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En el año de 1963 se pub! lcó por primera vez un síndromi:: cu 

.yas características no hablan sido observadas en nlrgGn o-­

tro conocido hasta la fecha. 

Para la publicación y nombre de este síndrome tuvieron que­

transcurrir diez años, ya que fué en el ario de 1953 cuando­

empezaron las investigaciones acerca de las características 

que presentaba un paciente con este padecimiento y cuyos re 

s~ltados eran obscuros al principio. 

Sin embargo los Investigadores eran cautelosos en sus tesis 

de que estaban tratando con el cuadro de una enfermedad des 

conocida, afirmando que no habían encontrado descripciones­

de casos similares en la 1 itera tura Internacional y que se­

pensaba que los pacientes presentaban, por lo tanto, un sin 

drome que no habla sido descrito previamente. 

Los doctores que se avocaron a la investigación inicial del 

caso fueron: 

El Dr. Hlchall, Dr. Matsoukas, Dr. Theodorou. 
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Pero no fue sino hasta el año de 1963 cuando los doctores -

Rublnstein y Taybi publicaron siete casos (S niños, 2 nl~as) 

con el conjunto de síntomas propios ~e la enfermedad que se 

habla presentado. 

Esto motivo a las Investigaciones de diversos casos del sí~ 

drorne en diferentes partes del mundo. 

Ale".lania, Checoslovaquia, Japón, Francia, U.S.A. y 11éxico,­

y al reunir los datos se observó que existían característi­

cas comune~ en todos ellos. y son: 

1) Retraso en el de.sarrollo mental y somático. 

2) Facies características. 

3) Pulgares anchos y dedos gordos. 

4) Músculos y articulaciones hipotónicas. 

5) Postura y andar peculiares. 

6) Estrabismo. 

7) Severas dificultades para tragar alimentos 

durante la Infancia. 

Estos signos compl~tos se consideran· patogn~mónicos, aunque 

en muchos de los pacientes se presentan aunadas a otro tipo 

de alteraciones que se describirán •ás adelante. 
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Las malformaciones congénitas pueden ser definidas como ano~a­

lías estructurales presentes en el nacimiento y atribuibles a­

un desarroJ.lo imperfecto. 

Las apreciaciones acerca de su incidencia total sen inevitabl~ 

mente subjeti.vas. "· 

ET desarrollo embrionario y fetal, al ig.ual que el desarrotlo­

postnatal ocurre bajo Ja interacción d~ factores genéticos, am 

bientales o teratógenos. 

Aunque el embrión humano está bien prot~gido en el útero. cier­

. tos agentes teratógenos, pueden producir alteraciones congéni-­

tas cuando los tejidris se encuentran en desarrollo.- Los 6rga-­

nos embrionarios son m&s sensibles a Jos agentes no~rvos duran­

te los periodos de diferenciación rá.Pida. 

1.- DEFICIENCIAS DIETETICAS: Se incluyen deF1cienci~s de orate! 
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nas, vitamina A, riboflavina, Ac. fólico, tiamina, y aquellas 

que son Inducidas por antagonistas de las vitaminas, tales co 

mo Ja galactoflavina y los antagonistas del ácido fólico. 

2.- EXCESOS DIETETICOS: Hipervltamlnosis. 

3.- DEFICIENCIA HORMONAL: Hipofisiarias, tiroideas, pancreáticas, 

suprarrenales y gonadales. 

4.- AGENTES QUIMICOS: Alcaloide.- La nicot.lna puede afectar el --

crecimiento fetal, el parto prematuro es dos veces más fre---

cuente y los lactantes pesan menos de lo normal. 

Aoentes Andrbgenos.- La administración d~ progest6g~nos sintéti­

cos para impedir el aborto ha producido mascullnlzación de-fetos -

fe,.,eninos. los más comúnes Eti"sterona y Noretisterona. 

Antibióticos.- Tetraciclina, producen defectos dentales menores. 

Antiepilepticos.- La Trimetadlona y la Parametadlona produce dis-

'' armonía facial, defectos cardl~cos, palad~~ hendido y retr~so del 

crecimiento intrauterino. 

Agentes antitumorales.- Producen alteraciones graves sobre todo--

en sistema nervioso central. 

Corticoesteroides.- .Producen paladar hendido y defectos cardiacos. 

Medicamentos Tiroideos.- Pueden producir bocio congén.ito. 

5.- AGENTES FIS-ICOS: Radiaciones ionizantes, hlpoxla, hipo e hi--

pe r termia. 

6.- INFECCIONES: .Rubeola.- La triada común de ma.lformaciones está 
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constituida por cataratas; malformaciones cardiacas y sord! 

ra, ·¡en ocasio'les sJ o~serva ~oricretinitis, glaucoma, mi­

crocefalia, mícroftal1:,ia y defectos mentales. 

Citomegalovirus.- Aoarace despues del tercer trimestre sien 

do una causa rara de malformac;ón congénita, produciendo a­

nomalfas como: Hicrocefal ia, hidrocefalia y microftalmia. 

Toxoplasmagondii.- Este germen ;:iuede cruzar la :-1embrana pi~ 

centaria y afectar el embrión; er est'" plazo produce cam-­

bios destructivos en cerebJ"o y ojos qc· dan por resultado -

microcefalia, mlcroftalmia e hidrocefalia. 

El germen de las SIFILIS ¡>ue;!e ,Jrodu-:ir agotdr.iento en los -

tejidos fetales "Malformaciones ·:entales, f"lenirgitis fetal, 

retraso r.iental, hidrocefalia y sordera!'. 

Se distinguen dos tipos fundament~les de anomalías genéticas res 

pensables de ~alform~ciones en el ho~bre. 

El prir.er tipo, mutación cromosómlca, comprende mutaciones de la 

totalidad de los cromosomas o de fragmentos suficientemente gra~ 

des para ser vistos al microscopio. 

Et segundo tipo. mutaciones punto-génicas, comprende mutaciones­

en u~ tocus génico •specífico en un cromosoma.o de fragmentos de 

cromosoma demasiado pequeHos/para ser ~econocldos microscoplca-­

mente • 

En las mutaciones cromosómlcas se ven envueltos muchos tocus gé­

nicos, por lo que muchos procesos bioqufmlcos se ver~n perturb~-
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dos y el efecto será la producción de anomalías que afecten a mu 

chos sistemas del organismo. 

En las mutaciones génicas se producirá a menudo una anomalía en-

la producción de una simple enzima, u otra proteína, y tan solo -

se verá afectado un proceso bioquímico especTflco. 

Esta afectará a veces al desarrollo de diversos sistemas corpor~ 

les, o qulzas, sólo se verá afectado en alguno de ellos. 

Esto dependerá de si son varios o tan sólo un tipo de células 

las que emplean en su metabolismo el producto dependiente del 

gen determinado. 

En la actualidad estfi establecido que hay 23 pares de crom~somas 

en el hombre, 22 pares de autosomas y un par de cromosomas s~xu! 

les, compuesto .de dos cromosomas X ~emejantes en la mujer y de -

un cromosoma X y un peque~o cromosoma Y en el hombre. 

Los errores estructurales de los cromosomas se producen con ma--

yor frecuencia durante la profase melotica de la división celu--

lar. 

Pueden producirse cinco tipos distintos de cambios estructurales. 

1.· INVERSION~- Se p~oduce cuando una regl6n del cromosom• se I~ 

vierte sobre sr mismo, de manera.que algunos de los genes, -

que est¡n normalmente colocados a los largo del cromosoma y-

... ·.··l J 
·~ 
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en un orden determina~o viene a colocarse en un orden di 

ferente del original. 

~.- PERDIDA.- Es la unión inadecuada de los extremos de los­

fragmentos de un cromosoma; puede dar lugar a que se --­

pierda una porción de material genético. 

3.- TRANSLOCACION.- Se refiere a la transferencia de un seg­

mento cromosómico de un lugar a otro completamente dls-­

tlnto del mismo cromosoma o a otro. 

4.- DUPLICACION.- La misma secuencia de genes puede aparecer 

en el mismo cromosoma pudiendo ser por translocación de­

parte de un cromosoma homólogo. 

5.- ISOCROSOHA.- Cromosoma metacéntrico formado por dos bra­

zos absolut~mente iguales unidos por un centtómero y es­

resul tado. de una división en for.ma transversal durante -

la anafase. 



1).- Inversión (Inversión Paracéntrica) 

111). - Pérd 1 da 

V).- Duplicación 

9 

11).- Inversión que incluye el 

centr6mero (Inversión per.!. 

céntrica). 

IV). - Cromosoma en anillo 

VI).- Translocación en un mismo 

cromosoma. 

Vll).- Translocaclón entre dos cromosomas VIII).- Cromosoma dlcéntrlco. 

Fotografia tomada del libro de Cltogenétlca Humana N¿rmal y 

Patológica del Dr. Salvador Armendares Sagrera. 



ORIGEN DE UN ISOCROHOSOHA POR DIVISION ANORMAL DEL amc•••••••c•••••c••••••••••••••••••••••••••••••••• 
CENTROHl!RO •••••ca••••• 

ESCISION REGULAR DIVISION ANORHAL 

DEL CENTROHERO 1 DEL CENTROHERO 

1 • =!C He ta fase original • • 
1 

Cromosomas 

ro =>Xc lsocro11osomas 
Normales 

- IX• 
Hetafase siguiente 

Fotografía tomada del libro de C!togenética Normal y Patológica 

del Dr. Salvador Armeridares Sagrera. 

10 



11 

Las anormalidades en el número de cromosomas se producen dura~ 

te Ja meiosis o la mitosis debido al fenc)meno de "falta de dis 

yunclón 11 • 

Esto lmpl lea una falla de separación de dos cromosomas homólo-

gos durante la anafase, dando como resultado una trisomla o m~ 

nosomla produciéndose esta no disyunción en I~ primera o segun 

da división reductri~ no conociéndose todavTa la forma más 

usua 1. 

Si la falta de disyunción ocurre despues de la fertilización,-

es decir, despues que el cigoto se ha formado, se producen dos 

o más poblaciones de células con distintos complementos cromo-

sómicos, constituyéndose un mosaico; el cual puede definirse -

como un individuo cuyo organismo tiene dos o más líneas de cé-

lulas con constitución cromosómlca diferente. 

Las aberraciones cromosómicas que más frecuentemente son obser 

vadas con las técnicas microscópicas actuales son las que abar 

can grandes porciones de material genético, mientras las anor-

malidades mTnima~ no visibles microscóplcament~ representan -

desde el punto de vista de material genético, un número enorme 

de genes. 

Por lo que se refiere a las anormalidades numéricas de los aut~ 

somas, es de notar que solo se han encontrado tres trisómlas -
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compatibles con la vida: Trisomla G o Trisomia 21. Trisomla D­

o 13-15, y la Trlsomia E ó Trisomia 17-18. 

En una investigación reciente al estudiar la duplicación del -

ADN de los autosomas involucrados en las Trisomias D, E, G, en 

las Trisomias parciales O, E, c. y en las perdidas parciales -

de los brazos cortos del cromosoma 18, se observó que los cro­

mosomas o los segmentos de los mismos que estaban relacionados 

con anormal ldades cromosómicas que producían síndromes viables 

en el hombr• duplican tardfamente el ADN, y se consideró que -

estos cromosomas o sus segmentos no tienen e'fecto tan patológl 

co, cuando están presentes en. exceso ó en deficit, como los -­

que duplican antes el AD~, y que la du~licación tardfa de éste 

puede ser expresión de inactividad metab~lica parcial o compl~ 

ta de los genes. 

Este t¡po de mutaciones es mucho menos ~iecYente que las muta­

ciones cromosómicas; es común distinguir dos clases de genes -

mutantes, los que afectan al desarrollo en hetero~igotos, o -­

sea aquillos que tienen el gene mutante tan solo en un miembro 

del par de cromosomas (genes dominantes), y los que afectan al 

desarrollo tan solo en homoclgotos, o sea aquéllos que tienen­

el gene mutante en ambos miembros del par de cro~osomas (genes 

receslvos). 
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Su han encontraJo cada vez más genes recesivos que ejercen al­

¡Ún efecto en los heteroclgotos, incluso aunque no conduzcan -

a ninguna malformacl6n o lmpoten~ia. 

Las mutaciones génicas del cro~~soma X muestran unas caracte-­

~lsticas especlale~, dado que la mayorfa, o qulz& la totalidad 

de los locus gén.icos de dicho cromosoma no tienen locus géni-­

co que les correspondan en el peque~o cromosoma V. 

Por consiguientes, una hembra puede ser homoclg6tica o hetero­

.. clg6tlca resp~cto a un gen mutante en tanto que un macho con -

un gen mutante ~n su cromosoma X se dice que es homoclg6tlco -

respecto al ·mlsmo.-Est·e macho· con un gen mutante recesivo li­

gado al se~o tender& a verse afectado tan gravemente como una­

hembra homoclg6ticé y mucho más.que-~na,hembra heteroclg~tica.~ 

Las alteraciones génicas y cromos6micas mencionadas anterior-­

mente ocl.irre.n .en la fecundacl'6n o 6ien· en .. la etapa embrlona--­

da. 

A contlnuaci6n se describirá a grandes rasgos la etapa embri~ 

ri~rla en ·condiciones normales, para poder relacionar y ubicar­

las fases en las cuales ocurren las alteraciones que caracterl 

zan al sfndrome de Rubinstein-Taybi. 

La fecundai:l6n suele ocurrir en. la ampoi:la de la trompa uterl--
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na, despues de la fusi6n de las c~lulas haploides femenina y -

.scul lna las cuales forman el cigoto e inician la formaci6n -

Je un nuevo ser. 

Hacia el tercer día entra en el útero una esfera celular llama 

da mórula en 'ta cual se forma una cavidad y se convierte en -­

blastoclto ·el cual hacia el final de la primera semana se im­

planta de manera superficial en el revestimiento endometrial -

del útero. 

Se consuma la lmplantaci6n conforme el embri6n se embebe por -

co~pleto dentro del endo~etrio y el epitelio superficial crece 

sobre el blastoclto embebido de tal manera que se forma celoma 

extraembrionaria, aparece la cavidad amniótica diferenciSndose 

la masa celular en disco embrionario bila•inar constituido de­

una capa de ectodermo embrionario y una capa de endodermo em-­

brionario. 

En tanto se forma el mesodermo lntraembrionario el .disco em--­

brlonarlo bllamfnar se convierte en un e•bri6n trlla•fnar com­

puesto de tres capas ger•lnales primarias.- Ectodermo. Endode.r 
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mo y Mesodermo las cuales darán origen más adelante a todos -­

)os tejidos y 6rganos del embrl6n. 

Se forma el nudo primitivo, originando el notocordio el cual -

va.a dar origen al esqueleto primitivo del embrión.- Aparece -

un surco neural flanqueado por pi legues neurales los cuales se 

fusionan para formar el tubo neural. 

Los vasos sangul~eos ~parecen por primera vez en saco vltel 1~­

no, alantoides y corl6n. 

Hacia el final de la tercera semana el corazón está represent!!.· 

do por pares de tubos cardiacos que se unen con los vasos san­

guíneos del embrión y con. las membranas extrae·mbrionarlas. 

El disco embrioriario tri la~lnar se convierte en embrf6~ c~l~ri-;_. . . " . . . 

drico y adopta la forma de "C".- la parte dorsal del saco vite 

lino da origen al intestino primitivo. 

El ¿oraz6n se coloca en poslci6n ventral y el cerebro en la -­

parte mis craneal del embrfón. 

En esta etapa el embrión ya 'tiene cara.cterfstlcas que le dan -

un aspecto indudablement~hum~no;estas cinco semanas constitu­

yen el perfodo mis crftlco d~I desarrollo. 

Los transtornos .del desarrollo duran~e este período pueden pr~ 
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•clr malformaciones congénitas de importancia capital. 

Hacia el final de este período embrionario ya se han estable-

cido los puntos de iniciación de todos los sistemas orgánicos 

principales. 

A las nueve semanas al embrión se le conoce con el nombre d~-

feto, significando q~e se ha desarrollado un ser humano reco­

nocible, siendo mucho menos vulnerable que el embrión a los -

efectos deformantes de medicamentos, virus y radiaciones. 

A par.t 1 r de es ta eta p .. ~· .se acelera .el proceso de cree lm(ento y 
'; ·\'. 

desarrol\ado hasta culminarse con el alu•bramiento. 
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Generalmente se ha· informado que los cromosomas de los pacle~ 

tes con el síndrome son normales; dos excepciones de ello: 

CASO l : Con mosaico trlsomla "G". 

CASó.II: Kosaico con posible translocac16n entre. dos cromoso-

mas del grupo "C" o una supresión de uno de los ero-

mosomas del mismo grupo . 

. · 
En un estudio re~llzado en ~os ~aclentes heteroclg6tl~os, se-

en~ontró que uno de los pacientes tenía tiri gran c~omosoma nG~ 

mero 16 que también est~ba presente en la madre y en algunos­

parientes, y en el otro.caso se'encont.r6··un largo brazo.corto 

de un cromos·oma "O" presente también en el padre. 

Estos carlotlpos anormales se presentaron en ochenta Informes· 

de análisis cromosómlcos con el sfndrome. 

En un estudio cromosómlco de 17 pacientes, uno de e11os tenía 

un cromosoma extra, semeJante• a.1 "G"- en el cien por ciento de­

sus células, la presencia de_ carlotlpos anormales sugirió ·que 

los estudios melotlcos y el uso de nu~va~ técnicas de banda -

con fluorescen¿la o coloración ~lemsa modificada podían reve~ 

lar urt cambio cromosómlco en todos los pacientes, lo. tual no-
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Hubiera sido detectado usando una técnica estandard. 

Esta técnica de estudio pretendió Identificar cromosomas se 

mejantes al "G" e investigar la posibilidad de una causa 

cromosómlca común del síndrome. 

Para el estudio cromosómlco se obtuvieron biopsias testicu-

lares de cuatro pacientes varones, cuyas edades eran de 

diez, veinte y dos de ellos, de 24 años de edad; y dos con-

troles uno de veinticinco y otro de dieciocho años de edad; 

y una paciente muj~r. 

Se utll lzar~n dos técnicas de coloración y fluorescencia, -

una de ellas es I~ c~loraclón de GIEH.A (ASG) y la otra tic 

n'lca es la el.escrita p'or KASPERSSON, LOHAKKA Y LECH. 

Otiteniéndose los siguientes resultados: 

En lo.s cro.moso111as d.e la paciente mujer, exlsti6,un cromoso­

m·a extra' que· pa·recra:fluC)recer·con brillantez media; habh-

satélites ciar.os en el brazo largo del cromosoma, sugirién­

dose qu~ el cromosoma· extra es con más probabilidad un ero-

mosoma catorce su~~lmldo. 

los c~omosoma~ de ambos padres de esta paciente parecen ser 

normales después del tratamiento de coloración fluorescente 

y coloración ASG. 

Este e.studió. se real Izó en dos de los· .seis pacien.tes varones 
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de la serle. observándose supuestos cuadrlv•lentes en células 

de los dos pacientes de veinticuatro años, las cuales se po-­

dían observar en melosls. con menos del número normal (22-xy-

ó 22x-y) de cromosomas de un paciente y en 56t de las células 

con menos del número normal del otro paciente. 

