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En el afio de 1963 se publicd por primera vez un sindrome cu
yas caracteristicas no habian sido observadas en nirgin o--

" tro conocido hasta la fecha.

Para la publicacion y nombre de este sindrome tuvieron que-
transcgrrir diez afos, ya que’fué‘en el afo de 1953 cuando-
empezéron las investigaciones acerca de las caracteristicas
que presentaba un paciente con este padecimiento y cuyos re

sultados eran obscuros al principio.

Sin embargo los investigadores eran cautelosos en sus tesf§
de que estaban tratando con el cuadro de una enfermedad des
" conocida, afirmando qué no habian encontrado descripciones-~
de casos similares en la jiteratura internacional y que se-
pensaba que los pacientes presentaban, por lo tanto, un.éfﬂ

drome que no habia sido descrito previamente.

Los doctores que se avocaron a la investigacidn inicial del

caso fueron:

El Dr. Michatl, Dr. Matsoukas, Dr. Theodorou.



Pero no fue sino hasta el afio de 1963 cuando los doctores -
Rubinstein y Taybi publicaron siete casos {5 nifios, 2 nifias)
con el conjunto de sTntomas propios de la enfermedad que se

habia presentado.

Esto motivo a las investigaciones de diversos casos del sin

drome en diferentes partes del mundo.

Aiemanié, Checoslovaquia, Japbn, Francia, U.S.A. y México,-
y al reunir los datos se observd que existian caracteristi-

cas comunes en todos ellos, y son: : R

1) Retraso en el desarrollo mental y somatico.
2) Facies caracteristicas.

3} Pulgares anchos y dedos gordos.

h, Misculos y articulaciones hipotéhlcas;
'._5)'Postura y andar peculiares.

6)‘Estrabisho.

7) Severas dificultades para tragar alimentos

durante la infancia.

Estos signos campletos se consideran-patognbm6nicos. aunque
en muchos de los pacientes se presentan aunadas a otro tipo

de alteraciones que se describirdn m3s adelante.




I1.- ASPECTOS GENETICOS
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CONSIDERACIONES GENERALES

Las malformaciones congénitas pueden ser definidas como anoma-
l7as estructurales presentes en el nacimiento y atribuibles a-

un desarrollo imperfecto.

Las apreciaciones acerca.de su incidencia total scon inevitable

mente subjetivas.

E1 desarrollovembrionayioiy fetal, al igyalsque el desarrofllo-
“postnatal 6cprre bajo la in;eraccién de factores genéticcs, am

bientales o tératégenos.

- - - - e e - -

_ Aunque el embridn humano estd bien,profggidoren-e!5ﬁtero.‘cier-
- tos égentes teraiégenos,.pyeden producir altéréciones congéni--
" tas cuando ‘los tejidos se encuentran en desafrbllo,- Laos 6rga-¥v
nos embrionérios s6n més}seﬁsib)eé a'lbé»agentes nocivos duran-

te los pefiodos de diferenciacién répida.
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DENTRO DE LOS AGENTES TERATOGENOS TENEMOS :

1.- DEFICIENCIAS DIETETICAS: Se incluyen deficienc{és.de orote’ .



nas, vitamina A, riboflavina, Ac. félico, tiamina, y aquellas
que son inducidas por antagonistas de las vitaminas, tales co

“mo la galactoflavina y los antagonistas del &cido félico.

2.~ EXCES0S DIETETICOS: Hipervitaminosis.,

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

suprarrenales y gonadales.

4,- AGENTES QUIMICOS: Alcaloide.~ La nicotina puede afectar el =--

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

cuente y los lactantes pesan menos de lo normal .

Agentes Androgenos.- La administracidn de progestdgenos sintéti-

cos para impedir el aborto ha producido masculihlzacidn'de’fetos -

fa—meninos, los mds comiines Etisterona y Noretlsterona.

Antibiéticos.- Tetraciclina, producen defectos dentales menores.

Antiepilepticos.- La Trimetadiona y la Parametadiona prqduce dis-
armonia facial, defectos cardiacos, paiadéf heﬁdiaq yjretfaso de’l

crecimiento intrauterino.

Agentes antitumorales.- Producen alteraciones graves sobre todo.~

en sistema nervioso central,

Corticoesteroides.- Producen paladaf hendido y defectos cardiacos.

Hedicamentos Tiroideos.- Pueden producir boclio cohgénﬁto.

5.~ AGENTES FI1S1C0S: Radiaciones ionizantes, hipoxla, hipo e hi=--

pertermija.

6.- INFECCIONES: .Rubeola.- La triada comiin de malformaciones esta



constituida por cataratas, malfcrrniaciones cardiacas y sorde
ra, y en acasiones s2 observa soricretinitis, glaucoma, mi-

crocafalia, microftalinia y defectos mentales.

Citomegalovirus.- Aparace despues del torcer trimestre sien

do una causa rara de malformacidn congénita, produciendo a-

nomal fas como: Microcefalia, hidrocefalia y microftalmia.

Toxoplasmagondii.- Este germen puede cruzar la membrana pla
centaria y afectar el embridn; er este plazo produce cam=--
bios destructivos en cerehro y ojos q.. dan por regsultado -

microcefalia, microftalmia e hidrocefalia.

El germen de las SIFIL!S puede producir agotamianto en los ~-.
tejidos fetales "Malformaciones dentales, menirgitfs fetal,

retraso mental, hidrocefalia y sordera'.

Se distinguen dos tipos fundamentales de anomalfias gehéticas res

ponsables de malformaciones en el hombre.

‘El primer tipo, mutacidn cromosémica, comprande mutacjones de la
totalidad de los cromosomas o de fragmentos suficientemente gran

des para ser vistos. al! microscopio.

El segundo tipo, mutaciones punto~génicas, comprende mutaciones-
en un locus génico especifico en un cromosoma.o de fragmentos de
cromosoma. demasiado. pequefios para ser reconocidas microscoplca-=-

mente .

En las mutaciones. cromosdmicas se ven envueltos muchos locus gé-

nicos, por lo que muchos procesos bioquimicos se veran pérturbé-



dos y el efecto serd la produccidén de anomalfas que afecten a mu

chos sistemas del organismo,

En las mutaciones génicas se producird a menudo una ancomalia en-
la produccidn de una simple enzima, u otra protefna, y tan solo -

se verd afectado un proceso blogquimico especifico.

Esta afectard a veces al desarrollo de diversos sistemas corpora

tes, o quizas, s5lo se verd afectado en alguno de ellos.

Esto dependerd de si son varios o tah s6lo un tipo de células =~
las que emplean en su metabolismo el producto dependleﬁte del --

gen determinado.

CROMOSOMICA.
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En'la actualidad est§ establecldo que hay 23 pares de cromosomas
en el hombre, 22 pares de autosomas y un. par de cromosomas sexua
les, compuesto‘de dos cromosomas X semejantes en la mujer y de -

un cromosoma X y un pequedo cromosoma Y en el hombre.

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

yor frecuencia durante la profase meiotica de la divisién celu=--

tar.

Pueden producirse cinco tipos distintos de cambios estructurales,

1.- lNVERSlON}-'Se produce Cuando una regidn del cromosoma‘se in
vuerte sobre s{ mismo. de manera.que aigunos de los genes. -

que estin normalmente colocados a los largo del cromosoma y-
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en un orden determinado viene a colocarse en un orden di

ferente del original.

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

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

pierda una porcidn de material genético.

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

mento cromosdomico de un Jugar a otro completamente dis~-

tinto del mismo cromosoma @ a otro.

DUPLICACION.~ La misma secuencia de genes puede~aparecér
en el mismo cromosoma pudiendo ser por translocacidn de-

parte de un cromosoma hombélogo.

ISOCROSOMA. ~ Cromosoma metacéntrico formado por,dos bra—'
zos absolutamente iguales unidos por un centrémero y es-
resultado de una divisidn envfopﬁa transversal durante ~

la. anafase.
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Fotografia tomada del libro de Citogenética Humana No"i'mal‘ Y

“Patolédgica dé! Or. Salvador Arméndares Sa.'grera. o



QRIGEN _DE_UN_130CRONMO3OUA EOR.DIVLZLON ANORRAL DEL
CENTRODERD,
ESCISION REGULAR DIVISION ANORMAL
DEL CENTROMERO 1 DEL CENTROMERO
[ ]

Metafase original

e

Normales

'n : Xl " Metafase siguiente

Cromosomas . ' >X‘ Isocromosomas

Fotograffa tomada del libro de Citogenética Normal y Patoldgica

~del Dr. Salvador Armendares Sagrera.
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ANORMALIDADES EN EL _NUMERQ.

P L - Lk

Las anormalidades en el nimero de cromosomas se producen duran
te la meiosis o la mitosis debido al fendmeno de '"falta de dis

yuncidn'.

"Esto implica una falla de separacidn de dos cromosomas homélo-
gos durante la anafase, dando como resultado una trisomia o mo
no§omla;produciéndose esta no disyuncidn en la primera o segun
da‘divisién reductriz,no‘conociéndOQe todavia la forma mds ~--

usual.

Si la falta de disyuncidon ocurre despues de la ferti!izécién,-
es decir, despues que el cigoto se ha formado, se producen dos
o més'poblaciones de células con distintos compleﬁento; cromo-
séhicos, cahstltuyéndose un mosaico; el cual puede definirse -
como un individuo,cho organismo tiene dos o mas lineas de cé-

lulas con constitucidon cromosdmica diferente.

Las aberraciones cromosdmicas que mas frecuentemente son obser
~vadas con las té&cnicas microscopicas actuales son las que abar
can grandes porciones de material genétlcd, mientras las anor-
malidades mTnimas, no Visibleé.micfoﬁéépicament% representan -

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

de genes.

Por lo que se reflere a las anormalidades numéricas de los auto

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

o 13-15, y la Trisomia E 8 Trisomia 17-18.

