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Casos clinicos

Sindrome de Silver-Russell con herencia ligada a X. Caso clinico
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RESUMEN

El sindrome de Silver-Russell es una rara enfermedad
genética caracterizada por un retardo de crecimiento intrau-
terino y postnatal, asimetria corporal y dismorfismo facial
peculiar; el cuadro es reconocible clinicamente pero su etio-
logia parece ser heterogénea. Presentamos el caso de un lac-
tante de 6 meses de edad con retardo del crecimiento pre-
natal y postnatal, asimetria de hemihipertrofia del lado dere-
cho, y dismorfia facial caracteristica; paciente con sindrome
de Silver-Russell no esporadico con rara herencia ligada a
X, tiene transmisiéon materna y un hermano también afec-
tado.

Palabras clave: Sindrome de Silver-Russell; Retraso del
crecimiento; Asimetria corporal.

ABSTRACT

Silver-Russell syndrome is a rare genetic disease cha-
racterized by severe intrauterine and post-natal growth retar-
dation, body asymmetry and dysmorphic facial features; is
a well recognizable syndrome, but the etiology seems to be
heterogeneous. We present a male baby 6 months old, with
prenatal and postnatal growth retardation, asymmetry by
right side hemihypertrophy and typical facial dysmorphism;

the patient shows no sporadic Silver-Russell syndrome but
a rare X-linked heredity with maternal inheritance and an
affected male sibling.

Key words: Silver-Russell syndrome; Growth retarda-
tion; Body asymmetry.

INTRODUCCION

El sindrome de Silver-Russell es una rara enfermedad
genética caracterizada por retraso del crecimiento intraute-
rino, asimetria corporal de hemihipertrofia, y dismorfismo
facial peculiar. Fue descrito por Silver® en 1953 en dos nifios
pequefios al nacimiento con retraso al desarrollo y asimetria
corporal; un afio después Russell® public6 una serie de 5
pacientes similares con alteraciones faciales de frente amplia,
cara pequefia y boca de labios finos con comisuras hacia
abajo. Patton® acufid el nombre de “Sindrome de Silver-Rus-
sell” y posteriormente Price® delined los criterios diagnds-
ticos: peso al nacimiento menor en dos desviaciones estan-
dar, pobre crecimiento postnatal, perimetro cefalico con-
servado, asimetria corporal y dismorfismo facial clasico.

La frecuencia de presentacién es uno por cada 100.000 naci-
dos vivos, afecta igual a ambos sexos. Los pacientes son peque-
flos al nacer y contintian con retraso en el crecimiento post-
natal en peso y talla, no hay crecimiento proporcionado y se
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presenta asimetria corporal con afeccion de algtin segmento
corporal®. La cara es de forma triangular: frente amplia, men-
ton pequefio y afilado con micrognatia, escleréticas de tona-
lidad azulada, boca ancha con comisuras hacia abajo; ademas
hay clinodactilia de mefiques y sindactilia entre tercero y cuar-
to dedos; la talla final que pueden lograr es en promedio 1,50
m en varones y 1,40 m en mujeres. La mayor parte de los casos
son esporadicos pero también se ha comprobado herencia
autosémica dominante y excepcionalmente recesiva®.

CASO CLINICO

Padres jévenes, sanos, de 21 afios de edad, matrimonio
no consanguineo, un hermano de 18 meses aparentemente
sano. Paciente masculino de 6 meses de edad, producto de
segunda gestacion a término, evolucion normal, parto eutd-
cico atendido en medio hospitalario, peso al nacer 2,360 kg y
talla 44 cm. Se le diagnostic desnutricion intrauterina pero
a los 4 meses los padres notaron discordancia cefalica con
cabeza relativamente grande en un cuerpo pequefio, valora-
do por Neurologia se descarté hidrocefalia. El paciente logré
un crecimiento postnatal escaso y lento; se analiz6 la talla
paterna (1,68 m) y la materna (1,50 m) con una talla diana de
1,65 m. Genética tomd cariotipo que resulté normal 46 XY.

La valoracién dismorfoldgica mostré paciente diminuto
con moderada hipotonia generalizada, asimetria corporal por
hemihipertrofia izquierda y menor crecimiento derecho; cli-
nodactilia de meniques (Fig. 1). Macrocefalia relativa, asi-
metria facial, frente amplia, cara pequefia de contorno trian-
gular con vértice inferior; hipertelorismo ocular, ojos de forma
almendrada muy abiertos, escleréticas azuladas; pabello-
nes auriculares grandes con implantacién baja y rotacién
externa 30° (normal 159); la boca muestra asimetria entre mitad
derecha poco desarrollada e izquierda de mayores dimen-
siones, labios finos alargados, comisuras bucales descendentes;
mejillas plenas, ment6n pequefio en micrognatia (Fig. 2).

DISCUSION

El paciente mostré todos los criterios clinicos para el
sindrome de Silver-Russell, el diagndstico diferencial se
realiz con los sindromes autosémicos recesivos con los
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Figura 1. Paciente diminuto hipoténico, asimetria por hemihi-
pertrofia izquierda; clinodactilia de mefiiques.

Figura 2. Macrocefalia, asimetria por hemihipertrofia izquierda,
cara triangular, ojos grandes, orejas bajas y rotadas, boca alarga-
da de comisuras descendentes, y micrognatia.
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que comparte rasgos esenciales de retardo al crecimiento,
asimetria, dismorfismo facial y clinodactilia como son: sin-
drome de Dubowitz?®, que tiene ptosis palpebral, blefa-
rofimosis, paladar hendido que no presentaba este pacien-
te, y del sindrome “3-M”® (llamado asi por haberlo des-
crito Miller, McKusick y Malvaux) o displasia dolicoes-
pondilea que requiere tener malformacién esquelética ver-
tebral hiperlordética y alteraciones costales y metacar-
pianas.

La mayoria de los casos de sindrome de Silver-Russell
son esporéadicos, pero la transmision hereditaria es hete-
rogénea, algunos casos muestran afeccién del cromosoma
7 6 17. Revalorando a los familiares del paciente se encon-
tré que la madre y la abuela materna, ambas tenfan esta-
tura baja de 1,50 m, y el hermano de 18 meses de edad
mostro6 talla de 75 cm (tercera percentila), con asimetria
corporal por hemihipertrofia izquierda, cuadro clinico
similar al paciente y cariotipo normal; lo anterior permi-
ti6 concluir una forma hereditaria ligada a X: dos her-
manos varones afectados y transmisién por via familiar
materna con manifestacién de estatura baja en las muje-
res. En una publicacion previa se habia sospechado la posi-
bilidad de herencia dominante ligada a X®, pero sdlo exis-
te un reporte previo de Partington® en el que ha descri-
to esta rara forma hereditaria en el sindrome de Silver-
Russell. Se ha propuesto que estas mujeres inactivan el
alelo X mutante y, por tanto, sélo muestran sintomas ate-
nuados™.

La publicacion de este caso permite ayudar al diag-
nostico de pacientes con retardo al crecimiento, asimetria
corporal y dismorfismo facial, ademds corrobora herencia
ligada a X en Silver-Russell. El paciente se mantiene en con-
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trol pediatrico integral y los padres recibieron consejo gené-
tico sobre riesgo de recurrencia en nuevos embarazos.
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