La mayor parte de células que tenían menos del número de ero-

mosomas tenían un total de 21-xy ó 21x-y. 

El cromosoma extra semejante al "G" en el paclent'e, es con mu 

cha probabilidad un número 14 el cual presenta una porc16n -~ 

substancial del brazo,largo suprimido. 

Esto pud.ohaber,resultado de dos :rupturas· del, c-romosoma o'­

de una inversión pericéntri,ca como modo 'de e·xp.llcar los saté­

lites unidos al bra.zo largo .. y en nlngÍin momento se observaron 

satélites unidos al brazo corto del cromosoma supernumerario, 

. ' 

En un estudio más detallado al. tr:ata·rse los' C:.romosomas con la 

técnica ASG,el cromosoma extra no parece pertenecer al grupo-

"G". Es difícil establecer la trlsomTa parcial catorce. la --

cual es coincidente con el sindrome en esta paciente. 

Las cariotlpos normales para sus padres. sugieren que el cfo-

mosorna surgió probablemente en.Ja formación de uno de los ga-

:netos. 

La po~ibllldad de que la trlsomla catorce pa~claf se encuen--

tre asociada con el síndrome, sugirió la hlpótesi.s de que ---

otros pacientes que aparentemente tuvieran cromosomas norma--
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cr, pudieran tener tambiin trisom1a catorce parcial y monoso-

ía para otro cromosoma que resultará de un intercambio de 

porciones Iguales del cromosoma catorce con otro cromosoma 

"º"· 
Los cuadrlvalentes supuestos observados en las células testi-

culares en meiosls de los dos pacientes varones apoyan la hi­

pótesis de una translocación recíproca, aunque las preparaci~ 

nes no fueron de suficiente calidad como para tener la segur! 

dad de que había cuadrlvalentes, se necesitan ex¡menes de mis 

células en meiosls y obs~~vac~ones de ~anda de otros pacien-­

tes con cariotipos anorma~~s para establecer la hipótesis. 

\ 



27 

Revisando los estudios cromosómlcos realizados en el síndrome 

Rublnsteln·Taybl, todavla no queda muy claro el mecanismo de 

formación de dicha Patología; este no es el único caso, ya 

que se podrfa afirmar que en todos los síndromes conocidos no 

se podría dar una etiologfa clara y verdadera, pues hablar de 

genética es enfrentarse a una complejidad de mecanismos de 

formación, en la~ cuales. fa exactitud o Inexactitud serán el­

futuro de un nuevo ser. 

Es por esto que los autores que se refieren al síndrome Ru--­

binstein-Taybl, con respecto a su etiologfa lo hacen de una -

forma hipot~tica. 

A continuación mencionaremos las diferentes teorías que se -­

tienen con respecto a la etiología. 

HCKUSICK.- (ARCH-OPHTHAL VOLUMEN 79, HARCH 1968). 

Ha declarado que una nueva mezcla de mutación dominante­

y recesiva por herencia está en posibilidades de ser con 

siderada; la consanguinidad en los padres no ha sido no­

toria y sólo en una famll la se han encontrado las carac­

terísticas clínicas propias del síndrome (aisladas) en -

más de una persona. 

La frecuencia del síndrome aunado a los parientes fué --



sustancialmente mayor que en ta.población general, su­

giriendo que por lo menos el sTndrome puede ser heren­

cl a. 

La relación genética basada en datos que son aprovech~ 

bles en comparación con los reportados no nos permite-

hacer conclusiones Indicativas en base a la simple he­

rencia Hendellana. 

Esta evlden.cla resalta la posibilidad de que el sfndr~ 

me está genétlcamente determln~do, pero de que en lu-­

g~r de ser transmitido en una simple forma mendeliana, 

es heredada de una manera poligenétlca y solo en aque­

llos ni~os que tienen los genes necesarias y varios 1~ 

ctis, ~anlfestando más f~cilmente foimas reconocibles -

de esta condición. 

Ahora bien otros autores como Haffmer y Selmanowltz .han me!!. 

cionado: el primero qui puede ser por herencia Autosómlca -

Dominante, el segundo una herencia. Autosómlca Receslva y o­

tros definitivamente la mencionan como de etlologfa ideopa­

tica, otros elementos cuya relevancia no deja de ser lmpo~­

tante, son los factores ambientales o teratógenos (cap. 11) 

los cuales pueden ser concomitantes de dicha enfermedad o -

cualquier otro padecimiento. 

Así mismo han sido encontrados un par de gemelos monoclgotos 

concordantes en los cuales ambos miembros tenían el sfndro-



me, un nuevo hal lazg~ ha sido encontrado y es el de una DI~ 

cordancia Honocigótica en ge•elos con el sTndrome Rublns--­

teln-Taybi, en los cuales.uno es enteramente normal, mlen--­

tr.•s el otro muestra los rasgos clásicos del síndrome, 

Estas son a·lgunas de las _razones por la cuales, hablar de 9.! 

nética es hablar de algo que aun no está bien esclarecido. 

\ 
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A contlnuacl6n se describen las características clinicas del 

síndrome Rublnsteln-Taybi, tas cuales se han analizado y a-

l. 

gr.upado por aparatos'y sistemás, haciendo la recopi laci6n al 

final de ellos, de los datos d·e frecueoc.ia más Importantes -

de las alteraciones que se manifieitan. 



~l_sgrs~~Q~~g~r~~· 

~Q~~!Qgs~~!Q~g~_~g~g~~~g~: 

El retardo mental .no constituve una entidad clfnlca, sino 

un síntoma existente en un qran número de enfermedades de 

etioloqfa diferente~ 

25 

Nu obstante, es de enor~~ imocrtancia oara el neonat6loqa, 

sobre todo desde los ountos de vista de profilaxi·s y del­

oronóstico, ooraue muchos casos oueden oroducirse oor un­

defecto dPl desarrollo o oor una lesión cerebral ocasion~ 

da antes; durante o inmediatamente desoués del nacimiento. 

La deficiencia mental puede s•r iniciada oor diversos me­

canismos oato0enéticos. 

ai r.randes. Aberraciones Cromosómicas: Todos los niños con 

trlsoml~ son muy retrasados, Ja mayoría de las aberra­

ciones oue comprende Jos cromosoMa5 sexuales presentan, 



entre otras signos, retardo psicomotor de moderado a -

grave. 

b) Defectos de un s.ólo Gen: Huchos de él los deparan tras-

tornos congénitos del metabolismo, que a su vez pueden 

perturbar el desarrollo del sistema nervioso central. 

Puede tratarse de un gen que elabore una enzima indis-

pensable para la formación de la hormona tiroidea, sin 

la cual el cerebro no puede proseguir su desarrollo y-

evolución normales. 

O bien puede estar afecto un gen que regula el metabo-

lismo de un aminoácido o un azúcar y por cuya falta s,e 

forman subproductos que lesionan al cerebro en desarr~ 

1 lo. 

Son ejemplos de esca clase; la fenilcetonuria, la enfe~ 

medad de la o~ina semejante a azficar de arce y la ga--

lactosemia. 

c) Retraso Fam¡liar de Causa Desconocida: Muchos niftos re 

trasados aparecen normales en todos los demás aspectos, 

pero sus árboles genealógicos son muy sugerentes de --

que el trastorno es de transmisión genética. 

a) Infecciones Fetales: La rubeola materna y fetal duran-

26 
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te el primer trimestre de la gestación, es capaz de -­

originar un defecto mental. 

Otro caso semejante es la enfermedad de las inclusio-­

nes citomegálicas. 

b) Lesiones Fetales de Causa no Infecciosa_: Energía ra--­

diante. La radioterapia sobre el útero en los ini~ios­

de una gravidez puede provocar la microcefalia del fe­

to. 

c) La Talidomida produce Focomelia, y alguno de Jos niños 

afectos de la misma son deficientes mentales; los yod.!:!_ 

ros y medicamentos antltiroideos ocasionan retraso men 

ta 1 • 

d) Formación de Anticuerpos Anti Inmunes: Las madres que -

sufren la enfermedad de Hashimoto y otros trastornos -

tiroideos pueden elaborar anticuerpos frente al tejido 

tiroideo. 

a) Tra~tornos Obstitricos: En reclin nacidos con peso en­

tre 1.001 y 1.000 Kg. 

La toxemla materna ejerce un efecto 1 Imitan te en el de 

sarrollo mental. 
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b) Asfixia Neonatal: Se ha observado que las lesiones pe­

rinatales están involucradas en la génesis del retraso 

mental. 

Cuanto más reducido sea el peso al nacimiento y más corto 

el período de gestación, tanto más probable es que el ni­

ño acabe mentalmente retrasado. 

a) Hiperbilirrubinemia o Ictericia Nuclear. 

b) Hipoglucemia. 

c) Factores Socioeconómicos •. 

d) Privaciones Culturales. 
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A continuación se describirán las diferentes alteraciones 

que presentan los pacientes analizados. 

De los 57 casos reportados en este estudio se anal Izaron­

.solo 22 casos, en los cuales se realizaron diversos estu­

dios neurológicos, obteniéndose un alto índice de retraso 

mental, asT como otros tipos de alteraciones. 

TABLA I.- ANOR14ALIDADES NEUROLOGICAS PRESENTES EN EL SINDROHE 
RUBINSTEIN·TAYBI. 

1.- Sexo femenino, presenta microcefalia 

con una circunferencia cráneana (CC.) 

de 43. 18 cm. y coeficiente lntelec-­

tual (I~) de 43-5 realizado al ano -

cuatro meses con el método de Grlfflth 

y un coeficiente de desarrollo de 61. 

2.- Sexo masculino, presenta microcefalia 

con una e.e. de 57.15 cm. y un IQ de-

35, realizado a la edad de catorce -­

anos seis meses con el método de ----

Stanford y Blnet. 

El E.E.G. realizado, muestra una actl 

vldad paroxlsmal y el diagnóstico fue 

de epilepsia. 

GEOFFREY C. 

ROBINSON. 

1966 
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3,- Sexo femenino, presentó microcefalia 

con una e.e. de so.4 cm.; el exámen­

neurológico real izado mostró una he­

mipares is izquierda y coreoatetosis­

de las extremidades. 

La radiografTa de cráneo demostró -­

una bóveda craneal pequeña e hipero~ 

tosis frontalis interna. 

4.- Sexo femenino, presenta microcefalia 

con una e.e. de 43 cm. y un IQ de 20, 

realizado a la edad de trece aftos 

con el método de Gessell. 

5.- Sexo masculino, dolicocéfalo con una 

e . e . de 4 5 cm • y un 1 Q de 4 O , re a 1 i -

zado a los tres años cuatro meses -­

con el método de Gessell con un des­

lizamiento de trece meses en el len­

guaje y dieciocho meses en el desa-­

rro l lo social·y motor. 

El E.E.G. reveló un bajo voltaje ge­

neral Izado con una pobre organizac16n. 

6.- Sexo mas~ulino, presenta microcefalia 

VICTOR J. 

SELHANOWITZ 

1981 

CHARLES F. 

JOHNSON 

1966 
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con una e.e. de 30 cm. y un IQ de -

53 realizado a los diez affos con el­

método de Gessell. 

El E.E.G. muestra una pobre organiz~ 

clón y deja ver una onda de 3-5 ci-­

clos por segundo (c/s). 

].- Sexo femenino, presenta microcefalia 

con una e.e. de 45 cm. y un coefl--­

clente de desarrollo de 51. 

El E.E.G. muestra una pobre organlz~ 

clón con 4-7 c/s. 

8.- Sexo femenino, presenta microcefalia 

con una e.e. de 43 ~m. y un coefl-­

clente de desarrollo de 59, el estu­

dio radiográfico muestra un pequeffo­

orl f lcio en el parietal Izquierdo. 

9.- Sexo femenino, presenta microcefalia 

con una e.e. de 39 cm. y un coefi-­

clente de desarrollo de 86, el estu­

dio radiográfico del cráneo muestra­

una depresión occipital, la fontane­

la anterior era de 2 cm. de ancho. 
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10.- Sexo masculino, ~resenta braouioce­

fal ia, no hay datos de e.e. ni de -

IQ y C.D., muestra un retardo evi-­

dente y convulsiones esporádicas. 

El exámen neurológico muestra siq-­

nos !)iramidales. 

11.- Sexo femenino, presenta microcefa-­

lia con una e.e. de 35.4 y la fonta 

neta anterior de 7 x 5 cms. 

12.- Sexo masculino, presenta braquioce­

falia, asimetrra de la cabeza y --­

aolanamlento oarieto-occipital del­

lado derecho. 

13.- Stxo masculino. presenta microcefa-

1 i a con una C. e. de 30. ~ cms. , 1 a -

fontanela anterior era de 4 x 5 cms. 

14.- Sexo masculino, presenta microcefa­

lia con una e.e. de 47.62 cms. y un 

IQ. de 44, real izado a los cinco aí'ios 

con el método de Stanford y Binet. 

E. MANZITTI 

1972 

F'REDERleH H. 

ROV. 

1968 

l\RAM~E ~. 

COFPIN 

1964 
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15.- Sexo masculino, ~resenta ~lcrocefa­

l la y una e.e. de 1+5 cms. y un tl'.l ·­

de 38, realizado a los tres años -­

seis meses con el método de Castel!. 

La fontanela anterior cerró a los -

treinta meses y el E.E.r.. revel6 -­

una bala actividad. 

Las radloqrafTas de cráneo mostra-­

ron un aolanamiento ?osterior, for_! 

men magnum largo y una C-1 neural -

arnueada la cual no estaba comnleta 

mente mineralizada. 

Los oatrones motores, esta~an en -­

ventaja sobre la habilidad verbal~ 

16.- Sexo femenino, nresenta mlcrocefa--

1 ia con una e.e. de 51.5 cms. y un-

10. de 48, realizado a los siete 

años cuatro meses con el método de­

Stanford y Binet, la coordinación -

niotora fue oobre, el E.E.r.. fue di­

fusamente anormal y lento nara la -

edad, las radloorafias de cráneo -­

~ostraron un foramen maqnum alarqa­

do. 

RUBlNSTEIN 

TAYBl 

1963 
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17.- Sexo nasculino, oresenta microcefa­

lia con un e.e. de 46 cms., el estu 

dio fue real izado a los dos años -­

seis meses oresentando un retardo -

de moderado a severo, las líneas de 

la sutura oarietal estuvieron sena­

radas al rededor de J/I¡ de '>ulqada­

y la fontanela anterior y oosterior 

fueron largas. 

Hubo sospecha de meninqítis aguda,­

aunque no se le extrajo líquido es­

pinal, las radioqrafías de cráneo -

mostraron nue el ala menor del esfe 

noides era elevada y las fosas ante 

rior y media estaban inclinadas, el 

foramen maqnum fue alargado v el ar 

co neural de e-1 no estaba comnleta 

mente mineralizado. 

18.- Sexo masculino, oresenta microcefa­

lia con un IQ de 17, realizado a -­

los dos años con el método deCastell, 

las radio9rafías de cráneo mostra-­

ron una elevación de Ja norción ante 

rior de la bóveda cráneana v una de 
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presión de la región occipital y una 

sutura metópica asimétrica promlnen­

t e. 

19.- Sexo masculino, presenta microcefa--

1 1 a con un a e . e • de l¡ 9 . 5 cm s . y un -

lQ de 62 real Izado a los cuatro años 

cuatro meses con el método de Merlll 

Hebner con un rango entre 2~ y 53 m~ 

ses, sobre la prueba de vocabulario­

fue de 12 a 15 meses y sobre la eje­

cución fue de 56. la edad social fue 

de tres años en la escala de Bine--­

land. 

Las radiografías de cráneo muestran­

que las fontanelas eran largas y ha­

bían cerrado lentamente, presentó -­

una eminencia en el área occipital. 

El E.E.G mostró una disrritmia proxl 

'Tia l. 

20.- Sexo masculino, dolicocéfalo con una 

e • e de 5 o . 2 5 cm s . y un 1 Q de se 1 s . 

a ñ o s e 1 cu a 1 fu e r·e a 1 i z a do a 1 o s - - -
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ocho años seis meses con el método­

de Stanford y Binet; el foramen ma~ 

num fue prominente, el estudio neu­

rológico fue considerado normal. 

21.- Sexo femenino, nresenta microcefa-­

lia con una e.e. de 1,7.5 cms. v un­

IQ de 32 realizado a los siete años 

tres meses revelando una edad men-­

tal d~ dos años cinco meses. 

El E.E.~. mostró suave asimetría en 

Ja región temooral. 

22.- Sexo masculino, oresenta microcefa­

lia con una e.e. de 45.72 cms. v un 

10. de 31, realizado a los tres años 

de edad con el método de Castel!. 

Este último paciente murió a los -­

seis años de edad oor enteritis ful 

minante, cuyos hallazgos de Ja---­

autopsia se describen a continuación: 

El cerebro peso 1.131) Ko., las fisu 

ras silvianas se encontraban eleva­

das y los lóbulos temporales eran -

desprooorcional~ente qrandes, había 

r,~ANr,E S. 

COFF 1 ~ 

¡qlj4 
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una saliente dirigida hacia abajo -

en Jos bordes medios de las superfi 

cíes inferiores de los lóbulos fron 

ta 1 es. 

Los giros temporales superiores es­

taban mas definidos y los demás gi­

ros tenían un patrón moderadamente­

¡ r regu 1 ar. 

Las secciones coronales mostraban,­

una cantidad reducida de materia 

blanca central, contrastando con un 

incremento del engrosamiento del re 

vestimiento cortical cuya anchura y 

patrón circunvolucional eran irreg~ 

lares. 

La porción anterior del cuerpo callo 

so estaba bien formada pero Ja pos­

terior, o sea, la porción esplénica 

se encontraba ausente. 

En Jugar de un septo pelucido nor-­

ma 1, había dos paredes separadas -­

por un espacio, un Cavum Septi Pe--

1 lucid! de. 8 mm. de ancho. 

Bajo un exámen mlcroscopico, los --
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cambios importantes se encontraban­

en la citoarquitectura de la corte­

za cerebral, además de un incremen­

to en la profundidad, había una po­

bre diferenciación de las capas y -

del agrupamiento de las neuronas. 

La mayor parte de las neuronas eran 

inmaduras, pequeñas, en forma de -­

hueso y pobres en citoplasma. 

38 
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Despues de los hallazgos neurológicos encontrados en pacie~ 

tes con el Síndrome Rubinstein-Taybi, no es dificil creer,­

que si no con la misma forma de alteración sí exista un po~ 

centaje alto de estas mismas alteraciones en pacientes vi-­

vos que presenta el mismo Síndrome. 

De los pacientes analizados obtuvimos una mediana o prome-­

dio de e.e. de %J.9 cms. y un IQ de 37.05 real izados, el -­

primero en 16 pacientes y el segundo en 10 pacientes. 

Estando todos ellos por debajo del quinto percentil, no du­

dando que la mayoría de los pacientes con el Síndrome cai-­

gan por debajo de las mismas cifras. 
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B) FA C 1 E S. 

De los 57 casos de este análisis se realizaron estudios de-

facies en sólo 27 casos que a continuación se describirán: 

1.- Sexo femenino edad 14 años. Presen- M.J. ROBSON 

tó microcefalia, inclinación anti-- 1980 

~ongoloide de ~os ojos y narfz cur-

va, puente nasal ancho e hlpoplasia 

del maxilar. 