En una investigacidn reciente al estudiar la duplicacion del -
ADN de los autosomas involucrados en las Trisomias D0, E, G, en
las Trisomias parciales D, E, C, y en ltas perdidas parciales -
de los b;azos cortos del cromosoma 18, se observé que los cro-
mosomas o los segmentos de los mismos que estaban're[acionados
con anormalidades cromosémicas que producian sindromes viables
en el hombre, duplican tardiamente el ADN, y se considerd que -
estos cromosomas o Qus segmentos no tienen efecto tan patoldgi
co, cuando estan presentes en. exceso & en deficit, como los -~
que duplican antes el ADN, y que la duplicacf&nvtardfa de éste
puede ser expresién de inactividad metabdlica parcial o comple
ta de los genes. ‘

MUTACION_DE_BUNTO

Este tipo de mutaciones es mucho menos f%ecuenté que las mQta-
ciones cromo;émiéas; es comin distinguir dos clases de4genes -
mutantes, los que afectan al Jesarfollo en héterogigotos; o --
sea aquéIIos que tienen el gene mutante tan solo en un miembro
de! par de cromosomas (genes dominantes). y los que afectan al
desarrollo tan solo en homocigotos, o sea aquéllos que tienen-
el gene mutahteven_ambos miembros del par de cronosomas (genes

- recesivos).
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S¢ han encontra:io cada vez mas genes recesivos que ejercen al-
jun efecto en los heterocigotos, incluso aunque no conduzcan -

a ninguna malformacidn o impotencia.

Las mutaclones génicas da! cromosoma X muestran unas caracte=--
risticas especiales, dado que la mayorfa, o quizd la totaiidad
de los locus génicos de dicho cromosoma no tienen locus géni=--

CQ que les correspondan en el pequefio cromosoma Y.

Por consigufentes,“una hembra'puede ser homocig&tfca o hetero-
;clgotica respecto a un gen mutante en tanto que. ‘un macho con - 
lun gen mutance en su cromosoma X se dlce que es honocigoctco -
bre§pecto al mismo.- Este macholcon un gen mutante recesivo 1!“
gédo al sexo tendera a verse afectado tan gravemente como una-

hembra homocigotlca y mucho mas que una hembra heterocigotuca”
Las alteraciones génicas y cromosdmicas menciongdas anterior--
mente ocurren en la. fecundacidn o bien en la etapa embriona~---
ria.

A continuacidn se describird a grandes rasgos la etapa embrig
~naria en condiciones normales, para poder relacionar y ubicar-
las fases en las cuales ocurren las alteraciones que caracteri
zan al sTndrome de Rubinstein=Taybi..

PRIMERA_SEMANA

‘La fecundacién suele'ochrlr'en.[a ampotjaldeié'irompafutéfi--’
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na, despues de la fusién de las células haploides femenina y -
isculina las cuales forman el cigoto e inician la formacién -

Jde un nuevo ser.

Hacia el tercer'dfa‘entra en el dtero una esfera celular liama
da m8rula en la cual se forma una cavidad y se convierte en --
blastocito -el cual hacia el final de la primera semana se im-
planta de manera superficial en el fevesfimiento endometfial -

del dtero.

SEGUNDA SEMANA.

Se'consuma Iayimplantacién conforme el’ehbrfén se embéﬁe por -
completo dentro del endometrio y el epitelio superficial crece
sébre'elbblastocito embebido de tal maneraiﬁﬁe se forma celoma
extraembrionaria, gpgrece la cavidad amnibtica diferencidndose
la masa celular en disco embrfonario biianinar consti;ufdd de-~
una capa Qe ectodermo embrionario y una capa de endodermo em=-
brionario. ‘

TERCERA_SEMANA

En tanto se forma e! mesodermo intraembrionario el disco em---

prlonarlo bilaminar se convierte en un embrién tr!laminar com-

puesto de tres dapls germinales primarias.- Ectodermo, €ndoder



mo y Mesodermo las cuales dardn origen mis adelante a todos -~

los tejidos y Grganos del embridn.

Se forma el nudo primitivo, originando el notocordio el cual -
va.a dar origen al esqueleto primitivo del embridn.- Aparece -
un surco neural flanqueado por pllegues neurales los cuales se

fusionan para formar el tubo neural.

Los vasos sanguineos -aparecen por primera vez en saco viteli--

no, alantoides y corién.

Hacia el final de la tercera semana el corazdn estd representa-
do por"pares de tubos cardiacos que_sé unen con los vasps'san-

gulneos del embridn y con las membranas extraembrionarias.

S - e e om

€1 disco embrionario trjigmfﬁar se;cohvléfte{énlemﬁfiﬁn‘pllTﬁ-'
drico y adopté la forma de "C'.~ la parte'dorsal del saco vite

lino da origén al intestino primitivo.

'

£l corazdn se coloca en pos{ci&h'ventral y el cerebro en la --.
_parte mads craneal del embr t6n.

En esta etapa el embridn ya ‘tiene caracterfsticas que le dan -
un aspecto indudablemente humano;estas cinco semanas constitu-

yen el perfodo mds critico del desarrollo.

Los transtornos del desarrollo durante este perfodo pueden pro
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rcir malformaciones congénitas de importancia capital.

Hacia el final de este perfodo embrionario ya se han estable-
cido los puntos de iniciacion de todos los sistemas orgdnicos

principales.

A las nueve semanas al embridén se lte conoce con el nombre da-
feto, significando que se ha desarrollado un ser humano rece-
nocible, siendo mucho menos vulnerable que el embrién a los -

efectos deformantes'deimedicamentos.'virus y radiaciones.

A partir de esta etapa.se acelera .el proceso de crecimiento vy

et 0

desarrollado hasta culminarse con el alumbramiento.
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Generalmente se ha Informado que los cromosomas de los pacien

tes con el sindrome son normales; dos excepclones de &llg:

CASO'I ¢+ Con mosaico trisomia "G".
CASO II' Hosalco con pos:b!e translocaclon entre dos cromoso-

mas del grupo "E" o una supreslon de uno de los ‘cro-

mosomaS'del-mismo grupo.

“En un estud|o ‘realizado en dos paclentes heteroclgoticos. se-~
encontrd que uno de los pacientes tenfa un gran cromosoma nﬁ-

mero 16 que también estaba presente en la madre Yy en algunos-

parlentes. Yy en: el otro caso_se, encontr6 un largo brazo corto“'

de un cromosoma ''D" presente tamblen en el padre.

€stos cariotipos anormales se presentaron en ochenta informes:

de analisis cromosdmicos con el sfndrome.

En un estudio cromosomico de 17 paclentes. uﬂo'de ellos tenfa‘
run cromosoma extra, seme]ante'al "G“,en el clen por ciento de~-
sus ce]ulas. la presencla de cariotlpos anormales suglrio queﬁ
los estudios meioticos y el uso de nuevas tecnlcas de banda -
con fluorescencia o coloracidn giemsa médiflcada po&fan reve-

lar un cambio cromosémice en todos los pacientes, lo. cual nofi



Hubiera sido detectado usando una técnica estandard.

Esta técnica de estudio pretendid identificar cromosomas se
mejantes al "G" e investigar la posibilidad de una causa --

cromosémica comdn del sindrome.

Para el estudio cromosémico sé obtuvieron biopsias fcsticu-
'Iares de éuatro pacientes varones, cuyas edades eran de -~
diez, veinte y dos de e!los, de 24 afios de edad; y dos con-
troles uno de velntlclnco y otro de diecliocho ailos de edad;

*y una paciente mujqr.

Se utllizaron dos tecnlcas de coloracuén y fluorescencia, -
" una de ellas es la coloraclén de GIEMSA (ASG) y "Ya otra téc

nica es la descrlta por KASPERSSON LOHAKKA A\ LECH.
Oﬁteniendose los §Iguientes resultados: T>

- .En los cromosomas de la pacnente mujer, existné up cromoso-
“ma extra que parecfa fluorecer con brlllantez medla, hubfa--
satel:tes claros en el brazo largo detl cromosoma, sugirién-
dose que el cromosoma extra es con mis probab:lidad un cro-

mosoma catorce suprlmtdo.

Los cromosomas de ambos padres de esta paciente parecen ser
normales despues del tratamiento de coloracién fluorescente

y colorac»én ASG.

CROMOSOMAS NEIOTICOS.

R - A X Y

Este estudic se realizs en dos de los seis pécienfes varones
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de la serie, observandose supuestos.cuadrlvalentes en células
de los dos pacientes de veinticuatro afios, las cuales se po--
difan observar en melosis, con menos del nimeroc normal (22-xy-
6 22x-y) de cromosomas de un paciente y en 56% de tas cealulas

con menos del nGmero normal del otro paclente.

La mayor parte de células que tenfan menos del nimero de cro-

mosomas tenfan un total de 21-xy & 21x-y.

El cromosoma extra semejante al "G' en el'paclenfe, es con myu
cha probabaltdad un nimero lh el cual presenta una porclon -

substancfal del brazo largo suprlmido.

Esto pudo haber,resultado de dos :rhptu?as;-del cTohO#omavOB:'

de una inversidn perlcentrlca -como modo de explicar los saté-

lites unudos al brazo Iargo y en nlngun momento se observaron

satélites unidos al brazo corto del cromosoma supernumerarlo,

En un estudio mas detallado al tratarse los cromosomas con‘la’
técnica ASG,el cromosoma extra no parece pertenecer al grupo~
"G". Es diffcil establecer la"trisomfa parcial catorce, la --

cual es coincidente con el sindrome en esta paciente.

Las cariotipos normales para sus padres, sugieren que el cro-
mosoma surgié probablemente en,la formacidn de uno de los ga- .

metoé.
La\poéibilidad de que la trlsomla‘catorce parcial se encuen-~
tre asociada con el sfndrome, sugfrié la hipbtesis de que -~-

otros pacientes que aparentemente tuvieran cromosomas norma--
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e, - pudieran tener también trisomia catorce parcial y monoso-
ia para otro cromosoma que resultard de un intercambio de -~
porciones iguales del cromosoma catorce con otro cromosoma ==

HDH.

Los cuadrivalentes supuestos observados en las células testi-
culares en meiosis de los dos pacientes varones apoyan la hi-
pbtesis de una translocacién reciproca, aunque las preparacio
nes no fueron de suficliente calidad como para tener la segﬁrl
dad de que habfa cuadrivalentes, se necesitan examenes de mas
: éélulés‘enmmeiosls ¥ obsé?yachdnes de banda dertros'bacien--_

tes con carilotipos anormales para establecer la hipdtesis.
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I11.- ETIOLOGIA

- e . . - -

Revisando los estudios cromosdmicos realjzados en el sindrome
Rubinstein-Taybi, todavia no queda muy claro el mecanismo de
formacién de dicha Patologia; este no es el dnico caso, ya =--
que se podrfa afirmar que en todos los sindromes conocidos no
se podria dar una etiologfa clara y verdadera, pues hablar de
genética es enfrentarse a una complejidad de mecanismos de --

formacidn, en lasycuales_fa exactlitud o Inexactitud serdn el-
futuro de un nuevo ser.

