos (manos y pes) v
pudiciin normal,

B o forma B, tento Mombres como varones pueden podecer ks
enfermedatl. Lo bordes de las encias por |0 general son normakes, pero
pusdedt ser grumios v sin bendes. La denticidn es normal o falten incizivos
cantrabes, la pimta de ta nonz ex ancha y biturcads por lo menos &l tecto; el
cusrpo de fa mandibule e hipoplésico. El cabello y i pisl son normales v
hay polismdoctlia bilateral de los dedos gordos de loe pies. En ciartos
cxios solo s observe bilurcacitn de la falange dictal del primer dedo, & los
rayos X, Los metifisis de fos huesos puedan ser irreguiares o ensanchadas.
Existe sordera,

La inodencla del aindeome &3 baj@ (1 x 250.000), segun (& iiteraturs
anglmgjanaiz). La incidencia en nusttro medio et desconocida.

PRESENTALION DEL CASD

M5B, es una nifa producto del segundo embareze smpls & Wiming,
yue evoluciond satistactorioments. El perfodo meonatal fue normal; pero
s& obsarve l@ presencia de maltoemacionss tongemtas mulfiphes, motivo
por el cusl fus remitida & ba consults de gonético. S pesy ol nocer lué de
3.360 pramos y su @lle de 54 cms; valores Etos que corresponden a lod
limites normabes. La circunferencia cefilica estabo wwnentads de limafo
{39 5 ey, par encima del percentil 9714]). Los padres, no consanguingas y
griundos d8 1o roghdn anding (padre de 57, modre de 27 afos), niegan
antecedontes de enfermedades congénitas o hereditariss o mallormaciones
simiilares @ las descrites on ol proposito. Exitte una bermany normal, de 4
ofiog da edad.

Al gxpmen fikco, & nifig presnts mallormeaoiones evidentes e cars
(Fig. 1.2, 3). Se observa ls presencis de macrocetalia, con fontaneling
anterior y posterior amplias, parietales prominentes, frente prominants,
puinta de la narz depoimido, spicanto bilateral y distopia cantorum con
hipertolarismo. La norized hipopbisica y deprimida.

Ls boce presentoba una bncisurn mediana en ol labio superior y an la
parte media de la encie cormespondiente. Las enciss supesior @ inferior
presontoban wus bordes fosroments ongrosados y con bandeletas. La
frénula se absarva engrosads v In lengua bilobulada. E1 paladar es alto, pero
con sus partes Oseas intactas. La apariencis gengral de la cora es como
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deprimida &n la parte gentro nasal Las orejes parecen ligeraments
displdsicas con atrofia del aniahélix El custlo es corto. Torex, abddmen y
genitales no presentan lpsiones. Led extresmdades impresionan como
ligoramants scortadm y los dedos de fas manes y phes son definitivementes
cortes (braguidectilial. En las manos se obsarva ademis clinodactilla de los
dedm indice y mefigue, pliegue transverso Unico (simiana) y slteracionss
de los dermatoghifos con b presencia de un 60% do arcos v of resta predilles
o sz cubitales. En ey dross halluczles (corruspondientes a ks cobeza dol
primer metatamsiang), se observan asas trancversales, ahiortas difectaments
hacls slusrm,

Los andlisis de whoratorio efectusdos dieron los sigulentes resultados
Calgio y fdsforo urinarioz: 0,08 v 0,696 grf/24 horas, mspectivementa.
Calcarma: 98 my% Fostatmmia: 39 mg% Fostatasas alcadines, 2.3
wnidades Bodenski. Foifsiesss deides: 00 U dentro de low [imites
normales.

En lp consulia de seguimiento, realizade m los 3 meles da edad, 2
cormoboran los datos smbe mencionsdos; pero s observd gue ¢l pesp
habin sumentado hasta 75 Kgs. & petwr de unn digta adecusds, Esto
sohrepasa log limites considerados normales para |2 edad, evidenciandy fa
prosmnon de mecrosomis, Le macrocefalia parsiste, pero @l sumento del
volumen del créngo o8 proporcionyl ol del cuerpo. El desarrolle sicomotrie
parece adecuadp para & eded, segin resultedod del vest de Denves
realirade.