2.- Sexo masculino, edad seis años. Pre E. MANZITTI 

sentó braqulocefalia. 1972 

3.- Sexo femenino, edad dos años seis -

meses. Presentó cejas muy elevadas-

y oblicuidad antimongoloide de la -

fisura palpebral. 

4.- Sexo femenino, edad 19 meses. Pre--

sentó oblicuidad antimongololde de-

la fisura palpebral, pestañas lar--

gas y rizadas. 



s.- Sexo masculino, edad once años. Pre 

sentó oblicuidad antimongoloide de­

la fisura palpebral, pestañas lar-­

gas y rizadas. 

6.- Sexo masculino, edad un año. Prese!!_ 

tó oblicuidad antlmongololde de la­

fisura palpebral, pestañas largas y 

rizadas. 

].- Sexo masculino, edad seis años. Pre 

sentó oblicuidad antimongoloide de­

la fisura palpebral, pestañas lar-­

gas y rizadas. 

5.- Sexo femenino edad trece años. Pre-­

sentó nariz picuda con orificiosª!!. 

chos, pesta~as largas y obllcuidad­

antimongoloide de la fisura palpe-­

bra 1. 

Sexo ;nascul ino, edad dos años. Pre­

sentó oblicuidad antimongoloide de­

la fisura palpebral, cejas arquea-­

oas, pestañas largas y fosas nasa-­

les estrechas. 

CHARLES F. 

JOHNSON 

1966 
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10.- Sexo masculino, edad diez años. 

Presentó oblicuidad antimongoloide 

de la fisura palpebral, grandes c~ 

jas arqueadas, arrugas epicánticas, 

nariz ancha y aplanada y mandíbula 

hipoplásica. 

11.- Sexo femenino, edad tres años seis 

meses. Presentó extraños rasgos f~ 

ciales con hipertelorismo, pesta-­

ñas largas, oblicuidad antlmongo--

1oide de la fisura palpebral, gra!!_ 

des cejas arqueadas, arrugas epi-­

cánticas y nariz estrecha. 

12.- Sexo femenino, edad tres años ocho 

meses. Presentó oblicuidad antimon 

goloide de la fisura palpebral, 

largas pestañas, nariz picuda 

larga y ancha de la base y boca p~ 

queña. 

13.- Sexo femenino, edad tres semanas.­

Presentó oblicuidad antimongoloide 

de la fisura palpebral, arrugas --
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1 4. -

epicánticas, cejas ligeramente ar­

queadas, naríz picuda y con base -

ancha, el pinae era largo y delga­

do con una ligera rotación poste-­

r i or. 

Sexo femenino, edad ocho meses. 

Parecía ser un bebé fe 1 í z con fren 

te prominente, una mirada antimon-

goloide de sus ojos. 

15.- Sexo masculino, edad 14 años seis­

meses. Adolescente robusto con una­

aparlencla sin gracia y sin expre­

sión, su cara es ancha, cejas esp~ 

sas y el tipo de nariz prominente­

pero no picuda, tenía arrugas epl­

cánticas bilaterales. 

16.- Sexo masculino, edad cinco aílos. -

Las fisuras palpebrales tenían una 

lncl !nación antlmongoloide, presen­

taba cabeza pequeña, tenía frente­

estrecha y prominente, el labio su 

perlar era delgado, la nariz era -

43 
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estrecha y decurvada con el tabi-­

que desviado y la ventana nasal iz 

qulerda demasiado estrecha, el ta­

bique se extendió por debajo de -­

las aletas. 

17.- Sexo masculino, edad seis años. 

Presentó cabeza angosta. 

18.- Sexo femenino, edad 37 años. Pre-­

sentó mlcrocefalia,aparlencla tor­

pe con una sonrisa de muecas, re-­

trognatia, puente pequeño, nariz -

estrecha y ganchuda con el tabique 

extendido por debajo de las venta­

n as , 1 n c 1 1 na c 1 ó n a n t i mongol o i de , -

hipertelorlsmo, pestañas muy lar-­

gas y excesivo crecimiento de ve--

1 lo sobre el labio superior. 

19.- Sexo femenino, edad tres años seis 

meses. Presentó rasgos antimongo-­

loides de las Fisuras palpebrales, 

ceja izquierda muy arqueada, puen­

te nasal ancho y desviación septal. 
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20. - Sexo masculino, edad siete años -­

seis meses. Presentó simetría fa-­

clal, ceja izquierda larga y arqu~ 

da, ptosis del párpado superior d.!:_ 

recho, Ja nariz presentaba desvia­

ción septal. 

21.- Sexo masculino, edad tres años. 

El puente de la nariz era ancho y­

presentó fisuras palpebrales anti­

mongoloides. 

22.- Sexo masculino, edad cuatro años.­

Presentó nariz recta. 

23.- Sexo masculino, edad ocho años. -­

Presentó fisuras palpebrales con -

Inclinación antlmongoloide y nariz 

arqueada. 

24.- Sexo masculino, edad siete años 

tres meses. Presentó nariz promi-­

nente, micrognatla, rasgos antlmo~ 

goloides de las fisuras palpebra-­

les. 
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25.- Sexo femenino, edad un año seis me 

ses. Presentó nariz picuda y ras-­

gas faciales extraños en carácter. 

26.- Sexo masculino, nació el 3 de Abril 

de 1966. Presentó asimetría de la­

cabeza, braquiocefalia, apariencia 

de la cara muy peculiar con una n~ 

rTz picuda, ambas fisuras oblicuas 

palpebrales estaban inclinadas y -

pestañas 1 argas. 

27.- Sexo masculino, nació el primero -

de Abril de 1964. Presentó rasgos­

prominentes y nariz picuda. 

FREDERICH 

H. ROY 

1968 
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S U M A R O 

Las anormalidades faciales de los pacientes analizados se -

han clasificado, obteniéndose los siguientes resultados: 

Oblicuidad Antlmongoloide de la Fisura 

Palpebral. 

Pestañas Largas. 

Cejas Arqueadas. 

Narrz Picuda Orificios Anchos. 

Hipoplasla del Maxilar. 

Puente Nasal Ancho. 

Nariz Curva. 

Fosas Nasales Estrechas. 

Ar:rugas Epicánticas. 

Hipertelorismo. 

Frente Prominente. 

Frente Estrecha. 

Ve! lo en Labio Superior. 

21 Pacientes. 

10 Pacientes. 

9 Pacientes. 

8 Pacientes. 

5 Pacientes. 

5 Pacientes. 

I¡ Pacientes. 

I¡ Pacientes. 

I¡ Pacientes. 

2 Pacientes. 

Paciente. 

Paciente. 

Paciente. 
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Las anomalías oculares en el síndrome Rublnsteln-Taybi ln-­

cluyen varias combinaciones de mirada obl lcua, epicantismo, 

estrabismo, cataratas, errores en la refracción, grandes ce 

jas arqueadas y pestañas largas. 

Las anormalidades de los ojos no han sido tabuladas en to-­

dos los casos aunque Rubinstein-Taybi encontraron estos ras 

gos en todos sus casos. 

Inclinación Oblicua en la fisura palpebral en 89% de los ca 

sos. 

El Estrabismo se presentó en 72% con exotropia, el eplcanto 

estuvo en 58% de los casos. 

El error refrigerante ocurrió en 55% de los examinados y e~ 

tuvo presente la miopía y la hipermetropla, pestañas largas 

se presentaron en un 28% de los casos y grandes cejas arquei! 

das en 24%. 

Otros descubrimientos que se presentaron con menor frecuen­

cia incluyen: cataratas, coloboma, blefaroptosis, obstruc-­

ción de los conductos nasolagrimales, enoftalmos y atrofía­

ópt ica. 

La tensión endocular no ha sido estudiada en forma adecuada 

ya que ha sido mencionado que el exámen digital fue normal. 
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Aunque creemos que es necesario pensar en un glaucoma conge­

nital. Al aplicar el exámen en los niños afectados por este­

mal, de manera que se pueda establecer un diagn6stico tempr~ 

no y un tratamiento adecuado. 
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De los 57 casos reportados en este estudio, se describirán -

21 casos reportados por la literatura, en los cuales se rea­

lizaron diversos exámenes oftalmológicos. 

1.- Sexo femenino, edad seis años. Pre-­

sentó hlpertelorismo, megalocornea -

(Diámetro de la córnea 15 mm.), la -

gonoscopía muestra un ángulo donde -

el Iris parece doblarse sobre la pa­

red escleral y llega cerca del ani-­

llo de Schwalbe, la tensión ocular -

es de 26 mm. de Hg, el fondo del --­

ojo es normal. 

2.- Sexo femenino, edad dos años seis me 

ses. Presentó discreta sinofridia, -

oblicuidad antimongoloide de la fisu 

ra palpebral, epicantus, hipertelo­

rismo, exotropia del ojo derecho, la 

tensión ocular fue de 14 mm. de Hg. 

3.- Sexo mascul lno, edad un año siete me 

ses. Presentó una cámara anterior 

profunda, el diámetro de la córnea -

E. MANZITTI 

1972. 



en el ojo derecho fue de 12.5 mm. y· 

el ojo izquierdo fue de 13 mm., el -

iris está hipotrófico, la gonoscopía 

muestra procesos iridianos, la ten-­

sión ocular es de 12 mm. Hg en el -­

ojo derecho y de 21 mm. Hg en el ojo 

izquierdo. 

4.- Sexo femenino, edad once años. Pre-­

sentó hipertelorismo, exotropía in­

termitente, sinofridla y cataratas -

cinulares, la gonoscopía muestra la­

persistencia parcial del ligamento -

pectíneo, Ja tensión ocular es de 20 

mm. Hg en cada ojo, hay una excava-­

ción papilar marcada de tipo glaucó­

mico. 

5.- Sexo femenino, edad un año. Presentó 

hipertelorismo, ligera ptosis del -­

párpado superior izquierdo, la ten-­

s ión ocular y el ángulo ocular son -

normales. 

6.- Sexo masculino, edad seis años. Pre­

sentó hipertelorismo (67 mm.) del --

s 1 



telecantos (40 mm.) y fisuras palpe­

brales antlmongoloides, se notó una-

1 igera ptosis del párpado superior -

en el cual el borde libre dibuja una 

"S", así como una slnofridia, no hay 

ninguna anomalía del cristalino y -­

del ángulo camerular, la tensión ocu 

lares normal. 

].- Sexo femenino, edad trece años. Su 

pupila Izquierda era más larga que -

la derecha, con un coloboma inferior 

que se extiende al limbus, presentó­

pesta~as largas, mlopia congénita, -

con coloboma en el iris, retina y c~ 

roideo y exotropla derecha notoria. 

8.- Sexo masculino, edad diez años. Pre­

sentó estrabismo bl lateral. 

9.- Sexo femenino, edad tres años seis -

meses. Presentó hlpertelorismo y an­

gulaclón de la fisura oblicua palpe­

b ra 1. 

CHARLES F. 

JOHNSON 

1966. 
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10.- Sexo femenino, edad tres años ocho­

meses. Presentó exotropia bilateral, 

hipertelorismo, antimongolismo de -

la fisura oblicua palpebral y ptosis. 

11.- Sexo femenino, edad tres semanas. -

Presentó opacidad en el ojo derecho, 

opacidad central en el interior de­

la capsGla del~ntera y presentó cór 

nea larga. 

12.- Sexo masculino, edad cinco años. -­

Existía una severa hipermetropía y 

·astigmatismo, las fisuras palpebra­

les tenían una ligera inclinación -

antimongoloide. 

13.- Sexo masculino, edad seis años. A -

los dos años se le sondearon los -­

duetos lagrimales, los ojos se le -

inundaban de lágrimas, las fisuras­

palpebrales estaban inclinadas ha-­

cía abajo de el caballete de la na­

riz. 

GRAN GE S. 

COFFIN. 

1964 
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14.- Sexo femenino, edad tres años seis­

meses. Presentó exotropia del ojo -

izquierdo, ptosls y eplcantus del -

mismo, enoftalmos, miopía e hipert! 

lorismo. 

15.- Sexo masculino, edad siete años 

seis meses. Presentó rasgo constan­

te de exotropia, el ojo derecho pa­

recía más fijo en su órbita presen­

tó hlperodia y astigmatismo. 

16.- Sexo masculino, edad cuatro años 

cuatro meses. Presentó coloboma en­

el ojo izquierdo exotropia coroidea 

y se observó un defecto en la reti­

na, se realizó cirugía para la exo­

tropia a los dos años y se pres--­

cribieron anteojos. 

17.- Sexo masculino, edad ocho años. Pre 

sentó exotropia y astigmatismo. 

18.- Sexo masculino, edad un año seis me 

ses. Los extremos de los párpados -

RUBINSTEIN 

TAYBI. 

1963 

FREOERICH 

H. ROY 

1968 



inferiores estaban invertidos, ambas 

fisuras palpebrales oblicuas, los -

párpados no estaban recortados y las 

pestañas eran largas (10.5 mm. ). 

Los músculos extraoculares revelan -

un alto grado de movimiento con 5/10 

Dioptrías de ertropía, el punto cer­

cano de convergencia estaba alejado. 

La conjuntiva y Ja córnea no revelan 

anormalidades, Ja cámara anterior es 

profunda y revela una falta de cavi­

dades, las pupilas reaccionan. ante -

la luz. 

Un coloboma total envuelve el sector 

de cada iris de 5:30 a 6:30 hrs., -­

los cristalinos son claros sin anor­

malidades, existe coloboma en retina 

y coroideo extendiéndose hacía el 

disco óptico pero sin envolver el ma 

culae, el disco óptico aparece rosa­

alrededor y de manera similar bilat~ 

ralmente, el ojo derecho tiene un 

error de miopía de tres Dioptrras y­

el izquierdo de 1.5 Dioptrías. 
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19.- Sexo masculino, nació el 3 de Abril 

de 1966. Las fisuras oblicuas palp! 

brales estaban Inclinadas, los pár­

pados no revelaron rasgos anormales 

excepto por las pestanas largas, -­

los músculos extraoculares revelan­

alto grado de movll ldad con ausen-­

cla de dolor muscular, el punto ce~ 

cano de convergencia fue de 5 cms., 

la conjuntiva y la córnea no tienen 

anormalidad. 

La cámara anterior fue profunda y -

reveló que no había cavidades. 

Las pupilas reaccionaron con equl-­

dad a la luz, el ojo derecho reveló 

astigmatismo hlperotr6plco de 3.50-

1.00 x 45 grados y del izquierdo 

2.50 -1.00 x 180 grados. 

20.- Sexo masculino, nació el día prime­

ro de Abril de 1964. Presentó un ne 

vus flameus que envolvía ambos pár­

pados con obstrucción bilateral en­

los duetos nasolagrlmales, lncl !na­

ción obl lcua de las fisuras palpe--
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brales, los movimientos extraocula­

res eran aparentemente normales, el 

palpebral y la conjuntiva vilvar 

eran claros, la córnea del ojo der~ 

cho era clara y la cámara anterior­

era normal. 

21.- Sexo masculino, nació el día prime­

ro de Abril de 1964. Fué imposible­

hacer una evaluación adecuada del 

fondo ocular derecho por la presen­

cia de una catarata difusa, la .cór­

nea del ojo izquierdo reveló un le~ 

coma el cual obstruía cualquier vi­

sión de la cámara anterior y estru~ 

turas más profundas del ojo. 

57 
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S U M A R O 

Las anormalidades de los ojos se han tabulado, obteniendo los 

siguientes resultados: 

lnclinaci6n antimongoloide de ta fisura palpebral 42.85% 

Hipertelorismo: 38.09% 

Exotropia: 138.09% 

Ptosls: 19.04% 

Coloboma: 19.04% 

Astigmatismo: 19.04% 

Sinofridia: 14.28% 

Cámara anterior profunda: 14.28% 

Pestañas largas: 14.28% 

Epicantus: 9.52% 

Cataratas: 9.52% 

Miopía: 9.52% 

Estrabismo: 4.76% 

Hegalocornea: 4.76% 

Hioermetropla: 4.76% 

Enoftalmos: 4.76% 



De los 57 c~sos de este análisis, sólo 38 son reportados -

por la literatura. en las cuales se mencionan anomalías bu 

cales,. (incluyendo tejidos duros y blandos). 

1.- Sexo femenino, edad cuatro años. -

Presentó un estrecho paladar arqu!:_a 

do y una gran arruga alveolar. 

2·.- Sexo masculino. En cavidad bucal -

se observó un gran paladar arquea­

do, el cual tenía un tamaño reduci 

do al nacer. 

3.- Sexo f~menino. edad 37 años. Pa--­

clente casi por completo desdenta­

da, con paladar muy arqueado y una 

fisura submucosa. Frecuentemente -

padecfa de abscesos dentales y --­

ami gda Ji t l s. 

FREDERI CH 

H. ROY 

1968 

VICTOR J. 

SELHANOW 1 TZ 

1981 
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4.- Sexo masculino, edad cinco años. -

Paciente con paladar alto, úvula -

bffida y se observó Ja faringe en­

rojecida. 

5.- Sexo masculino, edad seis años. 

Presentó paladar estrecho y apiña­

miento de los dientes. 

6.- Sexo masculino, edad 16 años. Pre­

sentó paladar alto y úvula bífida. 

7.- Edad seis años. Present6 paladar -

ojival. 

8.- Sexo femenino, edad tres años seis 

meses. Presentó paladar arqueado y 

su primer diente erupcionó a los -

13 meses. 

9.- Sexo masculino, edad siete aftos -­

cuatro meses. Presentó paladar ar­

queado, el primer diente erupcion6 

a los seis meses. 

GRANCE S. 

COFFI N 

1964 

GEOFFREY C. 

ROBINSON 
1966 

E. HANZITTI 

1972 

RUBINSTEIN -

TAYBI 

1963 
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10.- Sexo masculino, edad tres años. -

Presentó paladar arqueado, dientes 

pequeños y amarillentos. 

11.- Sexo femenino, edad ocho años --­

seis meses. Su primer diente eruE 

clonó a los 18 meses. 

12.- Sexo masculino, edad cuatro años­

cuatro meses. Presentó paladar a~ 

queado, los dientes estaban apiñ~ 

nados, su primer diente erupcionó 

a los 5 mese.s, su boca era peque­

ña. 

13.~ Sexo masculino, edad ocho años. -

Presentó paladar arqueado. 

14.- Sexo masculino, edad siete años~ 

tres meses. Presentó paladar ar-­

queado y apiñamiento de Jos dlen-

tes. 

15.- Sexo femenino, edad trece aftos. -

Presentó paladar arqueado y des-­

dentado. 
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16.- Sexo masculino, edad dos años. -­

Presentó paladar arqueado y colo­

ración café de los dientes. 

17.- Sexo masculino, edad diez años. -

Presentó paladar arqueado y mandí 

bula hlpopláslca. 

18.- Sexo femenino, edad tres años --­

seis meses. Presentó paladar alto 

y arqueado. 

19.- Sexo femenino, edad tres años --­

ocho meses. Presentó paladar ar-­

queado. 

20.- Sexo masculino, edad tres semanas. 

Presentó paladar alto. 

21.- Sexo masculino, edad 14 años. Pre 

Presentó paladar alto y arqueado, 

e h i pop 1 as 1 a de 1 max 1 1 ar. 
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ANOMALIAS DENTALES. 
--~---------------

22.- Paciente desdentado no utilizado-

para el estudio. 