. ;

Es por esto que los autores que se rgfieren al sindrome Ru--~
binstéin?Taybi, con respecto a'éu etiql§gfa jo ha;én de qné‘-

forma hipotética.

A continuacidén mencionaremos las diferentes teorfas que se -~

tienen con respecto a la etiologrla.

MCKUSICK. - (ARCHQOPHTHAL VOLUMEN 79; MARCH 1968).

Ha dectarado que una nueva mezcla de‘mutaéién dominante-
y recesiva por herencia esti en posfbilidades‘de ser con
siderada; la consanguinidad en los padres no ha sido no-
torfa_y s6lo en una familla se han encontrado las carac-
teristicas clinicas propiasbdel sTndrome (aiﬁladas) en -

mds de una persona.

La frecuencia del sindrome aunado a los parientes fué --



sustancialmentelmayor que en la.poblacidn general, su-
giriendo que por lo menos el sindrome puede ser heren-
cia.

La relacidn genética basada en datos que son aprovecha
bles en comparacién con los reportados no nos permite~-
‘hacer conclusiones Indlcativas en base a la simple he-

rencia Mendellana.

Esta evidencla resalfa lta posibllidad de que el sindro
me estd genéticamente determinado, pero de que en lu--
gar de ser trahsmitido en una slmplé forma mendellana,
es heredada de una manera poligenética vy solo en aque-
Iios nfﬁos éue tienen los genes necesarlias y.varlos lo
cus, manffés;ando mds facilmente formas reconocibles -

de esta condicidn.

Ahora blen otros autores como Haffmer y Selmanowitz han men

cionado: el primero que puede ser por herencia Autosdmica -

Dominante, el segundo una herenciq.AutOSGmica Recesiva y o-

tros definitivamente la mencionan como de etiologfa ideopa-

tica, otros elementos cuya relevancia no deja de ser impor-

tante, son los factores ambientales o teratdgenos (cap. i)

los cuales pueden ser concomitantes de dicha enfermedad o -

cualquier otro padecimiento.

Asi mismo han sido encontrados un par de gemelos monocigotos

concordantes en los cuales ambos miembros tenTan el sindro-



me, un nuevo hallazgo ha sido encontrado y es el de una Dis
cordancia Monocigética en gemelos con el sindrome Rubins---
tein-Taybi, en los cuales uno es enteramente normal, mien---

‘tras el otro muestra los rasgos clasicos del sindrome,

Estas son algunas de las razones por la ¢uales, hablar de ge

nética es hablar de algo que aun no estd blen esclarecido.
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lV - CARACTERISTICAS CLINICAS

LR AN ML SR L SRS - P AN AS 4

A continuacidn se describen las caracteristicas clinicas del

sindrome Rubinstein~Taybi, las cuales se han analizado y a-
%

grupado -por aparatosgy sistemas, haciendo. la recopilacién al

.final de ellos, de los datos de frecuencia mas impor;antes -

‘de las dlteraciones que se manifiestan.



CARACTERISTICAS CLINICAS

haAA-dhiap i i g AR A

A) RETRA O_MENTAL.

CONSlDERACIOVES GENERALES:

“El retardo mental no constituyve una entidad clinica, sino
un sintoma existente en un qran ndmero de enfermedades de

etioloqia diferente.

25

Nu obstante, es de enorme imoértanciayoara el neanatéloqo,:

sobre todo desde los ountos de vista de profilaxis y del-
orondstico, noraue muchos casos pueden pnroducirse oor un=
defecto del desarrollo o nor una lesién cerebral ocasiona

da antes; durante o inmediatamente desoués del nacimiento.

ETIQLOGIA:

La deficiencia mental puede s=r iniciada nor diversos me=-

canismos natoagenéticos.

MATERIAL CROMATIV!CO DEFECTUOS5Y:

e R e e R R =R e e

a) firandes Aberraciones Cromosdmicas: Todos -1os nifAos con

trisomia son muy retrasados, la mayorfa de las aberra-

ciones que comprende los cromosomas sexuales presentany -



b)

c)

a)

entre otros signos, retardo psicomotor de moderado a -

grave.

Defectos de un sdlo Gen: Muchos de éllos 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 1a formacidn de la hormona tiroidea, sin
ta cual el ceresbro no puede proseguir su desarrollo y-

evolucidn normales.

0 bien puede estar afecto un gen que regula el metabo-
lismo de un amino3cido o un azlcar y por cuya falta se
forman subproductos que lesionan al cerebro en desarro

ito.

Son ejemplos de esta clase; la fenilcetonuria, la -enfer
medad de la orina semejante a aziicar de arce y la ga-~-

lactosemia.

Retraso Familiar de Causa Desconocida: Muchos nifios re
trasados aparecen normales en todos los demds aspectos,
pero sus arbales genealGgicos son muy sugerentes de -~

que el trastorno es de transmisidn genética.

Infecciones Fetales: ta rubeola materna y fatal duran-

25



b)

¢}

d)

a)

te el primer trimestre de la gestacidn, es capaz de =--

originar un defecto mental.

Otro casc semejante es la enfermedad de las inclusio--

nes citomegalicas.

Lesiones Fetales de Causa no Infecciosa: Energia ra---

diante. La radioterapia sobre el {tero en los inicios-
de una gravidez puede provocar la microcefalia del fe-

to.

La Talidomida produce Focomelia, y alguno de los nidos

afectos de la misma son deficientes mentales; ios yodu
ros y medicamentos antitiroideos ocasionan retraso men

tal.

Formacidn de Anticuerpos Antiinmunes: Las madres que -

sufren la enfermedad de Hashimoto y otros trastornos -

tiroideos pueden elaborar anticuerpos frente al tejido

‘tiroideo.

Trastornos Obstétricos: En reclén nacidos con peso en-

tre 1.001 y 1.000 Kg.

La toxemia materna ejerce un efecto limitante en el de

sarroilo mental.

27



b) Asfixia Nepnatal: Se ha observado que las lesiones pe-

rinatales estan involucradas en

mental.

PREMADUREZ:

Cuanto mi3s reducido sea el peso al
el periodo de gestacidn, tanto mas

fio acabe mentalmente retrasado.

FACTORES POSNATALES:

a) Hiperbilirrubinemia o Ictericia
b) Hipoglucemia.
c) Factores Socioeconémicos..

d) Privaciones Culturales.

INDIFERENCIADOS.

la génesis del retraso

nacimiento y mas corto

probable es que el ni-

,Nuc)ear;

28



A continuacidn se describirdn las diferentes alteraciones

que presentan los pacientes analizados.

pe los 57 casos reportados en este estudio se analizaron-
solo 22 casos, en los cuales se realizaron dlversos estu-
dios neuroldgicos, obteniéndose un alto fndice de retraso

mental, asT como otros tipos de alteraciones.

TABLA I.- ANORMALIDADES NEUROLOGICAS PRESENTES EN EL SINDROME
RUBINSTEIN-TAYBI.

.- Sexo femenino, presenta microcefalia GEOFFREY C.
con una circunferencia crdaneana (CC.) ROB INSON.
de 43.18 cm. y coeficiente intelec-- - 1966

tua! (1Q) de #43.5 realizado al afio -
‘cuatro meses con el método de Griffith

y un coeficiente de desarrollo de 61.

2.~ Sexo masculino, presenta mlcrocefalia
con una C.C. de 57.15 em. y un 1Q de-
35, realizado a la edad de catorce -~
aflos seis meses con el método de ————
~Stanford y Binet.

E1 E.E.G. realizado, muestra una»actL-
vidad paroxismal y el diagndstico fue

de epilepsia.

29



Sexo femenino, presentd microcefalia
con una C.C. de 50.4 cm,; el examen-
neuroldgico realizado mostrd una he-
miparesis izquierda y coreoatetosis-
de las extremidades.

La radiograffa de crineo demostré -~-
una bdéveda craneal pequeia e hiperos

tosis frontalis interna.

Sexo femenino, presenta microcefalia
con una C.C. de 43 cm. y un 1Q de 20,
realizado a la edad de trece aﬁb§ =

con el método de Gessell.

Sexo masculino, dolicocéfalo con una
C.C. de 45 cm, y un 1Q de 40, reali-
zado a los tres aflos cuatro meses --
con el método de Gessell con un des-
lizamiento de trece meses en el ‘len-
guaje y diecfbcho meses en el desa--
rrollo social 'y motor,

E! €E.E.G. reveld un bajo voltaje ge-

‘neralizido con una pobre organizacion.

Sexo masculino, presenta microcefalia

VICTOR J.
SELHANOWITZ .

1981

CHARLES F.
JOHNSON
1966
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con una C.C. de 30 cm. y un 1Q de -
53 realizado a los diez afos con el-

método de Gessell.

E1 E.E.G. muestra una pobre organiza
cion y deja ver una onda de 3-5 ci--

clos por segundo (c/s).

Sexo femenino, presenta microcefalia
con una C.C. de 45 ecm. y un coefi-=--

ciente de desarrollo de 51.

"El E.E.G. muestra una pobre organiza -

cién con 4-7 c/s.

Sexo femenino, presenta microcefalia
con una C.C. de 43 cm. y un ‘cqefi--
élente de desarrollo de 59, el estu-
dio radiografico muestra un pequefio-

orificio en el parietal iiquierdo.

Sexo femenino, presenta microcefalia
con una C.C. de 39 cm. y un coefi~~-
clente de desarrollo de 86, el estu-
dio radiografico del crdneo muestra-
una depresidn occipital, la fontaﬁe-

la anterior era de 2 cm, de ancheo.

3



10.-~

LRI

1h,.-

Sexo masculino, nresenta bracujoce-
fatia, no hay datos de C.C. ni de ~
iIQ y ¢.D., muestra un retardo evi--

dente y convulsjones esporidicas.

El exdmen neurolBgico muestra sig--

nos piramidales.

Sexo femenino, presenta microcefa-~--
1ia con una C.C. de 35.4 y la fonta

nela anterior de 7 x 5 cms.

Sexo masculino, presenta braquioce-
falia, asimetria de la cabeza y --~
aplanamiento parieto-occipital del-

tado derecho.

Sexo masculino, presenta microcefa-

tia con una C.C. de 30.9 cms., la -

fontanela anterior era de 4 x 5 cms.