El estwedio radiolbgico reabizado en esta oporunided revels: En
cabozs, la desproporcidn cednpo-Tecial y W moacrocefalia; les witures s
ancunntran ligeramente ablertes, poro no hay signos de hidrocefalia sctiva,
ol dngulo de la bass mudo mibs de 130%; los arcos cigomaticos san coros v &l
maxilai suparior hipophisice (Figs. 4 y 5). El maxiler inferios wmibién e
hipoplisico. paro mes que todo & exponsss del cosrpo. So cbsarven o
primordiocs dantales, poro no a5 posible predecr &l futers de ls danticon

En ki columna vertebrad, bos cusrpos vertebrtes de la region lumber son
ligermments ovoideos, vistes en la proyeccion lateral, y la separacian mire
L5 y 51 sparece sumentads de tamafio (Fig. 6). Los huesos |ergos tienen
tn figero emsanchamiemto diafimstio v b epifisis mtdn definitivamante
ensanchadas (Fig. 7). Las Figs. B y § mugstran lgs halinzgos sn manos i
e handidurs en las talonges distales de smbos pulgares, falangus distalns
pEjeeias v tarmingdss en puita) no w observan hendiduras en s Talanges
distales de los dedos gordon, poro s nota ausencia de le felange intermadin
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La edag dsse concumids con ke eronslbgica, Llama l& atencidn b presancia
de ung disminucitn de s demsided Gses que parecs corfesponder con
bstenparoan.

DISCUSION

Do scoardo con fow Maflargos climcos, 80 e¥te pacionis & soapechs la
presences de W forms | del sindrome srodecio-digitel (SOFD). Sin
ambaigo, se haca nolar (o presencin de otros maniferaciones clinices no
deteritas praviamunte an la ltereture mevisada por posetios, cumo son la
mucrocafalin y la macrosomia de comionco post-natal. El hipertalodsmo
(Fig. 4], presente en nuestio oo estd dudossments nencionads e uno de
foe pecienter descritog por RAimoinds), Ademids, |m monifestaciones
radinbdyices, i 19 ue teipects al maxilei infariar, no concuerden con ls
claificocion dentro de tn Tarme | puesto o oxiste hipoplesis dol cusrpo
¥ ne de b eves del maailes, Lay sfiereeiope obsorvedes v & columne
vertebral, pongon menotes ey imporiancia, no e hemor enconimdn
deseritny oeviements. Loy hallargos de ims dermstoplifos podiernn ser
umportanios pars ayudar ol dingnintico; sin embarge, oiros autorest: | han
sefialadn pumento de remoloo y no de wrcos como jucede po sty Cesg.
Dtro deto imporianie sn &1 pacienie e i ausspcle do attmaciones de pie!
¥ cabullp del tipo de les obsprvadas pot Rimoinla). Es importunte resaling
ol hacho dw qua si bien lo ausencin do estos datos clinicos no descerta ul
diugndsticn de SOFD, fomma | e nuestrs pacienty, lo presencls de signo
radiolégreos de 18 forma 1), parecs indicar cierto grado de imbrizamimnto
ontre b dos lorowd eliniess descditos Este hechu airgge, & nusstio
nntEndar; cuerts duds &0 cuanto 8 JW clers demarcacidn clinica wntre o
IR,

Limeny lo aterreidn bo svomrade sdad potyina ey ol coso deserito. Ls sdad
pATRITA oventada  he - pido impecsne  como reipondetin del smenio
da iy mciengs dominmtes Uones 81, comunigaciio pesonal],

No = conpeldo o W sidsd patens e dnpliceckonds gi koo
reintives &l cromotona X, como se supone ha ocurndo en wi cmo descriio;
e dade yue o stpermngiogdvess g2 Ul proces continug, 510 e pasibly
e DCUrrR Bn un vardn de edad reproductive menzsds, mikxime en wno de
los cromosnmes de mays (edice de mimeldn como (0 = el X, No =
pusds doacarter fa posibiliced de quo n mutscion hays ocuindo en e
cilules gyrminales de ls meitie.

EN rimsgy da reciimoncia i 16 Lormee | e he dichd gui g2 del 50% pare
et Tt e ijas diw mudves ainctadas, v lotal an o) vardn. ET de b farmm 11,
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como en tode herencia sutostmica recesiva, serfa de un 25% pars Ios
hermanos de los afectados.

El prondstico, excepto por las alteraciones cosmiticas y, en contudos
cesos, le presencia de refardo mental, es beeno Lt cousan dol reterdo
menial gui pesds preseniorse, no Son clars, peo W presencis de wig
higdrocedalin no sospechads podisra tenar implicociones an Bl mamo,

SUMMARY
Orufacinl-digitel syndrome: findings observed o a patient with Form |,

Mirena N flnikid de Gendiies Wedivn,  Faowbiud de  Wedivms,
Univervidud el Zulia, Marseaibo, Fanezoola) wid Peda Lecn K. Invest
Clin J&680: dod. 004, 1975 A cato of Oral-Facial-Digital syndrome, Type
|, is deseribed. Presence of macrocephaly, macrosomia, radiologcal and
dermatoglyphic lindinge are alio discussad, toguther with & isvew of the
chinical fimdings m both (F and 11) types.
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