2).- El diente 12 y 22 presentaban el-

margen distal pronunciado, acana-

lado y el cíngulo alargado, el -­

diente 11 tenía alargado el cíng~ 

Jo lingual. 

24.- No se presentó pérdida. 

25.- Dientes normales. 

26.- Dientes 11 y 21 presentaron cíng~ 

lo prominente y bllobulado. 

27.- Dientes 11,12, 21 y 22 tenían muy 

marcada la prominencfa del cíngu-

lo, el 22 tenía la prominencia --

distal acanalada. 
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28.- Dientes 11 y 21, el cíngulo era -

prominente y bilobulado. 

29.- Dientes extraídos 11, 12, 21, 22, 

31, 32, 41, 42 y 43. 

JO.- Dientes normales. 

31.- Dientes normales. 

32.- Dientes 11, 12, 21, 22, 31, 32, -

33, 41 y 42 fueron extraídos. 

33.- Dientes normales. 

3~.- Dientes normales. 

35.- Dientes normales. 

36.- Dientes normales. 

37.- Dentición decidua y permanente -

normales. 
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)8.- Dientes 12, 21 y 22 presentan ci~ 

gu1o prominente; la prominencia -

del diente 11 se destruyó como re 

sultado de caries. 

65 
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S U H A R O. 

En este capítulo se presentan dos clasificaciones, una --

que corresponde a la cavidad bucal en general y la segun-

da hace referencia a las estructuras dentales unlcamente. 

Tomando en cuenta que la primera se realiz6 en 21 pacien-

tes y la segunda en 17. 

Paladar Arqueado. 20 Pacientes. 

Desdentados. 3 Pacientes. 

Apiñamiento de Dientes. 3 Pacientes. 

Uvula Bífida. 2 Pacientes. 

Hipoplasia del Maxilar. 2 Pacientes. 

Dientes Pigmentados. 2 Pacientes. 

Arruga Alveolar. Paciente. 

Fisura Submucosa. Paciente. 

Abscesos Dentales. Paciente. 

Dientes Pequeños. Paciente. 



Margen Distal Pronunciado, Acanalado y 

Cíngulo Alargado se observó en 

Dientes normales se observaron en 

Cíngulo Prominente y Bi lobulado 

Se realizaron extracciones en 
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9 Pacientes 

8 Pacientes 

I+ Pacientes 

2 Pacientes 
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De los 57 casos analizados, sólo se hace el reporte de 15 -

pacientes, que presentaron ~anifestaciones cutáneas y que-­

Joides que a continuación se describen. 

1.- Sexo masculino, edad nació el pr..!, 

mero de abril de 1964. Presentó -

nevus flammeus que envuelve al 

área frontal de la cabeza, el 

puente nasal y los parpados. 

2.- Sexo "lasculino edad 5 años. Mos-­

traba un ligero pectuscarinatum -

en pecho; paroniquias recurrentes 

en la uña encarnada del dedo gor­

do del pie izquierdo, su piel mo~ 

traba numerosas cicatrices quirú~ 

gicas. 

3. - Sexo masculino edad 6 años. Pre-­

sent6 un nevus flammeus sobre el 

occipucio y la línea media de la 

frente. 

FREDERICH 

H. ROY 

1968 

GRANGE S. 

COFFIN 

1964 



4.- Sexo masculino edad 3 años 6 me­

ses. Presentó pequeños hemangio­

mas capilares romos sobre la 

frente nuca y hombros y en Ja re 

gión lumbar de la espalda. 

5.- Sexo masculino edad 7 años 4 me­

ses. Presentó hemangioma capilar 

en 1 a nuca. 

6.- Sexo masculino edad 3 años. Pre­

sentaba eczema en la mejilla. 

7.- Sexo femenino edad 8 años 6 me-­

ses. En la reglón lumbar se pre­

sentó un área pigmentada de co-­

lor morada de lcm. de diámetro. 

8.- Sexo masculino edad 4 años 4 me­

ses. Presentó ictericia a las 

treinta y seis horas de haber na 

cido, eczema de la cara y torax­

desde los tres meses hasta Jos -

dos años. 

9.- Sexo femenino edad 13 años. Pre­

sentó piel reseca. 

RUBINSTEIN 

TAYBI 

1963 

CHARLES F. 
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1966. 
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10.- Sexo masculino edad 2 años. Pre-­

sentó nevus flammeus en la frente. 

11.- Sexo femenino edad 3 años 6 me--­

ses. Presentó nevus flammeus eri -

la frente. 

12.- Sexo masculino edad 10 años. Pre­

sentó nevus flammeus en la frente. 

13.- Sexo femenino edad 3 años 8 me--­

ses. Presentó nevus flammeus en -

la frente. 

t~.- Sexo masculino edad tres semanas. 

Present6 nevus flammeus en la --­

frente y en la nuca. 

15.- Sexo femenino edad 37 años. Pre-­

sentó enormes queloldes que cu--­

br ian gran parte de su pecho y -

hombros, tenia una erupción erit~ 

matosa máculo papular con aparie.!!_ 

cia de dermatitis seborreica que­

abarcaba la barbilla y las eminen 

cias malares con un patrón de ma­

riposa. Un enorme queloide cubría 

gran parte de su pecho, otros qu~ 

VICTOR J. 

SELHAN0\11 TZ 

1981 
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loldes, medianos y grandes se pr~ 

sentaban en brazos y hombros eran 

de color rosado con escoriaciones 

ocasionales y unos cuantos focos-

de ulceración, la mayor parte de-

Ja piel del abdomen estaba cubier 

ta por una erupción máculo papu--

lar escoriada, un poco escamosa -

con un borde papulo vesicular ac-

tivo y algunas papulas satélites. 

Un exámen microscópico de los bor 

des activos de la. erupción abdo-

minal que había sido tratada con-

hidróxido de potasio mostró ar---

trosporas e hlfas de largas rami-
'" 

ficaciones. 

Un cultivo fungal fué cubierto --

por contaminantes bacteriales una 

muestra de biopsia de la piel de-

uno de Jos queloldes mostró dese~ 

brimientos microscópicos consis--

tentes con los del diagnóstico 

clínico.{ Ver fotografía). 



FORMACION QUELOIDE (dlagram"' tomado de la revista 

Arch Dtrl'IEtol-Vol 117, Aug, 1981) 
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~--~--~--~--~--! __ Q 

En este capítulo de manifestaciones cutáneas y queloides la 

literatura, con respecto al síndrome no da mayor informa--~ 

ción de las características clínicas e histopatológicas de­

las lesiones, sin embargo se obtuvieron los siguientes re-­

sultados. 

Nevus flammeus estuvo presente en 7 pacientes. 

Hemanglomas capilares estuvo presente en 2 p~ 

cientes. 

Eczema estuvo presente en 2 pacientes . 

. Queloides estuvo presente en 2 pacientes. 

Erupción eritematosa estuvo presente en 2 pa­

cientes. 

Piel reseca estuvo presente en 

Paroniquias estuvo presente en 

paciente. 

paciente. 
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F) ALTERACIONES GASTROINTESTINALES 

En el Instante del nacimiento el reclen nacido en condiciones-

normales lleva acumulada una gran experiencia en el acto de de 

glución, evacuación gástrica y perlstaltismo Intestinal, el re 

cien nacido realiza el chupeteo enérgico y la deglución casi -

perfecta. 

En algunos reclen nacidos existe aspiración de alimentos en el 

acto de deglutir por una lncoórdlnaclón del esflnter. esofágico 

superior pasando asr alimentos a vias respiratorias. 

En casos .graves de lncoordlnaclón crlcofaringea, a pesar de la 

cuidadosa alimentación por sonda pueden fallecer por neumonfa­

por aspiración, no teniendo nunca la capacidad de deglutir sin 

que pasaran alimentos a las vlas respiratorias. 

los vomltos pueden ser una manifestación pato16gica de altera­

ción del conducto gastrointestinal, la presencia de vomitos d.!!_ 

rante el primer y segundo dfas de vida no deben causar excesi­

va alarma, pero si éstos se prolongan es tndlcio de alteracio-

nes m&s severas como son: 

1.- Lesiones lntracraneales. 

11.- Obstruccl6n Intestinal 



111.- Hemorragia subdural e hidrocefalia. 

IV.- Infecciones de casi todos los aparatos suelen 

anunciarse por vomitos ejemplo: peritonitis,­

meningitis y pielonefritis. 

v.- Lesiones bacterianas de las vias génito urinarias. 

7~ 

Hallazgos Gastrointestinales en el Síndrome Rubinstein-Taybi: 

De los 57 casos de este análisis sólo diez de ellos son repor­

tados con problemas gastrointestinales que a continuación se -

describen. 

1.- Sexo masculino.edad 2 años padeció 

severos problemas de alimentación· 

durante las dos primeras semánas -

de vida. 

En estudio radiográfico con medio­

de contraste se observó el esófago 

con un tamaño normal. pero el me-­

dio de contraste se derra•ó repetl 

das veces en la parte supe~ior de• 

la traquea. La gastrotomia practi­

tada en el bebé resultó provecho-­

sa; la allmentaci6n por este •edio 

era tolerada sin dificultad. nin--

FREDERICH H. ROY 
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gún intento de alimentarlo oralmen 

te resultaba, ya que tenía dificul 

tades respiratorias. Estudios ra-­

diográficos revelaron desorganiza­

ción peristáltica esofagal y derra 

mes a media traquea. 

2.- Sexo masculino edad 5 años. Comía­

poco y con gran dificultad, pad~-­

cía de estreñimiento. 

3.- Sexo masculino edad 6 años. Poco 

después de haber nacido no podía -

comer; un poco más adelante fué ca 

paz de tragar, aunque al principio 

con dificultad. Durante el primer­

mes de vida y a los dos años tuvo 

fuertes diarreas, se le reparó una 

hernia inguinal al mes de nacido. 

A los 6 años comió bien durante el 

desayuno y el almuerzo pero tempr~ 

no por la ·tarde se tornó repentin~ 

mente apático y cianótico, le si-­

guió un reblandecimiento abdomi--­

nal, una fuerte diarrea y debili-­

dad¡ a las 3 horas del primer sfn-
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toma falleció de enteritis fulmi-­

nante. 

En la autopsia se evidenció enteri 

tis y efisema. 

4.- Sexo masculino edad 16 años. Tuvo­

problemas de alimentación durante­

la infancia. 

5.- Sexo femenino edad 3 áños 6 meses. 

Presentó vomitos periódicos y cons 

tlpación, su alimentación fué for­

zada. 

6.- Sexo masculino edad 7 años~ me--­

ses. Alimentación deficiente, te-~ 

nra. dificultad para tragar sus al! 

mentas, siempre estuvo presente la 

constipación. 

].- Sexo masculino edad 3 años. La ali 

mentación y deglución fueron defi­

cientes. 

8.- Sexo masculino edad% años~ me--­

ses. Vomitaba frecuentemente y pr!_ 

sentaba excesiva mucosidad oral. 

9.- Sexo masculino edad 8 años. Tuvo -
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problemas de alimentación, no esp; 

e ff 1 cos. 

10.- Sexo mascul lno edad 7 anos 3 me--­

ses. Tuvo problemas de alimenta--­

ci6n no específicos. 
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S U H A R O 

Los datos recopilados de este Análisis Gastro-lntestlnal re-

vela los siguientes resultados: 

Problema de al lmentaclón estuvo presente en 9 pacientes 

Estreñimiento se presentó en 3 pacientes 

Vómitos se presentaron en 2 pacientes 

Desorganlzaci6n Perlst§Jtica esofagal estuvo presente -

en un paciente. 

Diarreas frecuentes estuvo presente en un paciente 

De·'ª Literatura se recopiló poca información en cuanto a a.!_ 

teraciones Gastrointestinales se refiere, ya que en la ma­

yorra de los casos CIFnlcos no se realizaron estudios más de 

tallados. 
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En el estudio de nuestros pacientes con problemas genltourl 

narios se mostró una tendencia a padecer de criptorquidia -

en los pacientes varones de la cual se dará una breve expll 

cae Ión. 

Se distinguen dos formas de criptorquldia: 

1 .- Detención del descenso testicular en cualquier lugar de 

·su trayecto normal, desde su primitiva posición paralu~ 

bar alta hasta el fondo de la bolsa testicular (deseen-

so detenido). 

2.- Migración a una región anormal (descenso ectópico). 

Si la detención de la migración se produce al princi--­

plo, los testículos permanecen dentro del abdomen, si -

el descenso se Interrumpe más tarde, las gonadas se re--

tienen en cualquier punto desde el anillo Inguinal In--

terno hacia abajo, en el descenso aberrante los testíc~ 

los pueden situarse en cualquier parte inferior del ab­

do.11en o, mis a menudo, dentro del pl!!rlneo. 

Los testículos se originan al principio de la gestación en-

forma de·e11lnenclas del rodete urogenltal que forma convexl 

dad en la cavidad celomlca, no muy abajo del diafragma, en­

la dfclma semana han efectuado Ja migración hacia abajo pa-
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ra situarse en los límites del abdomen con la cavidad pelvi!!_ 

na, aquí permanecen durante alg~n tJempo, entre el séptimo y 

el noveno mes de la gestación hasta que atraviesan el anillo 

Inguinal interno y les abre lentamente el camino descendente 

hacia el interior del escroto. 

SI no descienden los testículos puede deberse a: 

1.- Disgenesia testicular prf•aria. 

2. - Ectopia • 

3.- Adherencia o brevedad de Jos vasos esperm&tlcos. 

4.- Estrechez prematura de los conductos inguinales. 

En la mayor parte de los recien nacidos a término se ha efec 

tuado el descenso completo pero en algunos no termina hasta­

desf>ues del nacimiento, el primero y ·segundo mes a más tar-­

dar. 
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De los 57 casos reportados en este análisis sólo a diez se­

le realizaron estudios genitourinarios. 

------------------------------------------------------------
1.- Sexo mascul lno edad 2 años. Pr~ 

sentó rlñon muy grande Jos tes­

tículos estaban en el escroto,­

un pielograma Intravenoso reve­

ló mal funclonamtento del rlñon 

derecho. 

2.- Sexo masculino edad 4 años. El­

testfculo izquierdo estaba en -

el conducto 1 ngul nal, pero el -

testículo derecho no pudo ser -

palpado. 

3.- Sexo femenino edad 37 años. Su­

•enarca fue incierta con perio­

dos norrnales. 

4.- Sexo mascul lno edad 5 años. Pr~ 

sentó testículos nos descendi-­

dos a los ocho meses, el pene -

se encontraba en posición angu­

lada hacia abajo en relacl6n -­

con su eje pero e 1 mea to se en-
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contraba en la posición normal, los 

testTculos lograron descender al -­

escroto, tiempo despues un plelogr_! 

ma Intravenoso mostró extensión de­

la vejiga hacia la parte superior -

en dirección al ombl lgo. 

s.- Sexo masculino edad 6 años. No se -

le pudieron encontrar los testícu-­

los, el pene era angulado y muy pe­

queño, en la realización de la au-­

topsla se encontró que los testícu 

los eran pequeños y se local izaban 

en el abdonen. 

6.- Sexo masculino edad 7 años 4 me~-­

ses. Presentó criptorquidia bllat~ 

ral, el testTculo derecho se palpo 

en el canal Inguinal, el izquierdo 

no descendió. 

].··Sexo masculino edad 3 años. Prese.!!. 

tó crlptorquldia. 

8.- Sexo masculino edad 4 años. Presen 

tó crlptorqiidla, los testículos -

se palparon en el cTrculo Inguinal 

RUBINSTEIN 
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Interno y el escroto fue pe­

queño. 

9.- Sexo masculino edad 7 años 3 

meses. Presentó criptorqui-­

d 1 a. 

10.- Sexo masculino edaó 2 años.­

Presentó anomalías renales,­

habfa una pequeña dilatacl6n 

de la uretra derecha. 

CHARLES F. 

JOHNSON 

1966 
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~--Y--~--~--~--! __ Q __ ~ 

De las anomal ias génito-urinarias. se obtuvieron los sigui e~ 

tes res u 1 tados: 

Crlptorquldla presente en 7 pacientes. 

Ano~allas Renales presente en 3 pacie.!!_ 

tes. 

Testículos descendidos presente en 2 -

pacientes. 

Pene en posición angulada presente en-

2 pacientes. 

Henarca Incierta presente en_I paciente. ¡ 
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los defectos del desarrollo de los huesos faciales, cada -­

vez tienen mayor tendencia a considerarse como manlfestacl~ 

nes variables de un vicio fundamental del desarrollo. En g~ 

neral, son consecuencia de un proceso lnhlbldor que se pre­

senta hacia la séptima semana de la vida embrionaria y que­

afecta a los huesos faciales derivados del primer arco bra~ 

quia l. 

HOVELS graduó los casos registrados hasta 1953 y encontró -

una progre~lón sucesiva de la lesión desde la oblicuidad 

simple de las aperturas palpebrales hasta las hlpoplaslas f~ 

clales más extensas, Incluyendo el agnatlsmo completo. 

Las enfermedades del primer arco branquial se transmiten c~ 

mo un carácter dominante y con frecuencia variable en su h~ 

redabllldad manifiesta. 

La microcefal la puede ser primaria o secundarla¡ la forma -

primaria se produce por una detención del desarrollo que en 

nu••rosas familias se debe claramente a un defecto genético 

transmisible como carácter receslvo; en esta forma, el cer~ 
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bro es peque~o y el tipo de las circunvoluciones cerebrales 

es mlcrogfrlco. 

la microcefalia secundarla reconoce como causa la Infección 

o lesi6n cerebral en desarrollo durante la vida fetal o al­

principio del ~erfodo neonatal, la mlcrocefalia constituye­

casi sl~mpre uno de los defectos· de la constitución de las­

grandes aberraciones cromosómtcas y de muchas de las conse­

cutivas a·"~rrores Innatos del metabolismo. 

Los nlftos con un peso de 3.150 a 3.600 gr. tendrin un peri­

metro occipital de 32.5 a 35 cms •. en ei" lnstante. del nacl•­

mlento. 
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De los 57 casos de este análisis, s61o a 23 se. les realiza­

ron estudios músculo-esquelético y de extremidades que a -­

contlnuacl6n se describirán. 

1.- Sexo femenino, edad cuatro anos. Pr!t 

sentó pulgares planos y anchos, est!. 

ban desviados en dirección laterai,­

podían estar dislocados y unidos en­

el metacarplo falangial, los otros -

dedos de las manos estaban también -

aplariados pero en menor grado, el -­

tercer dedo de cada ple era más lar­

go que el. segurido y el cuarto. 

La fontanela anterior media. 7 x .5 cm. 

la distancia lnterc'antllar era de 

2.6 cm., la sutura metóplca estaba -

abi~rta de la parte supraorbltal • 

. 2.- Sexo masculino, edad dos anos. Los -

pulgares de las inanos y de.dos gordos 

de lo~ ples eran anchos. (primer o~ 

tejo. 

El. cr,neo presentaba un aplanamiento 

del.· lado derecho parleto-occlpltal ,-

FREDERICH 

H. ROY 

1968 

·:. •··, 



braquiocefalia; no fue posible obt~ 

ner impresiones del foramen magnum, 

la edad del esqueleto fue normal. 