Sexo masculino, presenta microcefa~-
lia con una C.C. de 47.62 cms. y un
1Q de 44, reaslizado a los cinco ahos

con el método de Stanford y Binet. -

32

E. MANZITTI

1972

FREDERICH ‘H.
ROY.
1968

ARANGE S,
COFPIN
1964



15.~

16. -

Sexo masculino, nresenta microcefa~
lia y una C.C. de 45 ems. y un 1Q -
de 38, realizado a los tres afios -~

seis meses con el m&todo de Castell.

La fontanela anterior cerréd a los -
treinta meses y el E.E.K, revelé --

una baja actividad.

Las radioqrafias de crdneo mostra~«

ron. un- aplanamiento nosterior, fora
men magnum largo y una C-I neural -
araueada la cual no estaba comnleta

mente mineralizada.

Los patrones motores, estaban en =-

“ventaja sobre la habilidad verbal.

Sexo femenino, nresenta microcefa-~

~lia con una C.C. de 51.5 cms. y un-

] de kB; realizado a los siete ==~

"afos cuatro meses con el método de-

Stanford y Binet, la coordinacién -
motora fue pobre, el E.E.R. fue di-
fusamente anormal y lento nara la. «

edad. las radiooraffas de crineo -~

"mostraron.un foramen maqnum alarqa-

do.

RUBINSTEIN

TAYBI

1963



17.-

18.-

Sexo masculino, nresenta microcefa-
lia con un C.C. de 46 cms., el estuy
dio fue realizado a los dos afios --
seis meses oresentando un retardo -
de moderado a severo, las lineas de
la sutura narietal estuvieron sena-
radas al rededor de 1/4 de nulgada-
y la fontanela anterior y posterior

fueron largas.

Hubo sospecha de meningitis aguda,-
aunque no se le extrajo lfquido es-
pinal, las radioqrafias de craneo -
mostraron aue el ala menor del esfé
noides era elevada y las fosas ante
rior y media estaban inclinadas, el
foramen magnum fue alargado v el ar
co neural de C-1 no estaba comnleta

mente mineralizado.

Sexo masculino, oresenta microcefa-

*lia con un 1Q.de 17, realizado a -~

los dos afios con el método de Castell
las radiografias de craneo mostra=--
ron una elevacién de la norcidn ante

rior de la béveda crineana v una de

34



19.-

20.-

presidén de la regidén occipital y una
sutura metépica asimétrica prominen-

te.

Sexo masculino, presenta microcefa-~-
l1ta con una €.C. de 49.5 cms. y un -
1Q de 52 realizado a los cuatro afios
cuatro meses con el método de Merlli
Hebner con un rango entre 2% y 53 me

ses, sobre la prueba de vocabulario-

.fue de 12 a 15 meses y sobre la eje-

cucién fue de 56. la edad social fue
de tres afios en la escala de Bine---

land.

Las radiografias de crdneo muestran-

que las fontanelas eran largas y ha-
bian cerrado lentamente, presentd =--

una eminencia en el &rea occipital.

El E.E.G mostrd una disrritmia prox]

mal.

Sexo masculino, dolicocéfalo con una

C.C de 50.25 ¢ms., y un 1Q de sels

afos el cual fue realizado a los ---



21.-

22.~

ocho afios seis meses con el método-~
de Stanford y Binet; el foramen mag
num fue prominente, el estudio neu-

rolégico fue considerado normal.

Sexo femenino, nresenta microcefa--
lia con una C.C. de 7.5 cms. y un-
10 de 32 realizado a los siete afios
tres meses revelando una edad men--

tal de dos afios cinco meses.

El E.E.G. mostrd suave asimetria en

la reqién temporal.

Sexo masculino, presenta microcefa-
lia con una C.C. de 45.72 cms. v un
10 de 31, realizado a los tres aifios

de edad con el método de Castell.

Este Gltimo paciente murid a los =-
seis aifios de edad por enteritis ful
minante, cuyos hallazgos de la -==-

autopsia se describen a continuacidn:

E} cerebro peso 1.1392 Ka., las fisu

ras silvianas se encontraban eleva~

das y los 16bulos temporales eran -

desprooorcionalmente grandes, habfa

ARANRE
COFFIN

1954

S.
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una saliente dirigida hacia abajo -~
en los bordes medios de las superfi
cies inferiores de los lébules fron

tales.

Los giros temporales superiores es-
taban mas definidos y los demas gi-~-
ros tenian un patrdon moderadamente-~

irregular.

Las secciones coronales mostraban,-
una cantidad reducida de materia ~-
blanca central, contrastando con un
incremento dél engrosamiento dél'ré
vestimiento cortical cuya anchura y
patrdn circunvolucional eran irregu

lares.

La porcidén anterior del cuerpo callo
so estaba bien formada pero la pos-
terior, o sea, la porcién esplénica

-1 - encontraba ausente.

En lugar de un septo pelucido nor-~
mal, habia dos paredes separadas -~
por un espacio, un Cavum Septi Pe--

llucidi de 8 mm. de ancho.

Bajo un exdmen microscopico, los -~

37



cambios importantes se encontraban-
en la citoarquitectura de la corte-
za cerebral, ademds de un incremen-
to en ta profundidad, habia una po-
bre diferenciacién de las capas y -

del agrupamiento de las neuronas.

La mayor parte de las neuronas eran
inmaduras, pequeiias, en forma de --

hueso y pobres en citoplasma.

38
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Despues de los hallazgos neuroldgicos encontrados en pacien
tes con el Sindrome Rubinstein-Taybi, no es dificil creer,~
que si no con la misma forma de alteracidn si exista un por
centaje alto de estas mismas alteraciones en pacientes vi--

vos que presenta el mismo Sindrome.

De los pacientes analizados obtuvimos una mediana o prome--
dio de C.C. de 4#3.9 cms. y un 1Q de 37.05 realizados, el --

primero en 16 bacientes y el segundo en 10 pacientes.

Estando todos ellos por débajo del quinto percentil, no du-
dando que la mayoria de los pacientes con el Sindrome cai--

gan por debajo de las mismas cifras.
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De los 57 casos de este analisis se realizaron estudios de-

facies en sdlo 27 casos que a continuacian se describiran;

1.- Sexo femenino edad 14 afios. Presen- M.J. ROBSON
té microcefalia, inclinacidn anti-- 1980
nongoloide de los ojos y nariz cur-
va, puente nasal ancho e hfpoplasia

del maxilar.

2.- Saxo masculino, edad seis afios. Pre E. MANZITTI
sentd braquiocefalia. 1972
3.- Sexo femenino, edad dos afos seis -

meses., Presentd cejas muy elevadas-
y oblicuidad antimongoloide de la -

fisura palpebral.

.- Sexo femenino, edad 19 meses. Pre--
sentd oblicuidad antimongololde de-
la fisura palpebral, pestadas lar--

gas y rizadas.



5.

3.

A

Sexo masculino,iedad once afios. Pre
sentd oblicuidad antimongoloide de-
la fisura palpebral, pestafas lar--

gas y rizadas.

Sexo masculino, edad un afio. Presen
té oblicuidad antimongoloide de la-
fisura palpebral, pestafias largas 'y

rizadas.

Sexo masculino, edad seis aiios. Pre
senté oblicuidad antimongoloide de-

ta fisura paipebral, pestafias lar--~

'gas y rizadas.

- Sexo femenino edad trece afos. Pre-~

sentd nariz picuda con orificios an

chos, pestadas largas y oblicuidad-

kanfimongoloide de la fisura palpe--

bral.

Sexo masculino, edad dos afos. Pre-
senté oblicuidad antimongoloide de-
la fisura palpebral, cejas arquea--
sas, pestafas largas vy fosas nasa--

les estrechas.

CHARLES F.
JOHNSON

1966
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10.-

11.-

iz.-

13.-

Sexo masculino, edad diez afios. -

Presentd oblicuidad antimongoloide
de la fisura palpebral, grandes ce
jas arqueadas, arrugas epicanticas,
nariz ancha y ap lanada y mandibula

hipoplasica.

Sexo femenino, edad tres afios sels
meses. Presenté extrafos rasgos fa
ciales’con hipertelorismo, pesta--
iias largas, oblicuidad antihongo--
loide de la fisura palpebral, gran
des cejas arqueadas, arrugas epi--

canticas y nariz estrecha.

Sexo femenino, edad tres aiios ocho

meses. Presentd oblicuidad antimon

. goloide de la fisura palpebral, --

largas pestafias, nariz picuda -

larga y ancha de la base y boca pe

- queidia.

Sexo femenino, edad tres semanas.-

Present6é oblicuidad antimongoloide

‘de la fisura palpebral, arrugas --
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14, -

1s5.-

16.-

epicanticas, cejas ligeramente ar-
queadas, narfiz picuda y con base -
ancha, el pinae era largo vy delga-
do con una ligera rotacidn poste--

rior.

Sexo femenino, edad ocho meses. --
Parecia ser un bebé feliz con fren
te prominente, una mirada antimon-

goloide de sus ojos.

Sexo masculino, edad 14 afos seis-
meses. Adolescente robusto con una-
apariencia sin gracia y sin expre-
sién, su cara es ancha, cejas espe
sas y el tipo de nariz prominente-
pero no picuda, tenfa arrugas epi-

canticas bilaterales.

Sexo masculino, edad cinco afos. -
Las fisuras palpebrales tenfan una
inclinacion antimongoloide, presen-

taba cabeza pequeda, tenia frente-

‘estrecha y prominente, el labio sy

perior era delgado, la nariz era -

GEOFFREY C.

ROBINSON

GRANGE. 5.
COFFIN

1964
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18.~

19. -

estrecha y decurvada con el tabi--
que desviado y la ventana nasal iz
quierda demasiado estrecha, el ta-
bique se extendid por debajo de --

las aletas.

Sexo masculino, edad seis afos. =--

Presentd cabeza angosta.

Sexo femenino, edad 37 afios. Pre--
sentd microcefalia, aparlencia tor-
pe con una sonrisa de muecas, re--
trognatia, puente pequefio, nariz -
estrecha 'y gan;huda con el tabique
extendido por debajo de las venta-
nas, inclinacidén antimongoloide, -
hipertelorismo, pestafias muy lar--
gas y exceslivo crecimiento de ve--

1lo sobre el labio superior,

Sexo femenino, edad tres afios seis
meses. Presentd rasgos .antimongo--
loides de las fisuras palpebrales,
ceja izﬁuierda muy arqueada, puen-

te nasal ancho y desviacidn septal.

-

VICTOR J.
SELMANOWITZ
1981

RUBINSTEIN
TAYBI

1963
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21.-

22.-

23.-

24 . -

Sexo masculino, edad siete aﬁos---
seis meses. Presents simetria fa--
cial, ceja izquierda larga y arquea
da, ptosis del parpado superior de
recho, la nariz presentaba desvia-

cidén septal.

Sexo masculino, edad tres afios. --

El puente de la nariz era ancho y-

presentd fisuras palpebrales anti-

mongoloides.

Sexo masculino, edad cuatro afios.-

Presentd narfz recta.

Sexo masculino, edad ocho afios. --
Presenté fisuras palpebrales con -
inclinacion antimongoloide y nariz

arqueada.

Sexo masculino, edad siete. afos --
tres meses. Presentd nariz prohi~-
nente, micrognatia, rasgos antimon
goloides de las fisuras palpebra--

les.
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25.-

26.-

27.~-

Sexo femenino, edad un afo seis me
ses. Presentd nariz picuda y ras--

gos faciales extrafios en cardicter.

Sexo masculino, nacié e! 3 de Abril
de 1966. Presentd asimetria de la-
cabeza, braquiocefalia, apariencia
de la cara muy peculiar con una na
rfz picuda, ambas fisuras oblicuas
palpebrales estaban inclinadas vy -

pestafias largas.

Sexo masculino, nacid el primero -~

de Abril de 1964, PresentéhraSQOSf

prominentes y nariz picuda.

FREDERICH
H. ROY

1968
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Las anormalidades faciaies de los pacientes analizados se -

han clasificado, obteniéndose los siguientes resultados:

Oblicuidad Antimongoloide de la Fisura

Palpebral. 21
Pestafias Largas. 10
Cejas Arqueadas. ’ 9
Narfz Picuda Orificios Anchos. E ‘ 8
Hipoplasia del ﬁaxllar. : ‘ 7 ‘ - 5
Puente‘Nasal Ancho. e 5
NarTz Curva. ' A
Fosas Nasales Estrechas. : 4
Arrugas Epicdnticas. B b
Hipertelorismq. ‘ 2
Frente Prominente. ' 1
Frente Estrecha. ‘ _ ‘ 1

Vello en Labio Superior. ) ' 1

Paclientes.

Paclientes.

‘Pacientes.

Pacientes.

‘Pacientes.

Pacientes.
Pacientes.
Pacientes.
Pacientes.
Pacientes.
Paﬁiente.

Pacliente.

Paciente.
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Las anomalfas oculares en el sindrome Rubinstein-Taybi in--
cluyen varias combinaciones de mirada oblicua, eplicantismo,
estrabismo, cataratas, errores en la refraccién, grandes ce

jas arqueadas y pestaifas 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.

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

S0S.

E}! Estrabismo se presentd en 722 con exotropia, el eplicanto

estuvo en 58% de los casos.

El error_refrigerante ocurrid en 55% de los examinados y es

tuvo presente la miopia y la hipermetropia, pestadas largas

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

das en 24%.

Otros descubrimientos que se presentaron con menor frecuen-
cia incluyen: cataratas, coloboma, blefaroptosis, obstruc--

cion de los conductos nasolagrimales, enoftalmos y atroffa-

Gptica.

La tensidon endocular no ha sido estudiada en forma adecuada

ya que ha sido mencionado que el examen digital fue normal.
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Aunque creemos que es necesario pensar en un glaucoma conge-
nital. Al aplicar el ex3men en los nifios afectados por este-
mal, de manera que se pueda establecer un diagnéstico tempra

no y un tratamiento adecuado.
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De los 57 casos reportados en este estudio, se describirdn =
21 casos reportados por la literatura, en los cuales se rea-

lizaron diversos exdmenes oftalmoldgicos,

1.~ Sexo femenino, edad seis afos. Pre-- E. MANZITTI
sentd hipertelorismo, megalocornea - 1972.
(Didmetro de la cérnea 15 mm.), la -
gonoscopia muestra un &dngulo donde -
el iris parece doblarse sobre la pa-
red escleral y llega cerca del ani--
llo de Schwalbe, la tensién ocular ~
es de 26 mm. de Hg, el fondo del ---

ojo es normal.

2.- Sexo femenino, edad dos afics seis me
ses. Presentd discreta sinofridia, -
oblicu}dad antimongoloide de‘]a fisu
ra palpebral, epicantus, hipertelo-
rismo, exotropia del ojo derecho, la

tensién ocular fue de 14 mm. de Hg.

" 3.- Sexo masculino, edad un afio siete me
ses. Presentd una cdmara anterior =--

profunda, el diametrc de la cérnea -



en el ojo derecho fue de 12.5 mm. y-
el ojo izquierdo fue de 13 mm., el -
iris estd hipotrofico, la gonoscopia
muestra procesos iridianos, la tén--
sidon ocular es de 12 mm. Hg en el --
ojo derecho y de 21 mm, Hg en el ojo

izquierdo.

Sexo femenino, edad once afios. Pre--
sentd hipertelorismo, exotropia in-
termitente, sinofridia y cataratas -
cinulares, la gonoscopia muestra la-
persistencia parcial del ligamentob-
pectineo, la tensidon ocular es de 20
mm. Hg en cada ojo, hay una excava--
cion papifar marcada de tipo glaucs-

mico.

Sexo femenino, edad un afo. Presenté
hipertelorisﬁo, ligera ptosis del --
pirpado superior izquierdo, la ten--
sion écqlar y el angulo ocular‘son -

normales.

Sexo masculino, edad seis afos. Pre-

sentd hipertelorismo (67 mm.) del --=
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telecantos (40 mm.) y fisuras palpe-
brales antimongoloides, se notd una-
ligera ptosis del parpado superior -
en el cual el borde libre dibuja una
s asi como una sinofridia, no hay
ninguna anomalia del cristalino y -~

del &ngulo camerular, la tensidn ocy

‘lar es normal.

Sexo femenino, edad trece afios. Su -

pupila izquierda era mads larga que -

la derecha, con un coloboma inferior

que se extiende al limbus, presentd-

_pestadas largas, miopia congénita, -

con coloboma en el iris, retina y co

roideo y exotropia derecha notoria.

Sexo masculino, edad diez afios. Pre~

sentS estrabismo bilateral.

Sexo femenino, edad tres afios seis =
meses. Presentd hipertelbrismo y an-
gulaclidn de la fisura oblicua palpe-

bral.

CHARLES -F.
JOHNSON
1966.
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10. -

11, -

12.-

13.-

53

Sexo femenino, edad tres afos ocho-
meses. Presentd exotropia bilateral,
hipertelorismo, antimongolismo de -

la fisura oblicua palpebral y ptosis.

Sexo femenino, edad tres semanas. -
Presentd opacidad en el ojo derecho,
opacidad central en el interior de-
la capsiila delantera y presentd cof

nea larga.

Sexo masculino, edad cinco afios. =~ GRANGE. S.
Existia una severa hipermetropia vy COFFIN.,
_astigmatismo, las fisuras palpebra- » 1964

les tenfan una ligera inclinacidén - . ‘

antimongo loide.

Sexo masculino, edad seis afos. A -
los dos afios se le sondearon los --
ductos lagrimales, los ojos se le -
inundaban de lagrimas, las fisuras-
palpebrales estaban inclinadas ha--
cia abajo de el caballete de la na-

-
riz.



17.-

Sexo femenino, edad tres afios sels-
meses. Presentd exotropia del ojo -~
izquierdo, ptosis y epicantus del -
mismo, enoftalmos, miopifa e hiperte

lorismo.

Sexo mascullno, edad siete afos ===
seis meses. Presentd rasgo constan-
te de exotropia, el ojo derecho pa-
recia mds fijo en su &érbita presen-

té hiperodia y astigmatismo,.

Sexo masculino, edad cuatro afos -~
cuatro meses. Presentd coloboma en-
e!rojo'izquierdo exotropia coréidea
y se observd un defecto en la reti-
na, se realizd cirugia para la exo~
tropia a los dos afios y se pres~--

cribieron anteojos.

Sexo masculino, edad ocho afios. Pre

sentd exotropia y astigmatismo.

Sexo masculino, edad un afo seis me

ses. Los extremos de los pdrpados -

RUBINSTEIN
TAYBI.
1963

FREDERICH
K. ROY
1968
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inferiores estaban invertidos, ambas
fisuras palpebrales oblicuas, los -
parpados no estaban recortades y las

pestafas eran largas (10.5 mm. ).

Los musculos extraoculares revelan -
un alto grado de movimiento con 5/10
Dioptrias de ertropia, el punto cer-

cano de convergencia estaba alejado.

La conjuntiva y la c6rnea no revelan
anormal idades, la camara ante}ior es
profunda y revela una falta de cavi-
dades, las pupilaﬁ 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-
mal idades, existe coloboma en retina
y coroideo extendiéndose hacia el --
disco Optico pero sin envolver el ma
culae, el disco Gptico aparece rosa~-
alrededor y de manera similar bilate
ralmente, el ojo derecho tiene un --
error de hiopfa de tres Dioptrfas Y-

el izquiérdo de 1.5 Dioptrias.
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19.-

20.-

Sexo masculino, nacibé el 3 de Abril
de 1966. Las fisuras oblicuas palpe
brales estaban inclinadas, los pér-
pados no revelaron rasgos anormales
excepto por las pestafias largas, --
los miisculos extraoculares revelan-
alto grado de movilidad con ausen--
cia de dolor muscular, el pdnto cer
cano de convergencia fue de 5 cms.,
la conjuntiva y la cérnea no tienen

anormalidad,

La cdmara anterior fue profunda y -

revelé que no habia cavidades.

Las pupilas reaccionaron con equi--
dad’a la luz, el ojo derecho revel$
astigmatismo hiperotrépicb de 3.50-
1.00 x 45 grados y del izquierdo -~

2.50 -1.00 x 180 grados.

Sexo masculino, nacid el dfa prime-
ro de Abril de 196k. Presentd un ne
vus flameus que envolvfa ambos par-

pados con obstruccidn bilateral en-

,los_ductos nasolagrimales, inclina-

cidn oblicua de las fisuras palpe-~
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21.-

brales, los movimientos extraocula-
res eran aparentemente normales, el
palpebral y la conjuntiva vilvar --
eran claros, la cérnea del ojo dere
cho era clara y la camara anterior-

era normal.