3.- Sexo masculino, edad cuatro años. -

Los pulgares de las manos y dedos -

gordos de los pies eran anchos. 

(Primer artejo). 

La fontanela anterior era de 4 x 5-

cms. y la distancia intercantilar -

de 1.8 cms., la sutura de la fonta­

nela anterior, la sagital, la coro­

nal y lamboidea estaban abiertas y­

la tercera fontanela o foramen pa-­

rietal estaba presente. 

Las radiografías de manos mostraron 

falanges anchas y distantes en to-­

dos los dedos de las manos. 

4.- Sexo femenino, edad 37 años. Los -­

pulgares de las manos y dedos gor-­

dos d.e los ples (primer ortejo) es­

taban d~formados y desviados hacia­

los lados. Presentó una deformación 

contrahecha del pie Izquierdo, estu 
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dios roentgenográficos mostraron -­

que las falanges proximales de los­

pulgares eran cortas y tenían una -

configuración triangular en la su-­

perflcie de la articulación interf~ 

langeal, ambos pies tenían ensanch~ 

miento de las falanges distales y -

proximales del dedo gordo, la base­

de. todos los metatarsos eran anchos, 

la bóveda craneal era pequeña; exi~ 

tía hiperostosis frontalls interna, 

se observó el tabique nasal desvia­

do, la espina dorsal mostró falta -

en la fusión de C-1, espina bífida­

oculta c~7 y lordosis lumbo sacra!. 

5.- Sexo masculino, edad cinco años. 

las manos eran cortas y anchas, los 

pulgares estaban anormalmente an--­

chos e incapaces de oponerse a los­

demás dedos, los ·indices estaban -­

desviados hacia afuera respecto a -

los demás dedos, los ples eran an-­

chos, sus segundos dedos eran cor-­

tos y anchos y los dedos gordos te-
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nían forma de abanico, sus músculos 

y articulaciones eran flácidas. 

6.- Sexo masculino, edad seis años. Las 

manos eran cortas, Jos pulgares y -

dedos gordos del pie eran anormal-­

mente anchos, existía pronación de­

los ples, los músculos y articula-­

ciones, incluyendo los tobillos pr~ 

nos eran muy flácidos y era .incapaz 

de. caminar, Ja edad de Jos huesos -

apareció con un retraso muy severo. 

].- Sexo femenino, edad tres años. Los­

pulgares de pie~ y manos eran an--­

chas y cortas, los metatarsos esta­

ban adelgazados, la edad de los hu~ 

sos de manos y muñecas se encontra­

ban entre dos desviaciones estandar 

para la eda~ cronológica. 

la fontanela anterior estaba brusc~ 

mente amplia. las radiografías de -

cráneo mostraron una amplia fontan~ 

la anterior y las suturas craneales 

mostraron un ancho normal, había --
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dos huesos largos en la porción po?_ 

terior de Ja sutura sagital y en la 

sutura lamboidea y anchura bilate-­

ral en el agujero fo ramina parietal, 

en la porción parasagltal posterior. 

La distancia de Ja falange del pul­

gar era corta y ancha bilateralmen­

te, la distancia entre la punta de­

los dedos y las falanges son más -­

prominentes de lo usual. 

8. - Sexo masculino, edad 16 años. Las -

manos eran pequeñas, anchas y cor-­

tas, lo mismo que los pulgares y d~ 

dos gordos del ple, los ples eran -

pianos. 

9.- Sexo masculino, edad seis ailos. Los 

dedos eran cortos y anchos, presen­

taban slndactllia, las rodillas es­

taban en demlflexlón permanente. 

10.- Sexo femenino, edad tres años seis­

meses. Presentó pulgares anchos y -

espatulados, exotropfa del ple iz--
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quierdo, hubo marcada pronación del 

ple y tobillo, algunas de las arti­

culaciones fueron hiperextensibles. 

Los músculos bajos de sus piernas -

estaban poco desarrolladas, las re~ 

puestas plantares fueron variables~ 

las falanges de Jos dedos fueron -­

grandes y prominentes, especialmen­

te las distales, las falanges terml_ 

na les de los pulgares fueron "cortas 

y gruesas y las falanges terminales 

del segundo y tercer dedo fueron 

cortas, anchas y gruesas. 

La radiografía de tórax mostró ate­

lactas is diseminada bilateral, la -

primera y segunda costilla sobre el 

lado derecho tuvieron una aparien-­

cia hendida anteriormente. 

La radiografía de cráneo mostró un­

aplanami ento posterior y un foramen 

magnum y una C-1 neural arqueada la 

cual no estaba completamente miner~ 

!izada, la fontanela anterior cerró 

a los 30 meses, la maduración esqu!. 
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!ética estaba entre 18 meses y dos­

allos seis meses, los reflejos fue-­

ron activos. 

11.~ Sexo masculino, edad siete allos CU!!_ 

tro meses. Presentó pulgares chatos, 

cortos y anchos. 

Las radiografías de manos y mu~ecas 

mostraron una edad ósea de 4-7 años, 

las falanges terminales de los de-­

dos fueron cortas y anchas. 

Las fontanelas anterior y posterior 

fueron largas, las radiografías de­

cráneo mostraron un foramen magnum­

alargado, el arco 1 ingual de C-U no 

estaba completamente mineral izado. 

12.- Sexo mascul lno, edad tres años. Sus 

dedos eran muy gruesos, las falanges 

de los pulgares fueron cortas y an­

chas, el plano de las articulaclo-­

nes interfalánglcas de los pulgares 

se orientaron oblicuamente con res­

pecto al·axes-longitudinal de las -
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falanges; las fala~ges distales de 

los dedos mayores fueron cortas y­

anchas, el lado derecho de las fa­

langes proximales fueron casi com­

pletamente bífidas. 

Las líneas de la sutura parietal -

estaban separadas alrededor de 1/4 

de pulgada y la fontanela anterior 

y posterior fueron largas, la re-­

glón occipital estaba ensanchada,­

la fontanela era prominente. 

13.- Seio femen In~ edad ocho aílos seis­

meses. Las falanges terminales de­

los pulgares fu•ron cortas y an--­

chas, sus manos fueron cortas, las 

radiografías de mano mostraron una 

maduración de 15 a 18 meses. 

El desarrollo muscular fue simétrl 

co con una breve tecnea generallz~ 

da. 

Las radlograffas de cráneo mostra­

ron un cráneo pequeílo, el ala menor 

del esfenoides era elevado y las -
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fosas anterior y media estaban In-­

el lnadas, el foramen magnum fue --­

alargado y el arco neural de C-1 no 

estaba mineralizado, existía una 

elevación de la porción anterior de 

la reglón occipital y una sutura me 

tópica asim~trlca prominente. 

14.- Sexo masculino, edad cuatro años 

cuatro meses. Existía deformidad en 

los dedos mayores de los pies y los 

pulgares eran anchos, se notó una -

anomalía en el brazo iquierdo con -

limitación de movimiento. 

Las fontanelas eran largas y habían 

cerrado lent.amente, presentó micro­

cefalia con una prominencia en el -

área occipital, la fosa de la pltul. 

taria era ancha. 

15. - Sexo mas cu 1 i no, edad ocho años. Los 

pulgares eran cortos y anchos, las­

radlograf Tas de manos y pies demos­

traron las falanges terminales cor-
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tas principalmente los pulgares, la 

maduración ósea estuvo entre los 7-

Y 8 anos de edad. 

16.- Sexo masculino, edad !>iete anos 

tres meses. Presentó un dedo de más 

en el pie izquierdo, los pulgares -

parecfan palas, eran anchos y fle-­

xionados y la región falángica ter­

minal presentaba un desplazamiento­

fuera de su eje, los reflejos de -­

los tendones eran hiperactivos, los 

pulgares fueron gruesos y bulbosos, 

las falanges terminales fueron cor­

tas y anchas, sobre el lado izquie!. 

do la articulación interfalánglca -

tenía un ángulo inusual, los demás­

tenían ensanchamiento de los falan­

ges proximales. 

El tórax estaba inclinado en el diá 

metro antero-posterlor y la mitad -

superior con retracción y depresión 

del esternón y el margen de las cos 

tillas en la parte baja del tórax,­

las radlógraffas de este mostraron-
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un mlnTmo escavatum rectus, las -

radiografías de cráneo revelaron­

mlcrocráneo, sin· haberse cerrado­

las cisuras permanentemente, la -

foramlna parietal estuvo presente, 

las radiografías de nariz mues--­

tran el hueso nasal prominente. 

17.- Sexo femenino, edad trece ai'los. La 

yema de los pulgares y 1 os dedos esta -

ban aplanados, los dedos gordos -

presentaban la misma caracterTst! 

ca de los pulgares, tenía talones 

protuberantes, el tono muscular -

era decreciente, la edad del es-­

queleto oscl laba entre nueve me-­

ses y un ai'lo. 

18.- Seco mascul lno, edad dos ai'los. El 

pulgar y las yemas de los dedos -

eran anchos,· las falanges eran -­

gruesas, en la parte central pre-
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sentaba un acortamiento en el pul-

gar y un ligero atraso en la edad-

del esqueleto, el cráneo mostró --

una forma dolicocéfala. 

19.- Sexo masculino, edad diez años. 

Los pulgares y otros dedos eran 

planos ·Y anchos, había cllnodacti-

lla en los otros cuatro dedos. 

El tórax presentaba suave lordosis, 

la edad del esqueleto fué la de un 

recién nacido. 

20.- Sexo femenino edad tres años seis-
,. 

meses. Las yemas de los pulgares,-

dedos de las manos y pies eran ---

aplanados, cuatro dedos del pie es 

taban curvos bilateralmente, la 

edad del esqueleto fue de 18 meses. 

21.- Sexo femenino, edad tres años ocho 

meses. El cuarto y quinto dedo ex-

hlbían el lnodacti l la, las yemas de 

los pulgares, los dedos de las ma-

nos y los ples eran anchos, ex is--
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tía un defecto en la formación y -

modelo del metatarso en los dedos­

gordos. 

Existía un orificio en el parietal 

izquierdo, la séptima vertebra cer 

vital era hipoplásica. 

22.- Sexo masculino, edad tres semanas. 

Los pulgares de los ples y manos -

eran anchos y cortos con sindacti­

lia en el primer y segundo dedos. 

El cr.áneo presentaba una depresión 

occipital,· Ja fontanela anterior -

era de 2 cms. de ancho; 

23.- Sexo femenino, edad catorce años.­

Los dedos de los pies eran grandes 

y anchos, el quinto dedo eran an-­

cho con el metacarpiano hipoplási­

co. 

Las radiografías de manos muestran 

falanges bilaterales anormales y -

fusión de la base del cuarto y 

quinto metatarplanos. 
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Existía fusión bilateral de los -­

huesos triquetral-lunado y trape-­

zolde-ccipitado. 

La falange media y distal fusiona­

les del cuarto dedo del pie y met~ 

tarsos cuarto y quinto estaban --­

fus lonados. 

Existían fusiones congénitas, sem! 

vertebras y acuñamlento de las ve~ 

tebras del. nivel de la sexta cerv! 

cal y la quinta toráxica, espond.1-

lolistesls entre las vertebras cer 

vical quinta y sexta, sacrali.za--­

ción de la quinta vertebra· lumbar, 

pelvis larga y angosta con peque-­

ñas crestas illacas, estenosis cer 

vlcal entre la sexta y séptima ver 

tebra cervical. 
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~--~--~--~--~--! __ Q. 

Del análisis de las alteraciones músculo-esqueléticas, se o!!._ 

tuvieron los siguientes resultados: 

Pulgares y dedos gordos de los pies (prlmer­

ortejo) planos, cortos y anchos, estuvo pre­

sente en 

Los restantes dedos de las manos aplanadas,­

pero en menor grado 

Sutura metópica abierta 

Falta de fusión de C-1 

Fontanela anterior abierta 

Deformación contrahecha del pie Izquierdo 

Lordosl s 

Slndactilla 

Foramen magnum alargado 

.Cl lnodact 11 la 

Hiperostosls frontalls interna 

Pronación de los ples 

Rodillas en demlflexlón 

Articulaciones hiperextensibles 

Atelactasls diseminada y bilateral 

Tórax inclinado en el diámetro antero-póst 

Séptima vertebra cervical hipopláslca 

Fusiones congénitas 

Espondllollstesls 

23 pacientes 

23 pacientes 

3 pacientes 

3 pacientes 

3 pacientes 

2 pacientes 

2 pacientes 

2 pacientes 

2 pacientes 

2 pacientes 

paciente 

paciente 

paciente 

paciente 

paciente 

pacl ente 

paciente 

paciente 

paciente 
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Las alteraciones cardiovasculares y respiratorias del Síndr~ 

me, son analizadas juntas, haciendo enfasls en las generall 

darles cardlovasculares. 

Las malformaciones cardiovasculares congénitas se deben a -

un desarrollo embrionario anómalo de una estructura normal­

º de incapacidad de tal estructura para superar la etapa -­

temprana de desarrollo embrionario (2da. a Ba. semana). Las 

malformaciones se deben a una compleja Interacción entre 

los sistemas genético multifactorial y ambiental, que no 

permiten una especificación sencilla de la etiología. S61o­

en raras ocasiones puede atribuirse a un factor causal en -

su génesis. La rubeola materna y la ingestión de talidomida, 

al principio de la gestación, son dos factores ambientales­

que se sabe perfectamente que interfieren con la cardiogén~ 

sis normal en el hombre. 

Todas las malformaciones cardfacas prodúcen a veces signos-
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y síntornas durante el período neonatal. Existiendo algunas­

ano•alías cardiacas que son capaces de ocasionar compllca-­

ciones en algunas de las primeras semanas de vida, y otras­

que se ~an;fiestan en etapas posteriores. 

la cianosis en el recién nacido está ocasio~ada por diver-­

sas lesiones patológicas, corno son: 

1.- Deficiente ventilación secundaria y una enfermedad pul­

mionar. 

2.- Alteraciones cerebrales concomitantes con acción insufi 

ciente de las fuerzas respiratorias. 

].- lesiones congénitas y adquiridas del ap~rato cardiovas­

cular. 

No e~ rara Ja cianosis en palmas de manos y planta de los -

pies; esta manifestación puede persistir durante varios --­

días osi ¡persiste durante un período más largó, debe susci­

tar la sospecha de una cardiopatía congénita. 

A contimuación se describirán los hallazgos encontrados en­

el Síndrome de Rubinstein-Taybi. 

De los 51 casos de este análisis, sólo se hace mención a 20 

pacientes que presentaron alteraciones cardiorespiratorias­

y son Dos siguientes: 



1. - Sexo femenino, edad cuatro años. -­

Los duetos nasolagrimales estaban -

obstruidos y materia purulenta po-­

día ser extraída de ambos duetos. 

2.- Sexo mascul lno, edad dos años. A -­

los dos meses había tenido muchos -

episodios de infecciones resplrato-, 

ria s. 

3.- Sexo masculino, edad cuatro años. -

El segundo día de nacido presentó -

una enfermedad respiratoria con ré­

tracclones Intercostales y esterna­

le s. 

Una auscultación de tórax reveló un 

estertor y ruido difusos, el sonido 

res¡..iratorlo decreció, el tono del­

corazón era distante y no audible­

e l murmul 1 o. 

4.- Sexo femenino, edad 37 años. Prese.!!. 

tó bronconeumonla en la edad adulta, 

los descubrimientos electrocardlo-­

gráficos y ecocardlográflcos fueron 

normales. 

10.J 

FREDERICH H. 

ROY 

1968. 

V 1 CTOR J. 

SELHANOWITZ. 
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J.- Sexo femenino, edad cuatro años. -­

Los duetos nasolagrlmales estaban -

obstruidos y materia purulenta po-­

dfa ser extraída de ambos duetos. 

2.- Sexo masculino, edad dos años. A -­

los dos meses habTa tenido muchos -

episodios de infecciones respirato­

r las. 

).- Sexo masculino, edad cuatro años. El 

segundo dfa de n~cido presentó una­

enfermedad respiratoria con retrae~ 

cienes intercostales y esternales. 

Una auscultación d~ tórax reveló un 

estertor y ~uido·dlfusos, el sonido 

respiratorio decreció, el tono del­

corazón era distante y no audible -

el murmullo. 

4.- Sexo femenino, edad 37 años. Presen 

tó bronconeumonía en la edad adulta, 

los descubrimientos electrocardlo-~ 

gráficos y ecocardiográficos fueron 

normales. 

FREDERICH H. 

ROY 

1968 

VICTOR J. 

SELHANOWITS. 

1981 
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5.- Sexo masculino, edad cinco años. El 

cuarto día. de nacido, le surgió un­

murmullo en el corazón junto con -­

una ligera coloración oscura alrede 

dor de los labios que persistió du­

rante varios meses, tuvo respira--­

clón ruidosa y catarros frecuentes. 

6.- Sexo masculino, edad seis años, P~ 

deció de catarros frecuentes, en -

algunos exámenes se le escuchó un­

fuerte murmu.llo sistólico del cora 

zón que en ocasiones no pudo ser -

bien localizado, las radiografías­

mostraron un alargamiento transve~ 

so del corazón. 

Este niño murió a Ja edad de sels­

años de enteritis fulminante, y al 

practicarle la autopsia.dejó ver -

un corazón con ligero engrosamien­

to del miocardio, ocupaba una gran 

área de la superficie ventri.cular­

y al microscopio no se dlstinguia­

de la llamada flbroelastosls cong~ 

nlta. 

GRANGE S. 

COFFIN 

1964 
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7.- Sexo masculino, edad un año s1ete­

meses. Presentó cardiopatía congé­

nita. 

8.- Sexo femenino, edad tres años seis 

meses. Presentó angustia respirat~ 

ria y cianosis, a Jos seis meses -

se escuchó un murmullo en el cora­

zón, tenTa episodios de neumonitis 

y bronquitis durante Jos dos prlm~ 

ros años de vida, el electrocardl~ 

grama fue normal, el murmullo sis­

tólico en el área pulmonar fue cor 

to y suave y el segundo sonido fue 

normal y brevemente separado. 

9.- Sexo·masculino, edad siete años -­

cuatro meses. Presentó disnea gen~ 

ral izada y cianosis, las radiogra­

fías de tórax mostraron una infil­

tración en la base del pulmón der~ 

cho, presentó murmullo sistólico -

el cual se escuchó en el borde su­

perior del esternón sin transmi--· 

slón; el segundo sonido encontrado 

en el pulmón no fue marcado. 

E. MANZITTI 

1972 

RUBINSTEIN 

TAYB 1. 

1963 
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Tuvo Infecciones respiratorias fr~ 

cuentes durante el primer aRo de -

vida. 

El electrocardiograma estuvo den-­

tro de lo normal. 

10.- Sexo masculino, edad tres años. A­

las tres semanas de edad tuvo bro~ 

coneumonia y traqueobronquitls con 

fiebre, presentando tres ataques -

tónicos, clónicos generalizados y­

tuvo infecciones respiratorias fr~ 

cuentes, se constipaba frecuente-­

mente, no se notó murmullo en el -

corazón; su presión sistólica fue­

de 75 mm. de mercurio. 