Sexo masculino, nacié el dfa prime-
ro de Abril de 1964. Fué imposible-
hacer una evaluacién adecuada del -
fondo ocular derecho'por la presen-
cia de una catarata difusa, la cér-
nea del ojo izquierdo reveld un ley
coma‘el cual obstrufa cualquier vi-
sién dé la camara antefior y estrug

turas mas profundas del ojo.
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Las anormalidades de los ojos se han tabulado, obteniendo los

sigquientes resultados:

inclinacién antimongoloide de la fisura palpebral 42 .85%
Hipertelorismo: A 38.09%
Exotropia: ' /38.09%
Ptosis: ; " o 19.04%
Coloboma: S 19.04%
Astigmatismo: , ‘ 19.04%
Sinofridia: | ' ‘ l‘ ' : 14.28%
Camara anterior-profunda: - ” ,‘ o 14,28%
Pestafias largas: n 14,28%
Epicantus: 9;522
Cataratas: ‘ ‘ V | o 9.52%
MiopTa: SRS . - 9.52%
Estrabismo: ’ o - ‘ﬁ §.76%
Megalocornea: ‘ : - 4.76%
Hioermetropia: 4.76%

Enoftalmos: ; _ R 4, 76%
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D) ANOMAL1AS BUCALES Y. DENTALES

- e = W - -

De los 57 casos de este andlisis, s6lo 38 son reportados -
por la literatura, en las cuales se mencionan anomalfas bu

cales, (incluyendo tejidos duros y blandos).

e e  m e e e e e M= e T e e e e T A an e G e G AR Y G e Y AR e

1.~ Sexo femenino, edad cuatro afios. - FREDERICH
Presentd un estrecho paladar arquea H. ROY
do y una gran arruga alveolar. , 1968

2.- Sexo masculino. En cavidad bucal -
se observd un gran paladar arquea-
do, el cual tenfa un tamafo reduci

do al nacer.

3.- Sexo femenino, edad 37 ahos. Pa--- VICTOR J.

ciente casi por completo desdenta- SELMANOWITZ
da, con paladar muy arqueado y una 1981

fisura submucosa. Frecuentemente -
padecia de abscesos dentales y ---

amigdalitis.



b, -

Sexo masculino, edad cinco afos. -
Pacliente con paladar alto, dvuia -
bifida y se observd la faringe en-

rojecida.
Sexo masculino, edad seis afos. --
Presentd paladar estrecho y apifa-

miento de los dientes.

Sexo mascﬁ]ino, edad 16 afos. Pre-

sentd paladar alto y GGvula bifida.

Edad seis afos. Presenté paladar -

ojival.

Sexo femenino, edad tres afios seis
meses. Presentd paladar arqueado y
su primer diente erupciond a los -

13 meses.

.- Sexo masculino, edad sfete afos -~

cuatro meses. Presentd paladar ar-

queado, el primer diente erupciond

a los seis meses.

GRANCE S.
COFFIN
1964

GEOFFREY C.

ROBINSON
1966

E. MANZITTI
1972

RUBINSTEIN -
TAYBI.

1963
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10.~

13.-

14, -

Sexo masculino, edad tres afos. -
Presentd paiadar arqueado, dientes

pequefios y amarillentos.

Sexo femenino, edad ocho afios =--
seis meses. Su primer diente erup

ciond a los 18 meses.

Sexo masculino, edad cuatro afos~
cuatro meses. Presentd paladar ar

queado, los dientes estaban'apiﬂg

nados, su primer diente erupciond

a los 5 meses, su boca era peque-.

fa.

Sexo masculino, edad ocho. afos. -

Presentd paladar arqueado.

Sexo masculino, edad siete aﬁos -
tres meses. Presentd paladar ar--
queado y apifamiento de los dien-

tes.

Sexo femenino, edad trece aﬁos; -

Presentd paladar arqueado y des--

dentado.

CHARLES F.

JOHNSON
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18.-

20.-

21.-

Sexo masculino, edad dos afos. --
Presentd paladar arqueado y colo-

racidn cafe de los dientes.

Sexo masculino, edad diez afios. -
Presentd paladar arqueado y mandf

bula hipoplasica.

Sexo femenino, edad tres afios -
seis meses. Presentd paladar alto

y arqueado.

.= Sexo femenino, edad tres afios =---

ocho meses. Presentd paladar ar--

’queadé..

Sexo masculino, edad tres semanas.

Presentd paladar alto.

Sexo masculino, edad 14 afios. Pre

Présent6‘paladar.alto'y arquéado,

é hipoplasia de! maxilar.
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C22. -

24, -

25. -

26. -

27.-

ANOMALIAS DENTALES.

Paciente desdentado no utilizado-

para el estudio.

E). diente 12 y 22 presentaban el-
margen distal pronunciado, acana-
lado y el cingulo alargado, el ~--

diente 11 tenfa alargado el cingu

.lorlingual.

No se presentd pérdida.

Dientes normales.

Dientes 11 y 21 presentaron cingu

lo prominente y bilobulado.

Dientes 11,12, 21 y 22 tenian . muy

marcada la prominencla del cingu-

lo, el 22 tenfa la prominencia -~

distal acanalada,
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28.-

29.-

30.-

31.-

32,.~

33, 41 y 42 fueron extréfdos; .,f'

33.-

3h.-

35.-

36.-

37.-

Dientes

11y 21, el

cingulo era -

prominente y bilaobulado.

Dientes

31, 32,

Dientes

Dientes

Dientes 1Y, 12, 21, 22, 3t, 32, -

Dientes

Dientes

Dientes

Dientes

extrafdos

11, 12, 21, 22,

b1, 42 y 43,

normales.

normales.

normales.

normales.

normales.

normales.

Denticidn decidua

" normales.

Y pefmanehte -
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38.- Dientes 12, 21 y 22 presentah cin
gulo prominente; la prominencia -
del diente 11 se destruyd como re

sultado de caries.
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En este capitulo se presentan dos clasificaciones, una -~
que corresponde a la cavidad bucal en general y la segun-

da hace referencia a las estructuras dentales unicamente,

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

tes y la segunda en 17.

PRIMERA CLASIFICACION:

Paladar Arqueado. N o iO Pacientes.
besdentédcs. R v”,’ o 3 Pacientes.
Apifiamiento de Dientes. ‘ 3 Pagientes.
Uvula Bifida. S 2 Pacientes.
Hipoplasia del Maxilar. : ‘ 2 Pacientes,
Dientgs Pigmentados. . _ 2 Pacientes.
Arruga Alveolar. : ,yil 1 Paciénte.
’FIsura Submucosa. 1 Paciente.
Abscesos Dentales. ' 1 Paciente.

Dientes Pequefios. _ B ' 1 Paciente.



SEGUNDA CLASIFICACION:

pbiindu A g A R et Ry )

Margen Distal Pronunciado, Acanalado vy

Cingulo Alargado se observd en
Dientes normales se observaron en
Cingulo Prominente y Bilobulado

Se reallizaron extracciones en

Paclentes

Pacientes

Pacientes

Pacientes
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E) _MANIFESTACIONES CUTANEAS Y QUELOIDES.

[ LA IR AL AT DN T A - P A SR 4 =0l

De los 57 casos analizados, sGlo se hace el reporte de 15 -
pacientes, que presentaron manifestaciones cutdneas y que--

loides que a continuacidn se describen.

1.- Sexo masculino, edad nacié el pri FREDERICH
mero de abril de 1964. Presentd - H. ROY
‘nevus flammeus que envuelve al -- - 1968
drea frontal de la cabeza, el --

puente nasal y los parpados.

2.- Sexo masculino edad 5 afos. Mos-~- GRANGE S,
traba un ligero pectuscarinatum - : COFFIN
en pecho; paroniquias recurrentes 1964

en la ufia encarnada del dedo gor-
do del pie izquierdo, su pie) mos
traba numerosas cicatrices quirdr

" gicas.
3.~ Sexo maséulino edad 6 afos. Pre-~-
sentd un ngvus flammeus sobre el

occipucio y la Ifnea media de la

frente.



\D
'

Sexo masculino edad 3 afos 6 me-
ses. Presentd pequefios hemangio-
mas capilares romos sobre la --
frente nuca y hombros y en la re

gién lumbar de la espalda.

Sexo masculino edad 7 afios 4 me-
ses. Presentd hemangioma capilar

en la nuca.

Sexo masculino edad 3 afos. Pre-

sentaba eczema en la mejilla.

Sexo femenino edad 8 afios 6 me--
ses. En la regién lumbar se pre-

sentd un area pigmentada de co--

lor morada de lcm. de didmetro.

Sexo masculino edad 4 afos 4 me-

ses. Presentd ictericia a las ~-

treinta y.seis horas de haber na

.cido, eczema de la cara y torax-

desde los tres meses hasta los -

dos afios.

Sexo femenino edad 13 afos. Pre-

senté piel reseca.

RUBINSTEIN
TAYB !t

1963

CHARLES F.
JOHNSON
1966.
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10. -

.-

12.-

13.~

14.-

15.-

Sexo masculino edad 2 afios. Pre-~

senté nevus flammeus en la frente.

Sexo femenino edad 3 afios 6 me~-~
ses. Presentd nevus flammeus en -

la frente.

Sexo masculino edad 10 afios. Pre-

sentd nevus flammeus en la frente.

Sexo femenino edad 3 -aifios 8 me~-~
ses. Presentdé nevus flammeus en -

la frente.

Sexo masculino edad tres semanas.

Present6 nevus flammeus en la ---

frente y en la nuca.

Sexo femenino edad 3? afios. Pre-~-
senté enormes queloides que cu---
brian gran pafte de su pecho y -
hombros, tenia una erupcidn erite

matosa maculo papular con aparien

“cia de dermatitis seborreica que-

abarcaba la barbilla y las eminen
cias malares con un patrén de ma-
riposa. Un enorme queloide cubrfa

gran parte de su pecho, otros que

™

VICTOR J.
SELMANOWITZ

1981
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loides, medianos y grandes se pre
sentaban en brazos y hombros eran
de color rosado con escoriaciones
ocasionales y upnos cuantos focos-
de ulceracién, la mayor parte de-
la piel del abdomen estaba cubier
ta por una erupcidn mdculo papu--
lar escoriada, un poco escamosa -
con un borde papulo vesicular ac-

tivo y algunas papulas satélites.

Un exdmen microscépico de los bor
des activos de la erupcidn abdo-
minal que habla sido tratada con-
hidréxido de potasio mostrd ar---

trosporas e hifas de }largas rami-

ficaciones.

Uh.cultivo fungal fué cubierto -=-
por contaminantes bacteriales una
muestra de biopsia de la piel de~
uno'de los queloides mostrd descu
brimientos microscéplicos consis~--
tentes con los del diagnéstico --

clinico.(.Ver fotograffa ). '
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En este capitulo de manifestaciones cutaneas y>queloides la
literatura, con respecto al sindrome no da mayor informa--~
cién de las caracteristicas clinicas e histopatoidgicas de~-
las lesiones, sin embargo se obtuvieron los siguientes re--

sul tados.
Nevus flammeus estuvo presente en 7 pacientes.

Hemangiomas capilares estuvo presente en 2 pa

cientes.
Eczema estuvo presente en 2 pacientes.
“Queloides estuvo presente en 2 pacientes.

Erupcién eritematosa estuvo presente en 2 pa-

cientes.
Piel reseca estuvo presente en 1 paciente.

. Paroniquias estuvo presente en 1 paciente.
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F) ALTERACIONES GASTROINTESTINALES

R L R L L

e L LT T T A

En el instante del nacimiento el recien nacido en condiciones-
normales lleva acumulada una gran experiencia en el acto de de
giucidn, evacuacidn gdstrica y peristaltismo intestinal, el re
cien nacido realiza el chupeteo enérgico y la degluctdn casi -

perfecta.

En algunos recien nacidos existe aspiracién de alimentos en el
acto de deglutir por una incoordinacién del esfinter esofégico

superior pasando asi alimentos a vias respiratorias.

En casos graves de Incoqrdjnacién cricofaringea, a pesar de la
“cutdadosa alimentacidn por sonda pueden fallecer por né@monfa-
~por aspiracibn, no teniendo nunca la capacidad de deglutfr sin

- .que pasaran alimentos a las vias respiratorias.

Los vomitos,pugden ser uﬁa manifestacién patolfgica de altera-
cién del conducto gastrolntq;flnal. la presencia de vomitos du
rante el primir y segundo dfas de vida no deben causar excesi-
va alarma, pero si éstos se préloﬁgan es indicio de a‘teracio-

nes mds severas como son:

l.- Lesiones Intracraneales.

o= Obstrucéién‘lntesflnil



V.-

V.-

Hemorragia subdural e hidrocefalia.
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Infecciones de casi todos los aparatos suelen

anunciarse por vomitos ejemplo: peritonitis,=

meningitis y pielonefritis.

Lesiones bacteriamas de las vias génito urinarias.

Hallazgos Gastrointestinales en el Sindrome Rubinstein-Taybi:

De los 57 casos de este andlisis s6lo diez de ellos son repor-

tados con problemas gastrointestinales que a contlnqacién se -

descr

1.~

‘durante las dos primeras semanas -.

iben.

Sexo masculiho,edad 2 aijios badecié

severos problemas de alimentacion~-

de vida.

En estudio radiografico con medio-

‘de contraste se observs el eséfago

das veces en la parte superior de~

con un - tamaiflo normal, pero-el me--

dio de contraste se derramd repeti

la traquea. La gastrotomia practi-

cada en el bebé resultd provecho=-~

"sa; la alimentacién por este -édio

era tolerada sin diflcultid. nin-- -

FREDERICH H. ROY
1968



gln intento de alimentarlo oralmen
te resuttaba, ya que temia dificul
tades respiratorias. Estudios ra--
diogrdficos revelaron desorganiza-
cion peristél;ica esofagal y derra

mes a media traquea.

Sexo masculino edad 5 afos. Comia-
poco y con gran dificultad, pade--

cia de estrefiimiento.

Sexo masculino edad 6 afios. Poco -
después de haber nacido no podia -
comer; un poco mis adelante fué ca
paz de tragar, aunque al princibio
con dificultad. Durante el primer-
mes de vida y a los dos aifos tuvo
fuertes diarreas, se le repard una

hernia inguinal al mes de nacido.

A los b afos comid bien durante el

desayuno y el almuerzo pero tempra -

no por la tarde se tornd repentina
mente apatico y cianbdtico, le si--
guid un reblandecimiento abdomi---
nal, una fuerte diarrea y débi|i-—

dad; a las 3 horas del primer sin-
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9,-

toma fallecid de enteritis fulmi--

nante.

En la autopsia se evidencid enteri

tis y efisema.

Sexo masculino edad 16 afos. Tuvo~-
problemas de alimentacién durante-

la infancia.

Sexo femenino edad 3 aios 6 meses.
Presentd vomitos periddicos y cons
tipacidn, su alimentacion fué for-

zada.

Sexo mascul ino edad 7 afos 4 me---

ses. Alimentacidn deficiente, te--

nfa dificultad para tragar sus ali
mentos, siempre estuvo presente la

constipacion.

Sexo masculino edad 3 afios. La ali
mentacién y deglucién fueron defi-

cientes.

Sexo masculino edad & afos 4 me---
ses. Vomitaba frecuentemente y pre

sentaba excesiva mucosidad oral.

Sexo masculino edad 8 afios. Tuvo -
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GEOFFREY C. ROBINSON
1966

RUBINSTEIN-TAYBI.
1963



problemas de alimentacién, no espe

cificos.

10.- Sexo mascul ino edad 7 afos 3 me---
ses. Tuvo problemas de alimenta---

cién no especificos.
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Los datos recopilados de este Andlisis Gastro-Intestinal re-

vela los stguientes resultados:

Problema de alimentacidn estuvo presente en 9 pacientes

Estrefiimiento se presentd en 3 pacientes

Vomitos se presentaron en 2 pacientes

.

Desorganizacién Perist3ltica esofagal estuvo presente -~

en un paciente.

Diarreas frecuentes estuvo presente en un paciente

De. la Literatura se recopl!d poca informacidén en cuanto a al
teraciones Gastrointestinales se refiere, ya que en la ma-
yoria de los casos Clifnicos no se realizaron estudios mis de

tallados.
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En el estudio de nuestros pacientes con problemas genitouri

narios se mostrd una tendencia a padecer de criptorquidia -

en los pacientes varones de la cual se dard una breve expli

cacién.

Se distinguen dos formas de criptorquidia:

Detencidén de) descenso testicular en cualquier lugar de

'su trayecto normal, desde su primitiva posicién paralum

bar alté hasta el fondo de la bolsa testicular (descen-

so detenido).

Migracién a una regidn anormal (descenso ectdpico).

_§i la detencién de la migracidn se produce al princi-=--

“'pio, los testfculos permanecen dentro del abdomen, si -

Los

el descenso se interrumpe mds tarde,las gonadas se re--
tienen en cualquier punto desde el anillo inguinal in--
terno hacia abajo, en el descenso aberranté los testicy
los pueden situarse en cualquier parte inferior del ab-

domen o, més a menudo, dentro de) perineo.

testfculos se originan al principio de la gestacidn en-

forma de ‘eminencias del rodete urogenital que forma convexi

dad’on_la cavidad celomica, no muy abajo del diafragma, en~

)a'déglma semana han efectuado la migracion hacia abajo pa;



80

ra situarse en los limites del abdomen con la cavidad pelvia
na, aqui permanecen durante algin. tiempo, entre el séptimo vy
el noveno mes de la gestacidon hasta que atraviesan el_anillo
inguinal interno y les abre lentamente el camino descendente

hacia el interior del escroto.

S1 no descienden los testiculos puede deberse a:

1.~ Disgenesia testicular primaria.

2.~ Ectopia.

3.~ Adherencia o brevedad de los vasos espermiticos.
4, - Estrechez prematura de los conductos inguinales.

. En la mayor parte de los recien nacidos a término se ha efec
tuado el descenso cohpleto pero en algunos no termina hasta-
despues del nacimiento, el primero y ‘segundo mes a mds tar--

dar.
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De los 57 casos reportados en este andlisis sélo a diez se-

le realizaron estudios genitourinarios.

- . e e e e e G N T R S D e S R R e BN S S W TS TE G W Ge S M e e e NS G% M e Gk R R W W G e W R B e

1.~ Sexo masculino edad 2 afos. Pre FREDERICH
sentd rifion muy grande los tes-~- H. ROY
ticulos estaban en el escroto, - 1968

un pielograma intravenoso reve-
16 mal funcionamiento de! rifon
derecho.

2.~ Sexo masculino edad 4 ados. El-
tegtfculo izquierdo estaba en -
el conducto inguinal, pero el -

‘testiculo derecho no pudo ser -

patpado.
3.- Sexo femenino edad 37 ados. Su-  VICTOR J.
menarca fue incierta con perio- SELMANOWITZ

dos normales.

h.- Sexo masculino edad 5 ados. Pre GRANGE" §.
: sentd test(culos nos descendi-- ( COFFIN
dos ‘a los ocho meses, el pene‘-‘ 1965

se encontraba en posicidn angu-
lada hacia abajc en relacién -~

con su eje pero el meato se en-



contraba en la posicidén normal, los
testfculos lograron descender al ==

escroto, tiempo despues un pielogra

ma intravenoso mostrd extensidén de-

la vejiga hacia la parte superior -

en direccién al ombligo.

Sexo masculino edad 6 aiios. No se -
lé pudieron encontrar los testicu--
los, el pene era angulado y muy pe-
queiio, en la realizacidn de la au-~-
topsia se encontré que los testicu
los eran pequefios y se localizaban

en el abdomen.

Sexo masculino edad 7 afos 4 mer--
ses. Presents criptorquidia bilate
ral, el testfculo derecho se palpo
en el canal inguinal, el lzquierdo

no descendié.

Sexo masculino edad 3 afios. Presen

té criptorquidia.

Sexo masculino edad 4 afos. Presen
té criptorquidia, los testiculos =

se palparoq en el circulo inguinal

RUBINSTEIN
TAYSI

1963

82



10.

interno y el escroto fue pe-

quefo.

Sexo mascul ino edad 7 afos 3
meses. Presentd criptorqui--

dia.

Sexo mascul ino edad 2 afios.~

Presenté anomalfias renales, -

"habfTa una pequeiia dilatacién

de la uretra derecha.

CHARLES F.
JOHNSON
1966
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De las anomalias génito-urinarias, se obtuvieron los siguien

tes resultados:

Criptorquidia presente en 7 pacientes.

Anomalias Renales presente en 3 pacien

tes.

Testiculos descendidos presente en 2 -

pacientes.

Pene en posicién angulada presente en-

2 pacientes.