11.- Sexo femenino, edad ocho aRos seis 

meses. las radiografías mostraron­

alguna evidencia de neumonla con -

ca•bios flbróticos crónicos, tuvo­

cianosis y disnea, tenTa dlflcul-­

tad para all•entarse. el electro-~ 

cardiograMa •ostró lnco•pleta r••l 

ficaclón haci~ el lado derecho. 
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12.- Sexo masculino, edad cuatro años.­

A los tres meses tuvo episodios -­

frecuentes de bronquitis y neumonl 

tis aguda, la presión sanguínea -­

era de 100/60. 

13.- Sexo masculino, edad ocho años. Pa 

deció frecuentes Infecciones respl 

ratorias, hubo grado Intermitente­

de murmullo si st61 i ca. 

14.- Sexo masculino, edad siete años -­

tres meses. Padeció frecuentes In­

fecciones respiratorias. 

15.- Sexo femenino, edad trece años. Un 

sonido tosco fué escuchado bilate­

ralmente, y había murmullo cardía­

co. 

16.- Sexo masculino, ~dad dos años. Pre 

sentó mucosidad en gran cantidad -

en la reglón respiratoria, sofoca­

miento asociado a problemas de all 

mentaclón, hipertrofia del tejido-

CHARLES F. 

JOHNSON 

1966 
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adenoides de la faringe nasal, se 

escuchó un murmullo sistólico en­

segundo grado. 

17.- Sexo masculino. edad diez años. -

Presentaba una neumonla avanzada­

ª los diez años, exhibía una do-­

lencla respiratoria, estuvo enfeL 

mo por tres semanas. 

18.- Sexo femenino, edad tres años --­

seis meses. Tenía problemas respl 

ratorios y gran mucosidad así co­

mo graves Infecciones resplrato-­

rias durante la infancia. 

19.- Sexo masculino, edad tres años -­

ocho meses. Presentaba alteración 

en el conducto arterial, se escu­

chó un murmullo áspero sistólico· 

en grado IV/VI alrededor del pre­

córdlal con alcance hasta el hom­

bro Izquierdo, ei coraz6n tenía -

un ritmo Irregular y los pulsos • 

del femoral eran decrecientes. 
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20.- Sexo masculino, edad tres semanas. 

Tuvo un período de naúseas y as--­

f lx la aunado al alimento, fue dia~ 

nosticado un conducto arterial; un 

mes después continuo con estridor­

respi ratorlo. 

111 
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~--~--~--~--~--l __ Q 

De los datos recopilados de este análisis cardloresplrato-­

rlo, se obtuvieron los siguientes resultados patológicos: 

Infecciones Respiratorias, se presentaron en 14 pacie~ 

tes de los cuales: 

a) 4 Padecieron bronconeumonía. 

b) 4 Padecieron neumonía. 

c) Padeció traqueobronqultls. 

d) En 5 casos no se especifica exactamente el tipo de­

infección respiratoria que padecían. 

Hurmullo Sistólico y Ruidos Difusos, se presentaron en 

11 pacientes. 

Enfermedades Respiratorias, la literatura no describe­

el tipo de enfermedad; ésta se presentó en 5 pacientes. 

Disnea, se presentó en 5 pacientes. 

Cianosis, se presentó en 5 pacientes. 

Duetos Nasolagrlmales Obstrufdos, se presentó en un p~ 

ciente. 
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Se entiende por dermatoglificos a la configuracl~n formada -

por los canales dérmicos en las pal•as de las manos, plantas 

de los ples y dfgitos de todos los primates. 

Los modelos que siguen los canales dérmicos tienen lugar en-

la planta de los dígitos, en las cuatro áreas interdigitales, 

eminencias tenar e hipotenar de Ja pal•a de la mano y de la-

planta del ple y en el área del calcáneo. 

Aparecen elevaciones en estos sitios alrededor de la sexta -

semana de vida embrionaria cuando las •anos y pies se hallan 

relativamente Indiferenciados. 

Durante las s lgúlentes ·cuatro semanas se redondean· y separan 

cl~ramente una de otra. 

Hacia la decimotercera se•ana se producen diversos patrones-

de rrna tog 1 ff i cos. 

La formación se Completa alrededor de las dieciocho semanas. 
1 

La falta de especlffdad de un trazo único, y de que el azar-

pueda explicar ta correlación entre der .. togllfós y padecl-­

mlentos especfflcos, el estudio de diversos canGles dérmicos 

puede ser del valor para explicar la •orfogénesis alterada -

de las ma~os antes de las diecinueve .se•anas de vida fetal. 



Las asociaciones más notables de modelos dermatoglificos 

anormales se encuentra en las aberraciones cromosómicas. 

Las variaciones de los patrones de distribución de las eres 

tas dérmicas y pliegues cutáneos de los dedos y palmas de -

las manos con respecto a lo normal se han utilizado para el 

diagnóstico de las anomalfas congénitas, en especial las 

que se asocian con aberraciones cromosómicas. 

Los tipos de aberraciones más Importantes son: 

1) IMPRESIONES DIGITALES: Se clasif lcan de manera convenclo 

nal en arcos, bucles y torbellinos; los bucles se divl-­

den en radiales y lunares según la orientación de su ex­

tremo abierto. 

2) LINEAS TRANSVERSAS PALMARES: Normalmente son dos; cuando 

ambas están fusionadas en una, la línea única se llama -

Simiesca. 

3) POSICION DEL TRIRADIO AXIAL: En los Individuos normales­

el trlrradlo axial se encuentra cerca del borde proximal 

de la palma, el desplazamiento del mismo distalmente, es 

decir hacia el centro de la palma es normal, se puede me 

dlr este desplazamiento trazando lineas desde el trlra-­

dlo axial a los trlradlos de la base de los dedos Indice 
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y el menique; midiendo el ángulo que forman estas dos --

1 íneas (ángulo ADT). 
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FIGURA NO. 1 
ASPECTOS NORMALES 

1.- AREAS INTERDIGITALES 

2.- TRI-RADIO-DIGITAL 

3.- EMINENCIA TENAR, INTERDIGITAL 1. 

4.- TRI-RADIO AXIAL PROXIHAL 

5.- AREA HIPOTENAR 

6.- PLIEGUES DE FLEXION SEPARADOS 

7.- ASA EN EL 14 INTERDl,ITAL 
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FIG. (2) MODELOS EN EL TEMAR Y AREAS INTERDIGITALES. 
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La presencia de modelos en el tenar, primer área interdlgi-

tal es un rasgo constante de este síndrome. 

A la fecha, modelos dermatológicos anormales han sido asocia 

dos con freccuencia a grandes aberraciones cromosómicas en-

ambos autosomas y gonosomas. 

No fueron encontrados, sin embargo, graves errores cromos6-

micos en nuestros pacientes y en ningún paciente estudiado-

por Rubinstein y Coffin. 

Los patrones (curvas y espirales), en el área interdigital-

del primer tenar y en el área hlpotenar, ejes trlradiales -

distales y largar curvas en las áreas halucales ocurren de-

manera característica y con mucha frecuencia en el síndrome 
A 

Rublnsteyn-Taybi. 

De los 57 casos reportados en este estudio, se anal izaron -

solo 16 casos·en los cºuales se realizaron diversos estudios 

dermatoglfficos. · 

1.- Sexo femenino, edad trece años. Las-

yemas de los· pulgares y los dedos·-­

estaban aplanados, los dedos gordos­

de los ples (pr lmer ortejo) present!!_ 

ban las mismas características de 

los pulgares y presentaba talones 

pro tuber•ntes. 

CHARLES F. 

JOHNSON 



2.- Sexo masculino, edad dos años. los -

palmares tenían cuatro líneas a lo -

largo en la parte bl lateral. 

El pulgar y las yemas de los dedos -

eran anchos. 

3.- Sexo masculino, edad diez años. Los­

pulgares y otros dedos eran planos,­

había cllnodactllia en los otros de­

dos. 

4.- Sexo femenino, edad tres años seis -

meses. Tenía cuatro marcas transver­

sales en el palmar, sus dedos de las 

manos y de los pies estaban aplana~­

dos, cuatro dedos de los pies esta-­

han curvos bilateralmente. 

5.- Sexo femenino, edad tres aftos ocho -

meses. El cuarto-y quinto dedo de -­

las manos presentaban clinodactilia, 

las yemas de los dedos en general -­

eran anchos. 
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6.- Sexo femenino, edad ocho meses. Los­

púlgares de los dedos del ple eran -

anchos y cortos con slndactilla en -

el primer y segundo dedos. 

7.- Sexo femenino, edad ocho meses. Te-­

nfa cojinetes suaves sobre las pal-­

mas entre las áreas lnterdlgltales. 

Estos hallazgos estuvieron presentes 

en las plantas de los pies pero me-­

nos marcados. 

Impresiones del ple y el tobillo In­

dican un Incremento entre el espacio 

del pulgar y el segundo dedo y .un -­

aumento desproporcionado en el dedo­

gordo particularmente en la distan-­

ele de la falange. 

La presencia de modelos en el tenar, 

primero bilateralmente en áreas ln-­

terdigltales (Loop/Carplon/Whorl) e!. 

tos rasgos aunados a modelos de ir-­

nea troncal son mostrados. (flg. No. 

2). 
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8.- Sexo masculino, edad catorce años -­

seis meses. Present¿ pies planos con 

deformación Valgus bilateralmente, -

impresiones del pie y el tobillo --­

muestran una amplia distancia entre­

las falanges y el dedo gordo. Prese~ 

cla de modelos en el tenar, primero~ 

bilateralmente en el área interdlgi­

ta l. 

El extenso loop/Carplon cuyo mode1o­

se extiende desde el primer interdi­

gl tal a través del espacio del tenar. 

9.- Sexo femenino, edad seis a~os. Pre-­

sentaba un pliegue simiesco bien de­

finido que atravesaba ambas palmas. 

10.- Sexo femenino, edad treinta y siete­

a~os. Presentó surcos palmares de t! 

po simiesco bilateralmente, ejes tr! 

radiales distales y sinuosidades en­

e! irea lnterdlgltal del· primer te-­

nar en ambas manos y una slnuosldad­

hlpotenar s61o en la palma Izquierda. 

GRANGE S. 

COFFIH 

1961t 

VICTOR 

SEL"AMOV 1 TZ 

''ª·' 
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Las plantas marcadas por un surco -­

palmar profundo que salía de entre -

el dedo gordo y el segundo dedo, se­

notaron largas sinuosidades en la r~ 

gi6n halucal de la planta derecha. 

11.- Sexo masculino, edad siete aRos seis 

meses. Present6 membranas entre va-­

r ios dedos y una ITnea parecida a la 

del simio sobre la palma Izquierda. 

12.- Sexo femenino, edad ocho anos seis -

meses. Las uftas de las manos eran -­

chatas. 

13.- Sexo masculino, edad ocho aftos. Pre­

sent6 en la mano izquierda un solo -

pliegue transverso. 

1~.- Sexo femenino, edad un afto seis me-­

ses. Presenta unas marcas en el 

puente palmar de la mano derecha. El 

trlradlo axial l~qulerdo estaba dis­

tante y bilateralmente dislocado, 

una gasa cuvltal presente en cada 

FREDERICH H. 

ROV, 

1968 
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pulgar y en el quinto dedo de la mano, 

los restantes dedos estaban vertica­

les. 

15.- Sexo masculino, nació el 3 de Abril­

de 1966. Ambas marcas del palmar ~-­

eran de carácter transitorio, Jos m~ 

delos digitales eran una mixtura de­

vertlcldios y gasas cuvlta1es. 

El trlradlo ax1al estaba bilateral-­

mente muy distanciado de su lugar. 

16.- Sexo masculino, nació el primero de­

Abril de 1964. Presentó marcas bila­

terales transitorias en el pal•ar~ -

el trlradlo axial derecho estaba dis 

tanciado mientras el Izquierdo no. 

Una gasa radial estaba presente en -

la yema del tercer digital de ta ma~ 

no derecha, un vertlcidio en el cuar 

to. el resto de los modelos diglta-­

les de las manos tenfan gasas cuvlta 

les. 
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~--~--~--~--~--! __ Q 

Del análisis dermatoglíflco se han obtenido los siguientes -

resultados: 

Pulgares y dedos anchos presente en 5 pacientes. 

Pliegues Simiescos en palmas de manos, presente· 

en 5 pacientes. 

Palmares con cuatro líneas, presente en 9 pacie.!!_ 

tes. 

Primer ortejo aplanado, presente en 3 pacientes. 

Cojinetes entre las áreas interdigltales presen­

te en 3 pacientes. 

Triradlo axial distanciado, presente en 3 pacle.!!_ 

tes. 

Gasa cuvital en pulgares presente en 3 pacientes. 

Hodelos en el tenar, presente en 2 pacientes. 

Clinodactllla, presente en 2 pacientes. 

Slndactllla, presente en paciente. 

Uftas chatas, presente en paciente. 

Sinuosidad del tenar área lnterdlgltal, presente 

en 1 paciente. 

Slnu9sldad tipo tenar presente en 1 paciente. 

Pies planos con deformación valgus bilateral, 

.presente en 1 paciente. 

Talones protuberantes, presente en 1 paciente. 
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De los 57 casos análizados en este estudio solamente se pudo 

obtener la información de los antecedentes familiares de 10-

casos, y que a continuación se describen. 

En seis casos los antecedentes familiares se presentan sin -

anormalidades, en tres casos más no existe reporte alguno -­

por la literatura, y en diez casos si existe relación o in-­

formes de antecedentes y que a continuación se reportan: 

1.- La hermana del padre murió en la infancia con multiples­

anomal fas congénitas. 

2.- Abuelo paterno presentaba breve ensanchamiento de los pu! 

gares. 

3.- El tío paterno había padecido parálisis cerebral. 

~.- El padre, tfo paterno, tres tías paternas, tenían pulga­

res anchos, las radiografías de las manos del padre mos­

traron falanges terminales cortas de los pulgares, los -

metacarpianos de la mano lzqulerda fueron cortos. 

Un primo segundo de la Nadre fué retrasado mental. 
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s.- Un tfo tenía un dedo de más. 

6.- Un hermano del paciente tuvo poco aprovechamiento en la­

escuela y un tfo materno padecía Síndrome de Down. 

7.- Un tío materno tuvo ataque febriles frecuentes durante -

seis anos. 

8.- Una tía de 19 anos tenfa un orificio en el corazón,, una 

tfa materna y tío paterno dijeron tener pulgares anchos. 

9.- 10.- Este caso es muy especial, ya que en la misma fami­

lia se presentaron dos casos del Sfndrome con una dlfer!:fl 

cia de edades, de seis anos seis meses, reportándose que 

en el segundo caso la madre tuvo rubeola en el primer -­

trimestre del embarazo. 

No se reportan datos de consanguinidad. 
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~--~--~--~--~--!--º 

La edad de los padres al nacer Jos productos, no ha ~Ido muy 

significativa para los investigadores, más sin embargo hace­

mos el reporte de los hallazgos encontrados al respecto, to­

mando Ja edad promedio de los padres stendo: En las madres -

de 26 años y en los padres de 30 años, siendo Ja edad mayor­

de las madres de 37 años y la menor de 20 y en los padres es 

de 42 años la mayor y 22 la menor. 

Estos resultados se obtuvieron de 16 edades reportadas en -­

las madres y 14 de Jos padres. 
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Los resultados de embarazo y parto reportados de 15 paclen--

tes no parece ser de gran significancia, aunque cabe menclo-

nar que todos fueron producto de embarazo y alumbramiento --

llegado a término, teniendo un índice promedio de gestación-

de 39 semanas. Hubo dos casos en que e1 tiempo de gestación-

fue de: 

Uno de 30 semanas y el otro de 38 se•anas. 

Se reporta que en uno de Jos casos hubo e·scape de 1fqu1 do - -

amniótico a la edad de seis y •edio •eses sin que esto traJ! 

ra consecuencias graves. 
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Los exámenes de laboratorio son anal Izados en conjunto, pues 

la literatura no hace referencia específica de alguno de e-­

llos y se limita a proporcionar los resultados. 

Los exámenes de laboratorio se real izaron en sólo 15 pacien­

tes de los 57 reportados, obteniéndose los siguientes resul -

tados. 

Hemoglobina. química sanguínea, recuento de glóbulo.s,, gluco­

sa, relación creatinina- BUN, refación albumina-globina, 

SGOT, SGPT, tlroxina, colesterol y trlgliceridos resultaron­

negativos o dentro de los 1 ímites normales. 

Los resultados de las pruebas serol6gicas para sífil Is y he­

patitis 8 superficie antígena, urlanalísis, electrolisis de­

suero. electrolisis de sudor, evacuación de vientre, cultl-­

vos nasofaringeos, series gastrointestinales resultaron nor­

males. 

Se real Izaron tres pie'logramas Intravenosos demostrándose en 

un paciente mal funcionamiento del rl~on derecho, pero un 

clstouretrograma renal demostr6 que no había flujo ni obs·-­

trucclón. 
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En este mismo paciente se realizó un estudio con medio de co~ 

traste en el cual se determinó que se derramaba en la parte -

superior de la traquea, siendo que el esófago era de tamaño 

norma 1. 

En otro paciente al cual se le realizó el pielograma intrave­

noso reporto que existía dilatación de la ·uretra derecha, el­

otro pielograma real Izado fue normal. 

Un exámen microscópico real izado por medio de raspado de los­

bordes activos de la erupción de uno de los pacientes, y que­

habla sido tratado con hidróxido de. potasio, mostr6 artrospo­

ras e hlfas de largas ramificaciones. 

Los datos de laboratorio ta~blén incluyen un estudio del fluí 

do espinal el cual result6 normal. 

Todos los cariotlpos standar real izados resultaron ser norma­

les. 
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De los 57 casos analizados en este estudio se encontraron o-­

tros hallazgos de los cuales sólo 17 casos fueron reportados­

y que a conti nuaclón se describen: 

1.- Sexo femenino, edad cuatro años. Pre 

sent6 vel losldad en el tirea frontal­

del pericráneo, el control de la ca­

beza es ¡>obre y el reflejo de moro -

era incompleto, el reflejo del ten-­

dón interno estaba activo pero el to 

no muscular era generalmente pobre,­

presentó darlosistltls purulenta a -

la edad de dos años tres meses. 

2.- Sexo masculino edad dos aftos. Sus 

oídos eran muy bajos con pliegues a~ 

c'ios arriba de las hel lx, podía to·· 

mar los objetos pero no los pasaba -

de una ••no a otra y no se sentaba -

sol•• el falo era ancho y delgado 1.!!, 

FREDER 1 CH H. 

ROY 

196A 



cllnado hacl~ adelante. 

3.- Sexo masculino, edad cuatro años. Sus 

oldos eran grandes con hellx anchas y 

antlhellx, el hfgado se palpó dos ce.!! 

tfmetros abajo del margen de la cost! 

lla, era alérgico a los antibióticos, 

el niño murió al octavo dfa de nacido. 

4.- Sexo femenino, edad 37 años. El pelo­

del cuero cabelludo era delgado. pre­

sentó excesivo crecimiento de vello -

sobre el labio superior, en otros lu­

gares la paciente era hipertricotica 0 

su crecimiento y desarrollo fueron r,!_ 

trasados, present6 clstisis y basilu­

ro desde los tres meses. 

Sarampión, Infestación de oxiuros. t! 

nea corporls y escabiasis, ••igdali-­

tls (durante la niñez, en la edad ad~l 

ta padeció de varicela). era de baja­

estatura, llgera~ente obesa y de apa­

r 1 encl • torpe. 

J 32 
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s.- Saxo masculino edad cinco años Pre-

sentó retraso en el crecimiento y -

desarrollo, su paso era rígido, con 

los ples muy apartados y vueltos ha 

cia afuera con el cuerpo flexionado 

un poco hacia adelante desde las c~ 

deras, sus oidos eran casi normales 

en su apariencia externa, pero el -

borde superior de cada pabellón s~­

bresalfa lateralmente, un tímpano -

parecla tener una Infección aguda,-

el otro estaba marcado con cicatri-

ces y se mostraba encogido. 

Su tórax pre•entaba l lgera deforma-

clón. 

6.- Sexo masculino, edad seis años. Se-

pudo sentar hasta después de los -­
!, 

tres ai'los y caminar hasta los cinco 

aftos muy lentamente, sus oldos eran 

pequeftos, puntiagudos y colocados -

muy abajo, caminaba lentamente con­

los ples vueltos hacia afuera y el­

tronco fleKlonado. 

GRANGE S. 

COFFIN 

1964 

133 



7.- Sexo femenino, edad tres años. Pre­

sentó enfermedad febrl 1 entre el -­

tercero y sexto dfa de vida y pre-­

sentó también atraso en el desarro-

1 lo motor. 

·a.- Sexo masculino, edad 16 años. Su de 

sarro! lo fué lento en general y pr~ 

sentó un pezón suplementario. 

g.- Sexo masculino, edad seis años. Pre 

sentó deformaciones auriculares de­

los oldos. 

10.- Sexo masculino edad· tres años 6 me­

ses. El higado se palpó medio ·centi 

metro abajo del margen costal dere­

cho, presentó fiebre y eczema. 

11.- Sexo masculino, edad siete años 4 -

meses. El hfgado se palpó dos centí­

metros debajo del margen costal de­

recho, oldo toscamente normal y re­

dondeado. 

GEOFFREY C. 

ROBINSON 

1964 

E. HANZI TTI 

1972 

RUBINSTEIN 

TAYB 1 

1963 
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12.- Sexo masculino, edad ocho años. 

Presentó na oreja más grande. 

13.- Sexo femenino, edad trece años. -­

Presentó pobre respuesta al sonido 

14.- Sexo masculino, edad dos aílos. Sus 

oidos estaban atrofiados, presentó 

pezones anchos y un pezón supleme~ 

tarlo bilateral. 

15.- Sexo masculino. edad diez años. 

Sus oidos oresentaban una oeauefta­

rotación oosterior. 

16.- Sexo femenino, edad tres años 6 •! 

ses. Sus oidos eran arandes. duros 

v rotados en la oarte suoerior su­

t6rax era ancho con oezones espa-­

ci ados v anchos. 

17.- Sexo femenino. edad tres años 8 •e 

ses. Sus oldos eran muv balos y r~ 

tados en la parte oosterlor. 
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El día 4 de Marzo de 1983, se presentó en la Unidad Hédlco­

Faml llar No. 10 del Instituto Mexicano del Seguro Social, y 

durante la realización de nuestro servicio social, lapa--­

ciente Virginia Flores Ochoa, la cual manifiesta dolor den­

tal. 

Al ser revisada clinfcamente, nos encontramos con una serle 

de patologias, tanto bucales co•o generales, que al revisa~ 

la~. nos motivo a efectuar la investigación de dicho caso. 



Virginia Flores Ochoa, edad 14 años, sexo femenino, ocupa-­

e 1 ón hogar. 

Dirección: Calle Sauce del Agua No. 22 Col. 00-1 Unidad ln­

fonavit lztacalco. 

Tél. 657-83-18 

Familiar más cercano: Rosario Ochoa de Flores (madre). 

Interrogatorio Indirecto. 

Antecedentes Heredo Fami llares: 

1) Bisabuela Paterna: Falleció a la edad de 95 años; tenfa­

baja estatura, pulgares anchos, rasgos antimongoloides y 

oídos muy grandes. 

2) Abuela Materna: Edad 66 años, ocasionalmente presenta -­

ataques de hlsterra y es tratada con epamín. Un hermano­

de la abuela era enano, mudo y con retraso mental. 

3) Abuelo Katerno: Edad 66 años, padece diabetes y presenta 

nevus fla•meus en la frente. Un hermano del abuelo mate~ 

no Murió de cáncer en reglón abdominal. 

~) Abuela Paterna: Edad 70 años, vive aparentemente sana, -

dos hermanos de la abuela paterna padecen diabetes. 

5) Abuelo Paterno: Falleció del corazón. Un hermano del 

abuelo paterno tenía baja estatura y retardo mental. 

Otros dos hermanos fallecieron por alcoholismo. 
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Hadre de la paciente: Edad 34 años, fué hija única, ocaslo-

nalmente presenta hipotensión. 

Padre de la paciente: Edad 45 años, aparentemente sano, pr~ 

senta pulgares cortos y anchos al igual que dos de sus her­

manos. Un hermano del padre fal lecló de embol ía cerebral. 

Hermanos de la paciente: 

1) Ray, edad 11 años. Aparentemente sano. 

2} Francisco, edad 10 años. Padece de Infecciones frecuen~-

tes en los ojos. 

3) Horacio, edad 8 años. Padece de Infecciones Intestinales 

frecuentes, también presentó hepatitis a la edad de 7 --

allos. 

La madre tenía 18 años de edad en el momento de la concep--

clón de la paciente; tuvo cinco embarazos de los cuales só-

lo cuatro llegaron a término, en el segundo embarazo abortó 

el producto en el tercer mes de gestación, el aborto fue e~ 

pontáneo. 

La paciente ocupa el primer lugar en la familia. 

ANTECEDENTES PERSONALES NO PATOLOGICOS. 
--------------------------------------

Las condiciones de su vivienda y medio ambiente son acepta-
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bles, en su alimentación predominan los carbohidratos y las 

grasas. 

La paciente presenta buena higiene, excepto en cavidad bu-­

cal, ya que se le dificulta el aseo por la anatomía que pr~ 

senta en boca. 

Inmunizaciones Aplicadas: Polio, BCG, Tifoidea y una dosls­

Antltétanlca. 

Durante el primer mes de vida su alimentación fué el pecho­

materno y posteriormente fue alimentada con leche artlfl--­

cial (leche Nido, 2 cuc_haradas c/4 hrs.) hasta cumplidos -­

los cinco ai'los; por faltarle leche a la madre. Durante esta 

etapa padeció mucho de estrei'llmlento. 

La ablactaclón se inicio a los ocho meses con· cierta difl-­

cultad al pasar el alimento. 

A los cinco ai'los se le retiro el biberón, y ella como res-­

puesta lloraba. La alimentación fue a base de papilla 'L !.!l. 

mentos picados; al ai'lo y medio comenzó a comer alimentos du 

ros • 

.. La nli'la sostuvo la cabeza a los cinco meses, se senió sin -

apoyo • los dos anos, se sostuvo de ple a los tres aftos y -

c••lnó a los cuatro anos. 

Controló sus esffnteres • los cuatro ai'los. 
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La niña empezó a balbucear a los cinco meses y al año y m~ 

dio fue capaz de decir sus primeras palabras (mamá y papá) y 

hasta los cinco años pronunció frases breves. 

Sus primeros dientes hicieron erupción a los seis meses. 

A los diez años de edad la paciente ingreso a la escuela 

del DIF permaneciendo un año; después de este tiempo se le­

dió de baja por su lento progreso. 

Fiebres Eruptivas: Presentó sarampión a los dos años de --­

edad y viruela a los cinco años. 

La paciente tuvo parasltos Intestinales a los cinco años de 

edad y sin s~r tratada cedieron. 

A la edad de cinco años la niña fue operada de las amlgda-­

las porque le atribuían a éstas la dificultad para la degl~ 

clón por ser muy grandes. 

A los ocho aftos de edad fue operada de la narfz debido a -­

una caída que provocó la desviación del puente nasal, resu! 

tando de dicha operación que las cavidades nasales se comu­

nicaran y descendl6 el puente nasal .• continuando la desvla­

c 16n de 1 111 ls•o. 
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Los padres observaron que la nina no tenía un desarrollo y­

caracterfstlcas normales, por ello decidieron que la niña -

fuera examinada y la llevaron a distintos centros de salud, 

en los cuales desconocían el problema de la niña, dándole -

tratamiento a base de hipnóticos o sedantes. (Diazepam) 

A la edad de diez años, la paciente ingreso al DIF, y en es 

ta institución el doctor Jorge Campos le diagnóstico el Sfn 

drome de Rublnstein y Taybi.· Reallzandose unicamente trata­

miento ortopédico. 

A la paciente se le aplicaron mensualmente un frasco ampula 

de Acetato de Hedroxlprogesterona de 150 mg. 1-"- con nom-­

bre comercial "Deprovera" con el fin de evitarle su menstru~ 

clón. Dicho tratamiento fue a partir de los once a~os de -­

edad y se le suspendlo a los catorce años ocho meses, por -

provocarle adl.namla durante los cinco primeros, dfas después 

de la aplicación. Seis meses han transcurrido despu~s de -­

suspender dichas Inyecciones y a~n no se ha presentad~ su -

menstruación. 

la duración del embarazo fue de nueve meses. la madre dura~ 

te su embarazo no presento enfermedad alguna; en esta etapa 

unlcamente se le administraron vitaminas. 
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A los ocho meses de gesta~16n le fueron tomadas radiogra--­

ffas para saber la poslci6n del producto. 

La madre sintió los primeros movimientos entre los seis y -

siete meses. Presentó escape del fluído amnlotlco tres días 

antes del nacimiento. Presentando en ese momento dolores -­

que fueron cediendo hasta desaparecer. 

Durante el parto hubo necesidad de utilizar f6rceps y medi­

camentos estimulantes de la contractilidad uterina. 

Al nacer la paciente hubo necesidad de realizar maniobras -

de resucitación ya que tardó en respirar y fue necesario el 

uso de oxigeno. 

La nlfta fue visiblemente anormal al nacer, present6 clano-­

sis que permaneció dos días. 

Durante su primer mes de vida su cabeza tenía una consiste~ 

cla blanda dentro, de la cual, parecía tener llquído y se -

deformaba al movimiento.· 

Su peso al nacer fué de 2,700 Kg. y su talla fue de 58 cms. 

L~ paciente fue llevada al consultorio dental por presentar 

dolor buc~I que duró varios dras antes de la visita; el do-
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lor se presentó en la zona del pri•er molar superior iz---­

qulerdo. Aparentemente se debe a la presencia de un absceso 

en dicha zona. 

Características del Dolor: No se pueden precisar, debido a­

la limitación de la paciente. 

Tratamiento: Fue drenado el primer •olar superior izquierdo, 

recibiendo medicación a base de antibióticos y analgésicos. 

Antibióticos: Penproclllna 800,000 U.I. '·"· c/12 hrs. du-­

rante 5 días y ácido acetll salicilico c/6 hrs. en caso de­

dolor. 

Estado Actual de los Síntomas: No se puede precisar la sin­

tomatologfa, ya que la paciente no fué capaz de referir la­

lntensldad, localización y duración de dicho dolor. 

Aparato Digestivo: la paciente presenta halitosis~ inflama­

ción y sangrado glnglval, psialorrea. flatulencla y perver­

siones del apetito. 

Aparato Respiratorio: la paciente presenta dificultad para­

respirar, por la gran cantidad de •ucosid•d y por la alter~ 

cl6n anatómica que presenta en su n•rfz-
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Clrculatorlo: La paciente presenta palpitaciones y disnea a 

mediano esfuerzo. 

Génlto Urinario: Tres micciones al dfa y una micción noctur 

na. La micción es de chorro continuo. 

No presenta dolor al orinar, siendo de color amarl llo claro, 

transparente. 

Hemátlco y Llnfatlco: La paciente presenta palidez, el san­

grado de sus heridas no es prolongado y no hay retardo en -

la cfcatrlzaclón. 

Endocrino: La paciente presenta hipertrlcosls, tolera bien­

el frío y el calor. Su crectmrento estatura! es lento, no -

hay pérdida de vello pubiano, no hay sequedad de la piel. -

la paciente presenta ac6mulos anormales de grasa en cuello, 

cara y partes laterales de abdomen. 

Nervioso: Movimiento anormal, marcha nerviosa. Los ples --­

vueltos hacia afuera y el tronco flexionado hacia adelante. 

Eguillbrlo: Normal. 

Hovllldad General: Normal. 

la paciente presenta trastornos del lenguaje hablado y es-­

crlto, aproxla, dislalia, bradllalla. 
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No hay dolor articular o muscular ni limitación de movlmien 

tos, crepitación o sensación de aspereza cuando la articula 

ción es movida. 

Presenta lordosis de la columna vertebral. 

No hay sequedad en la piel, existe engrosamie~to de las 

ui'ias, presenta paronlqulas y nevus flaiameus en la frente. 

No se tiene conocimiento de los exámenes realizados anterior 

mente. 

Terapéutica empleada~~ !!.! recibido~ relación ! ~ P.! 

declmlento actual. 

Penproclllna 800,000 U.I. l.". c/12 hrs. durante 5 días. 

Acldo Acetll Sallcllfco c/6 hrs. en caso de dolor. 
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Desaparecieron los signos y síntomas del absceso procedién· 

dose a realizar el tratamiento endodóntico del molar. 

La paciente fué llevada a diversas instituciones y con va-­

rios médicos, los cuales por el desconocimiento del proble­

ma no daban un diagnóstico específico, hasta que ingreso al 

DIF, en donde le fue diagnósticado el Síndrome. 

No se le había realizado nlngun diagnóstico bucal basado en 

exámenes. 

Peso habitual: 55 Kg. 

Peso real: 55 Kg. 

Pulso: 70 x minuto 

Temperatura: 

Peso idea 1. 

Talla 1.40 mts. 

Tensión arteria 1 110/70. 

Frecuencia respiratoria. 

Sexo femenino, edad 14 años; constitución: endomorfo; con-­

formación: Integridad de la paciente; complexión: mediana. 

Paciente mal orientada en tiempo y espacio, en el lugar si­

se or lenta. 
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E~~!~~: Antimongoloides. 

~~~!~~~-~~-~~!~~!ª~: La niña coopera a todo tratamiento e -

Interrogatorio de acuerdo a sus posibilidades. 

~~r~~~: Los ples vueltos hacia afuera y el tronco flexiona­

do hacia adelante. 

~~!:!~~~:Existe una ligera protuberancia en región occipital, 

el cuero cabelludo presenta escamas, su cabello es de color 

castaño claro con buena implantación, bien distribuido y no 

hay señal de pérdida, es abundante, grasoso y no es frágil. 

Tiene cráneo microcefálico, a la palpación se nota depre--­

sión (endostosis) en la zona de los parietales. 

Cara pequeña, contorno Irregular, no existe elevación o hu~ 

dlmlento, su hueso frontal esta disminuido de tamaño, se ob 

se r va en 1 a frente un ne v u s f 1 e mm e u s , su p i e 1 es p á 1 1 da , 

presenta vello ralo en mejillas; tiene desviación de la na­

rTz hacia un lado se observa edema palpebral, y a la palpa­

ción de la cara no existen puntos dolorosos. 

la paciente presenta cejas arqueadas, poco pobladas, delga­

das y mal distribuidas. 

Sus pestañas son muy largas, rectas y no hay pérdida de las 

m 1 smas. 
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La posición de los párpados con respecto a Jos globos ocul~ 

res es normal, sus párpados superiores e Inferiores presen­

tan aumento de volumen, no existe coloración ni dolor a la­

palpación. 

Existe simétrla en sus movimientos oculares, sus conjuntl-­

vas no presentan nódulos o hinchazón; en estas existe húme­

dad y color rosa Intenso. 

La córnea es brillante y transparente, las líneas del Iris­

no estan bien def inldas, presentando unas manchas de color­

cafe dentro del Iris, sus púpllas son de forma circular y -

son Iguales entre sr. 

~~r!~: Presenta naríz grande con tabique cartilaginoso des­

trufdo y por lo tanto hundimiento del segmento Inferior de­

la nariz, es de base ancha con puente nasal desviado; sus -

orificios nasales estan reducidos. 

Los huesos propios de la nariz tienen una conformación Ina­

decuada, buena implanticlón de las alas de la nariz con --­

cierto aleteo al respirar. 

Q!~~!: Orejas muy prominentes con Implantación baja, sus p~ 

bellones auriculares son de forma Irregular y su audición -

es aparente•ente normal. 
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A la palpación no existe dolor, la apertura del maxilar in­

ferior no es amplia, al abrir y cerrar la boca no se obser­

va desviación y no se escucha chasquido. 

No hay aumento de volumen o enrojecimiento. 

~~~S~l2~-~~-l~-~~~~: En general hay buena coordinación a ex 

cepción del labio superior. 

~~e!2r~f!§n_~Ll~-~2s~: Presenta halitosis, psialorrea, no­

tiene buen control de sus músculos peribucales. 

~~e!2~: De forma irregular, gruesos, con húmedad adecuada,­

color rosado claro, el nivel de sellado es irregular, no -­

hay pigmentaciones, su textura es suave de consistencia fir 

me, no hay dolor. 

~!!.S!~~: De color rosado, sus bordes en algunas zonas cubren 

parte de la corona de los dientes, estan inflamadas, princi_ 

palmente en maxilar superior, no presenta pigmentación, tie 

ne húmedad adecuada, textura suave, consistencia firme, pr~ 

senta dolor a la palpación en la zona vestibular del primer 

molar superior Izquierdo, la inserción de los frenl l los es­

adecuad~, presenta bolsas parodontales y las papilas Inter­

dentales están inflamadas. 

El parodontograma reporta: Presencia de bolsas parodontales 

en regl6n de premolares y molares con una profundidad media 

de 3 a 4 mm. 
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El índice de placa dentobacteriana fue de lt8.18% (ver paro-

dontograma). 

g!~!:!~~~: En general sus dientes presentan malformaciones, -

hay ausencia de caninos superiores, presenta caries en: 11, 

12, 14, 15, 16, 17, 21, 22. 2lt, 25, 26, 27, 33. 34, 35, 36, 

37. 45, 46 y 47. 

Presenta hipoplasia del esmalte: 11, 12, 14, 21 Y.22. 

Presenta glroversiones de: 11, 12, 15, 21, 22, 32, 33, 34,-

35, 44 y 45. 

El índice de caries fue -de 76.9% (ver odontograma). 

Hay apiñamiento de sus dientes incisivos superiores e in---

feriores y premolares superiores derechos. 

~!:!:!9!!~: Con forma de pirámide triangular, volumen normal, -

color rosado con superficie hGmeda, brillante, con pequeñas 

prominencias (papilas gustativas) en su cara dorsal, distr.!_ 

buidas en su superficie, excepto en sus bordes. 

Su. textura es suave, de consistencia firme, la incersi6n 

del frenillo lingual es adecuado, con lengua saburra! y que 
.. 

da la huella de los dientes en sus bordes. 
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~!!!!!!2~: Se encuentra una zona blanque~ina donde contac-­

tan los molares, de superficie húmeda con aumento de volu-­

men, textura suave, consistencia fir•e. no hay dolor. 

~l!Q_g~_!!-~Q~!: Color rosado claro, superficie húmeda y v2 

luminosa, consistencia firme, textura suave. no existe do-­

lor. 

f!!!~!!_i_Qy~!!: la paciente tiene paladar ojival color ro­

sado claro, con peque~os vasos e~ la s~perficie, teniendo a 

la úvula en la parte más posterior y central (no se puede -

visualizar bien la zona del itzmo de las fauces). 

~H!!g~!!L~!!!l!!!!!: Ho hay aumento de volu•en, ni enroje-­

cimiento y no existe dolor. la saliva es transparente, vis· 

cosa. 

A la presión de las g1indulas·no hay secreslón. 
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~~~!!2: Corto y voluminoso, no hay limitación ni dolor al -

movimiento. 

!§~~~: Brevllíneo, mamas simétricas, piel suave, pezón sóli 

do sin secreciones. 

~~~§~~~: Presenta aumento de volumen y acumulos de grasa, -

no hay puntos dolorosos. 

~~S!~m!~~~~~: No hay cambios de coloraci6n, ulceración y -­

edemas. 

No existe limltaci6n de movimiento. 

Sus extremidades inferiores .Presentan deformación valgus. 

153 



15~ 

Síndrome de Rublnsteln-Taybi, absceso dento alveolar agudo, 

en primer molar superior izquierdo, hipoplasia del esmalte-

bolsas parodontales y caries múltiples. 

Favorable ya que si no se le devuelve el 100% de bienestar-

biopsicosoclal, si se podrá devolver una estabi 1 idad que va 

ya de acuerdo a su limitación. 

ETIOLOGIA: ---------

Desconoelda. No podemos as~gurar la etiología del pade~i---

miento, pero suponemos por la investigaci6n real izada, que-

sea de origen genético. El absceso dentoalveolar fue provo-

cado por caries de cuarto grado, las bolsas parodontales por 

mala higiene bucal, la caries por dieta rica en carbohidra-

tos. 

Los datos obtenidos nos hacen sugerir que será necesario, -

se le reall~en exámenes más especializados para una buena -

atenc16n y como consecuencia el mejor de los pronósticos. 
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1) Control personal de placa: 

a) Técn lea de cepi ! lado. 

b) Uso de tabletas reveladoras 

c) Hilo de seda dental. 

2) Tratamiento parodontal: 

a) Odontoxesis 

b) Curatajes 

3) Obturaciones: 

a) Amalgamas 

b) Resinas 

c) Incrustaciones 

4) Pro tés is. 

5) Endodonc i as. 

6) Clrugfa. 

7) Ortodoncia. 
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DIBUJO CORRESPONDIENTE AL CASO CLINICO, EN DONDE SE MUESTRA 

EL PALADAR EN FORMA OJIVAL. 
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INTERPRETACION: CEFALOMETRIA RADIOLOGICA. --------------- ------------------------

El presente análisis cefalométrlco fue realizado tomando como 

base ei método empleado por el Dr. William Oowns de la Univer 

si dad de 111 inols. 

Se toman dos criterios: El esqueletal y el dental. Estos dos-

criterios son analizados y los resultados anotados en la ta-­

bla junto con los valores normales y sus parámetros máximo y-

mínimo. 

Se incorpora además el polígono de este mismo análisis, desa-

rrol lado por Vorhies y Adams, que no es más que la represent.e. 

ción gráfica de los resultados para su rápida visualización,-

ya que los puntos que salen del polígono y se encuentran en -

rojo son los valores anormales. 

Con el objeto de facilitar la comprensión de este análisis s~ 

lo serán Interpretados los valores que salgan fuera de lo nor 

mal. 

Ta-::r,~- se incorpora un esquema donde pueden apr'eclarse los -

planos ángulos que fueron utilizados en el análisis de Downs. 



Para complementar la Información de este análisis serán utlll 

zados dos valores del análisis de Stelner, dichos valores son 

el SNA (Silla Turca-Nasion-Punto A), cuyo valor normal es de-

82º y el SNB (Silla Turca-Naslón-Punto B), cuyo valor normal­

es de 80°. Y por último un valor del análisis de Bjork, que -

es el ángulo goniaco cuyo valor normal es de 130º! ]º. 

El ángulo de la convexidad se encuentra elevado, siendo este­

de +14º lo que significa que el perfil esqueletal es muy con­

vexo visto del lado externo; sin embargo este ángulo no nos -

indica. si el problema radica en el maxilar o en la mandíbula­

por lo que uti 1 izamos para complementar esta información dos­

ángulos del análisis.de Stelner, que son: SMA y SNB, los cua­

les en el presente análl·sis fueron de 82° y 74º respectlvame!!. 

te, por lo cual s~ deduce que el problema es retruslón mandi­

bular basicamente. 

El ángulo del plano mandibular es de 29º que es mayor que el­

parámetro máximo, lo que significa una inclinación excesiva -

del cuerpo de la mandíbula lo .cual a su vez repercute en el -

perfil esqueletal s.ituando a la mandíbula por detrás de la m!. 

xlla, sin embargo el ángulo goniaco es de 132º lo cual es con. 

slderado normal. 

1s7 
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El ángulo interincisal se encuentra elevado, siendo este de -

114°, sin embargo este ángulo por si solo no nos indica si -­

son los Incisivos superiores o los inferiores los que se en-­

cuentran alterados. Para esto nos valemos de los siguientes -

ángulos como son: i a plano oclusal que es de 33º y el i a -­

plano mandibular que es de 100° lo cual nos indica una vestl­

bularl zaclón de los incisivos inferiores respecto a su base -

funcional y anatómica respectivamente. 

La distancia de i a plano A-P es muy grande siendo esta de -­

+7 mm. lo que significa una posición adelantada de los inclsl 

vos superiores que contribuye junto con la vestibularlzación­

de los Inferiores al perfil convexo de este paciente. 
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Fig. 3·66. A, Mc:isurcmcnts uscd in Downs· ;inalysis. J, Mandibular plane aot:lc. 
2, Occlusal planc anglc. 3, Y-axis. 4, Facial an,glc . .S, Com:cxity. 6, Incisor ant:lc. 
7, Anglc of lower incisor to occlusal planc. 8, An_glc of lowcr incisor to mandibular 
planc. 9, Angle o( A·B to facial planc. 10, Protrusion o( cd,gc or uppcr central 
incisor bcyond A-Po planc (in millimc1crs). 



¡ 
• " • '¡ 

• 
• 

• 
e
•
 

q 

~.i ; ;i:~. 
=•· • •e • 
-
a
 

&
 

a. e
•
 

!;t.,.:.~.& 
,¡, 

""t'· 



, .... 1~1. .. , ........ . 
....... :;i ... ,.~ ........ ,. 
...... '-·:" ~ .. , .... , .... , .. 
•1111'¡11 l••lllM•ttllli\ 

_.,..,, 

W•-'M .. ., 
........ 

Anilillia de Down'a 

Fec:lle ...... -......... •r .. 
e ••• • ... ... ......... J/llr • ....... ... .,. 
.,. ..,. .... ... 
..... Oclllll91 ... r +•.a 

--.1 =· •• 
.... .... 

T: ..... Oclllml ... u 
- - 1 ... 

T: ..... +'-• .. .: ........ 1+W..7- ~-

........ .. ---,,.. 
~ .... .. • =z - • ..... ,._ - • 
O.-S• -Oa::t: • ... ... -·=-- • 
·=- • T:•- • ··- • 
T:0191 -..... : . ... .... 

';,, 

--.. 
+• ... .. 
.,,,. 

+1 .. ..... 
• .,. 
+7 

+•-

. 

..... 
'<= 

+-..: 

- ~ 

2~ 

e~ 

- ..,, 

"'-l.:. 
'!:!-

- '' 
..+.~·~ 

+ - ~ 



759 

En base al reporte de la Historia CITnica obtenida se han -

real Izado los siguientes exámenes: 

Q~~~e~~!~~: Se obtuvieron los siguientes resultados: 

A nivel de huesos largos no existen anomalías,el cartflago-

de crecimiento se encuentra fusionado. 

Existen cambios estructurales en el tejido óseo en general-

(trabéculas, esclerosis, alteraciones en cuerpos vertebra--

i es). 

Existe disminución de los espacios interarticulares de am--

':has rodillas, existe rectificación de lordosis lumbar. 
,! . \. 

La cavidad toráxica es brevilínea. (corta) y los espacios -

intercostales estan m~s separados de lo normal. 

Existe una imagen de cardiomegalia, no obstante la técnica-

radiográfica no es la adecuada para determinar dicha pato!~ 

gía, esperando tener estudios radiográficos adecuados para-

corroborar el diagnóstico. 

1) Rectificación de la lordosis lumbar. 

2) Genuvalgo. 

3) Abatimiento del arco longitudinal. (ples planos) 

4) Alteraciones morfológicas del tejido óseo. 
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TRATAM 1 ENTO: -----------

Se buscará la función y sustentación en las extremidades --

tanto superiores como inferiores para lo cual se requiere -

de: 

Uso de zapato ortopidlco con tacón de Thomas de 4mm., con -

arcos longitudinales de 13 mm. 

SI despuis de cinco .meses no se obse.rva mejor.ía. con el uso-

de los zapatos, se requerirá de aparatos con apoyo isquiáti 

co. 

Bueno. 



Se realizaron el 19 de Diciembre de 1983, estando todo,s --­

ellos dentro de lo normal, obteniéndose los siguientes re-­

sultados: 

Hematología: 

tt'emogloblna 15 g% 

Hematócrlto 42 mi% 

C. M. H. G. 32 '.% 

Leucocitos 11500 mi 

Monocitos 1% 

Eoslnófl los 0% 

Basóf i los 0% 

Segmentos 62% 

En banda 1% 

QuTmlca Clínica. 

Glucosa 93 mg% 

General de orina. 

Densidad 1007 

PH. 6. O 

Albumina-negativa 

Glucosa negativa. 

Acetona-negativa. 

Sedimentos leucocitos 1-2 

El coprocultlvo resulto positivo teniendo como resultado: 

Entamoeba alstolytica. 

1.61 



A CONTINUACION SE OESCRIBIRAN 

L~S HALLAZGOS ENC~NTRADOS EN EL ESTUDIO 
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1 .- La nifta Virginia Flores Ochoa fué diagn~sticada los dTas 

8 de octubre y 19 de noviembre de 1983, contando con una 

edad cronológica de 14 anos 10 meses. Dicha evaluación -

incluy6 los siguientes in~trumentos de valorización de -

1 o s cu.ª 1 es e 1 p r i mero se a p 1 i c ó a 1 o s p ad r es d e 1 a p a - - -

ciente y los restantes a esta última. 

1) Entrevista General . 

..:) Evaluación para la Detecci6n del Retardo en el Desa-­

rro 11 o. 

3' f'~-eba de Repertorios Académicos .. 

4) Prueba de Inteligencia Infantil Goodenough-Hanies. 

;) Método de evaluación de la Percepción Visual Frostig. 

6) Test Visomotor de Bender. · 

11.- Antecedentes y Datos Personales del Paciente. 

Virginia e~ producto de la primera gesta, nacida a térmi 

no por parto normal con antecedentes de utilización de -

fórceps. 

La. paciente pesó al nacer 2,700 Kg., presentando anore-­

xia y los rasgos caracterfstlcos del Sfndrome Rublnstein 

Ta ·7 b i . 
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De acuerdo al reporte de los padres, Virginia tuvo un r~ 

tardo en las primeras conductas de su des~rrollo motor,­

pués se sentó sola a los 2 años, se puso de pie a los 3-

años y caminó sin apoyo hacia los 4 años de edad. Su con 

ducta verbal también tiene un retraso en cuanto a su emi 

sión, pues empez6 a estructurar frases a.Jos 5 años de -

edad aproximadamente¡ a la fecha, la paciente presenta -

problemas de articulación y composición de oraciones. 

Existen amplios antecedentes familiares. (Descritos en -

la Historia Clínica). 

Actualmente se reporta torpeza motora a nivel grueso, -­

particularmente en la ma~cha. 

La paciente ha recibido atención psicológica en el OIF -

por un año en donde se le dió de baja por su lento avan­

ce. 

111.- Relaciones Familiares Hedioambientales, 

El medio socioeconómico de la paciente cubre las necesi­

dades básicas de ella y su familia. La alimentación es -

rica en carbohidratos. 

Vicky cuenta con algunos de los repertorios que le perml 

ten llevar a cabo su cuidado personal. 

Sus habilidades para alimentarse son completas sin exis­

tir reporte de conductas inadecuadas en la mesa. El con-
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trol de esftrentes esti bien establecido. 

La paciente participa en tareas y responsabilidades gen!: 

rales simples. Cuenta con los repertorios que le permi-­

tener seguridad corporal; la comunicación se realiza ver 

balmente aunque existen problemas en la articulación. 

(Posiblemente Intervengan las alteraciones anatómicas bu 

cales). Sus habilidades sociales son buenas sin existir­

reporte de conductas problema. 

Las relaciones familiares son adecuadas con sus padres y 

hermanos, además de su familia tanto paterna como mater­

na. El manejo de contirigencias por parte d~ los padres,­

al parecer es adecuada. 

IV.- Evaluación General.· 

1) Evaluación para la Detección del Retardo .en el Desa-­

rrollo. 

Repertorios Básicos: No se detecta ·ning~n problema en 

atención, imitación y seguimiento de Instrucciones. 

Conducta Motora Gruesa: A este nivel existe problema­

principalmente en su equil ibrlo y coordinación, pdr -

lo que respecta a la locomoclón,~sta se realiza en -­

forma independiente aunque con cierta torpeza: 

Conducta Hotora Fina: La paciente realiza con destre­

za. actividades qu~ Involucran repertorios de este ---
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tipo si~ ninguna alteración. 

Autosuficiencia Básica: Real Iza las conductas comple­

jas que requieren su cuidado personal sin problemas,­

ª excepción de conductas complejas como es el bañarse. 

Imitación Vocal: Vicky no presenta ningan problema Dl 

imitar diferentes palabras. 

Tactos: No se detectan alteraciones en la identifica­

ción.de objetos comunes. 

Articulacfón: Pronuncia con dificultad algunas pala-­

bras pres~ntando deficiencia en la pronunciación de -

la letra "n" particularmente, aunque habría que hacer 

una valor.ización para analizar este aspecto. 

Colores: Vicky no conoce ningGn c~lor con seguridad,­

su respuesta se observa aleatoria al presentar el es­

t i mu 1 o .. 

Tactos Complejos: La paciente tiene bien establecida­

la relación grande, chico; lo que no sucede con posi­

ción, cantidad¡ contraste ni colores, relaciones en -

las que present~ respuesta aleatoria. 

2) Prueba de Repertorios Académicos. 

Discriminación de Formas: No hay problema en identifi 

caclón por Igualación a la muestra. 
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Relaciones Espacio-Temporales: Existen serias deficien--

cias al no tener las relaciones corto, largo, alto, ba--

jo, atrás, adelante, antes, ·después, lejos, cerca, late-

ral idad y orden. 

No hay lectura ni escritura, ni conoce las vocales. 

Conceptos Aritméticos: No existe la relación más o menos 

e igual ni conoce los números básicos. 

Comprensión: No se detectan problemas al hacer presurtas 

ante un tema expuesto ya sea por narración o diálogo. 

Manejo oe Dinero: Unicamente identifica una moneda de 

20 i sin reconocer las demás monedas más comunes en el -

intercambio monetario actual. 

Civismo: Vicky identifica y conoc_e la función de los 

principales servidores públicos a excepción del cartero. 

3) Prueba de lntel igencia lnfanti 1 Goodenouoh-Hanies: ésta-

consistió en la elaboración de dos figuras humanas; sexo 

femenino y sexo masculino obteniendo la sigi.;iente cal ifi 

cación. 

Figura Sexo Femenino Cal ificacién 11. 

Figura Sexo Masculino Calificación&. 

' Despues de una serie de procedimientos aritméticos se --

obtuvieron los siguientes resultados. 

Edad Mental 5 años 3 meses. 



Edad Cronológica 15 años. 

IQ 35. 

4) Método de Evaluación de la Percepción Visual Frostig: es­

ta consistió en cinco pruebas que son: 

1.- Coordinación motora de los ojos, en ta cual obtuvo 17 

puntos, equivalente a una edad mental de 7 años 9 me-

ses. 

11.- Discernimiento de figuras, en la cual obtuvo 4 ~untos 

equivalente a una edad mental de 3 años 9 meses. 

111.- Constancia de forma, en la cual obtuvo 7 puntos, equ.!_ 

va lente a una edad mental de 2 años 6 meses. 

IV.- Posición en el espacio, en la cual obtuvo O puntos 

equivalente a una edad mental de raños 6 meses~ 

V.- Relaciones espaciales, ~n la cu~I obtuvo O puntos 

equivalente a una edad mental de 4 años. 

Después de realizadas las pruebas se tiene un cocien­

te de p¿tcepclón de 75. 

Las bajas puntuaciones obtenidas son Indicativas de que -

la paciente tiene una habilidad muy por debajo del prome­

dio general, habilidad que puede ser entrenable mediante­

un tratamiento sistemático en coordinación motora de los­

ojos, discernl~lento de figuras, constancia de forma, po­

_slción en el espacio y relaciones espaciales. 

167 
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V.- Diagnóstico. 

En base a la evaluación realizada que Incluyó los lnstr~ 

mentas de valorización antes mencionados, es posible In­

formar que Virginia FloreJ Ochoa presenta algunas defl-­

ciencias a nivel motor grueso. 

Por lo que respecta al área académica, no se encuentran­

los repertorios básicos ni siquiera en lo que se refiere 

a habilidades preacadémicas (Incluyendo relaciones espa­

clotemporales y conceptos aritm~ilcos, asr como flguras-

.geométri cas básicas). En cuanto a su comprensión, no se­

encuentra alteración receptiva aunque no se evaluaron -­

inst.rucciones complejas. 

Su lenguaje, aunque no es claro en su articulación al -­

existir alteración anatómica no se encuen~ra llmi~aclón­

para comunicarse ya sea a nivel familiar o social. 

Por último, las dos eval.uaclones que proporcionan coefi­

ciente intelectual (IQ) y cociente de percepción, conjun­

tamente con lo anterior, nos ubican a la paciente en una 

condición de retardo intermedio, nominación que no limi­

ta en ningún momento la poslbll idad de entrenar y supe-· 

rar algunos de los déficit encontrados en Vicky. 

Psfcologa: Alma Gabriela Rocha Frausto. 
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Las características reportadas en este análisis, hacen ser­

al Síndrome Rubinstein-Taybi, una entidad clínica bien reco 

nocida. 

Mis sin embargo, es triste saber que las instituciones y es­

cuelas gubernamentales dedicadas al estudio de retraso men-­

ta 1, no cuentan con el equipo médico humano suficiente y ca­

pacitado para la atención, nó solamente de estos casosJ sino 

también de cualquier otro Síndrome; ocasionando con ello, -­

que todo paciente con retraso mental, ~ea cual fuere su est~ 

do,· sea tratado· y atendido de la misma forma, dando como re­

sultado el retardo de cualquier posible tratamiento y el ais 

lamiento absoluto del paciente. 

Es nuestra intención, motivar a nuestros compañeros a Gue e~ 

plotemos esta área, que es fuente de investigación y forma~­

ci6n; y a las instituciones privadas y gubernamentales para­

que se nos brinde el apoyo suficiente necesario para la in-­

vestigación. 
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