Menarca incierta presente en ! paciente. d
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ASPECTOS GENERALES:

Los defectos del desarrollo de los huesosrfaciales; cada --
vez tienen mayor tendencia a considerarse como manifestacio
nes variables de un vicio fundamental del desarrollo. En ge
neral, son consecuenclia de un proceso inhibidor que se pre-
senta hacla la séptima semana de la vida embrionaria y que-
afecta a Jos huesos faciales derivados del primer arco bran
quial.

_ HOVELS gra&ué los casos registrados hasta 1353 y encontré -
‘;na progréklén sucesiva de la lesion desde la ébl}culdad --
simple de las aperturas palpebrales hasta las hipoplasias fa

ciales m3s extensas, incluyendo el agnatismo completo.

Las enfermedades del primer arco branquial se transmiten co
mo un cardcter dominante y con frecuencia variable en su he
redabilidad manifiesta.

La microcefalia puede ser primaria o secundaria; la forma -
primaria se produce por una detencidn del desar}oilo que en
nuho¢osas familias se debe claramente a un defect6 genético

transmisible como cardcter recesivo; en esta forma, el cere
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bro es pequefio y el tipo de las circunvoluciones cerebrales

es microgfrico.

La mlcroéefalla secundaria reconoce como cahsavla fnfeccién
o lesién cerebral en desarrolio durante la vida fetal o al-
princlpio d¢l Perfodo neonatal, la m}crocefalia.;onéttyuye-ﬂ
casi slémpre uno de los defectos de la constitucidn de las-
_grandes aberraciones cromosémicas y de muchas de las conse-

cutivas a’%rrpres innatos del metabolismo,
Los niffos qbn un peso de 3.150 a 3.600 gr. tendr8n un peri-
‘ metro occiplital de 32.5 a 35 cms. en el instante del naci--

.miento.

'.JNOTA- Los lspectos generales menclonados, no son precnsamen
te a!teraclones espec[ficas del androne Rubinsteon -

_Taybi,
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De los 57 casos de este andlisis, sélo a 23 se les realiza~-
ron estudios mGsculo-esquelético y de extremidades que a --

continuacidn se describiran.

MR R AP M A R e W eH P R gy M T P G np R e A R L W R TE Nm oA W SR SR n e e e N em e o A W - e -

1.- Sexo femenino, edad cuatro afoes. Pre FREDERICH
sentd pulgares planos y anchos, estg ' H. ROY
ban desviados en direccidn lateral,- 1968

podTan estar dislocados y unidos en-

el métaéarplo falangial,‘los ofros -

‘ded§§ de las mahos:estabanitaﬁblén -

‘aplanados pero en menor grado, el»-F

‘tércér dedo de»eada p[e'efa més lar-

- go que el seg'dhdo y'éIcharto';i |
vLa fbpténela anterior medfa 7 x 5 cm,.

o 1a qistancia'ln;erchntildr era de =-

2.6 cm.; ]a sutura metéplca'estqba -

abierta de Ia'parte supraorbital1.

2. Sexo masculino, édad dos afos. LoS -

-pulgaresvdé las manos y dedos gérdos

¢§ los pies eran'anchos. (primer or
‘tejol

Elqérﬁnéo présentaba anép!énamfento

-~ del’Jado derecho parieto-occipital,-




braquiocefalia; no fue posible obte
ner impresiones del foramen magnum,

la edad del esqueleto fue normal.

Sexo masculino, edad cuatro afios. -
Los pulgares de las manos y dedos -
gordos de los pies eran anchos.

(Primer ortejo).

La fontanela anterior era de 4 x 5-

cms. y la distancia intercanfilar -
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 radiografias de manos mostraron
falanges anchas y distantes en to--

dos los dedos de las manos.

Sexo femenino, edad 37 afios. Los ==
pulgares de las manos vy -dedos gor--
dos de los pies (primer ortejo) es-

taban deformados y desviados hacia-

.Jos lados. Presentd una deformacion

contrahecha del pie lzquierdo, estu

58

VICTOR J,
SELMANOWITZ.
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dios roentgenogrdficos mostraron =--
que las falanges proximales de los-
pulgares eran cortas y tenfan una -

configuracidén triangular en la su--

~perficie de la articulacibn interfa

langeal, ambos pies tenfan ensancha
miento de las falanges distales y -
proximales del dedo gordo, la base-

de todos los metatarsos eran anchos,

La béveda craneal era pequefia; exis
tfa hiperostosis frontalis interna,
se observd el tabique nasal desvia-

do, la espina dorsal mostré falta -

en la fusidn de C-1, espina bifida~

oculta C=-7 y lordosis lumbo sacral.

Sexo masculino, edad cinco afios. --
Las manos eran cortas y anchas, los
pulgares estaban anormalmente an---

chos e incapaces de oponerse a los~

demds dedos, los indices estaban --

desviados hacia afuera respecto a -
tos demds dedos, los pies eran an--
chos, sus segundos dedos eran cor--

tos y anchos y los dedos gordos te~

89
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nfan forma de abanico, sus miisculos

y articulaciones eran flacidas.

Sexo masculino, edad seis anos. Las
manos eran cortas, los pulgares y -
dedos gordos del pie eran anormal--

mente anchos, existia pronacién de-

"los pies, los misculos y articula=~-

ciones, incluyendo los tobillos pro

nos eran muy fldcidos y era .incapaz.

de caminar, la edad de los huesos -

aparecid con un retraso muy Severo, -

Sexo femenino, edad tres afios. Llos~

pulgares de pies y manos eran an----.

~chas. y cortas, los metatarsos esta-

ban adelgazados, la edad de los hue
sos de manos y muiiecas se encontra-
ban entre dos desviaciones estandar

para la edad cronoldgica.

La fontanela anterior estaba brusca
mente amplia. Las radiografias de -
cridneo mostraron una amplia fontane

la anterior y las suturas craneales

mostraron un ancho normal, habfa --
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dos huesos largos en la porcidén pos
terior de la sutura sagital y en la
sutura lamboidea y anchura bilate--

ral en el agujero foramina parietal

en la porcidn parasagital posterior.

La distancia de la falange del pul-
gar era corta y ancha bilateralmen-
te, la distancia entre la punta de~-
los dedos f Iag falanges son mésb4—

prominentes de lo usual.

Sexo masculino, edad 16 afos. Las -

manos eran pequeiias, anchas y cor--

.tas, lo mismo que los pulgares y de

dos gordos del pie, los pies eran -

planos.

Sexo masculino, edad seis ailos. Los

dedos eran cortos y anchos, presen~

) taban.sindactilia, las rodillas es-

10. -~

taban en demiflexidn permanente.

Sexo femenino, edad tres afos seis~

meses. Presentd pulgares anchos y.-

espatulados, exotropfa del pie ii--

E. HAﬁZITTl

1972

RUBINSTEIN

TAYBI

91



quierdo, hubo marcada pronacidn del
pie y tobillo, algunas de las arti-

culaciones fueron hiperextensibles,

Los misculos tajos de sus piernas -
estaban poco desarrolladas, las res
puestas plantares fueron variables-
lés falanges de los dedos fueron -~
grandes y prominentes, especialmen-
te las distales, las falanges termi
nales de los pulgares fueron cortas

y gruesas y las falanges terminales

del segundo y tercer dedo fueron --

cortas, anchas y gruesas.

Lé radiografia de tdérax mostrd ate-
lactasis diseminada bilateral; ta -
primera y segunda costilla sdbre el
lado derecho tuvieron una aparien--

cia hendida anteriormente.

La radiografia de crdneo mostrd un-
aplanamiento posterior y un foramen
magnum y una C-1 neural arqueada 1la
cual no estaba complepamente minera

‘lizada, la fontanela anterior cerrd

a los 30 meses, la maduracidn esque.
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12.-

lética estaba entre 18 meses y dos-
afios sels meses, los reflejos fue--

ron activos.

Sexo masculino, edad siete afios cua
tro meses. Presentd pulgares chatos,

cortos y anchos.

Las radiograffas de manos y muflecas
mostraron una edad ésea de L-7 afios,
las falanges terminales de los de--

dos fueron cortas y anchas.

Las fontanelas anterior y posterior
fueron largas, las radiografias de-
cridneoc mostraron un foramen magnum-

alargado, el arco lingual de ¢-U no

estaba completamente mineralizado.

Sexo masculino, edadbtres afos. Sus
dedos eran muy gruesos, las falamges
de los pulgares fueron cortas y an-
chas, el plano de las articulacio--
nes interfaldngicas de los pulgares
se orfientaron oblicuamente con res-

pecto al-axes-longitudinal de las -
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13, -

falanges; las falanges distales de
loé dedos mayores fueron cortas y-
anchas, el lado derecho de las fa~-
langes proximales fueron casi com=-

pletamente bifidas.

Las lTneas de la sutura parietal -
estaban separadas alrededor de 1/4

de pulgada y la fontanela anterior

"y posterior fueron largas, la re--

gién occiplital estaba ensanchada,-

la fontanela era prominente.

Sexo femenino, edad ocho afos seis-
meses. Las falanges terminales de-

los pulgares fueron cortas 'y an-~-~

chas, sus manos fueron .cortas, las

radiograffas de mano mostraron una

maduracién de 15 a 18 meses.

El desarrollo muscular fue simétri

co con una breve tecnea generaliza

da.

Las radiografias de crdneo mostra-~ .
ron un crineo pequeio, el ala menor

'dél esfenoides era elevédo y las -
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15.-

fosas anterior y media estaban In--
clinadas, el foramen magnum fue ---
alaréado y el arco neural de C-! no
estaba mineralizado, existfa una --
elevacion de la porcién anterior de
la regidén occipital y una sutura me

tépica asimétrica prominente.

Sexo masculino, edad cuatro afios ~-

cuatro meses. Existia deformidad en

los dedos mayores de los pies y los
pulgares eran anchos, se noté una -
anomalia en el brazo iquierdo con -

limitacién de movimiento.
Las fontanelas eran largas y habfan
cerrado lentamente, presentd micro-

cefalia con una prominencia en el -

drea occipital, la fosa de la pitui

taria era ancha.

Sexo masculino, edad ocho afios. Los
pulgares eran cortos y anchos, las-
radiograffas de manos y pies demos-

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

maduracidon d6sea estuvo entre los 7~

y 8 afdos de edad.

Sexo mascul ino, edad siete afios ---
tres meses. Presentd un dedo de mas
en el pie izquierdo, los pulgares -
parééfan palas, eran anchos y fle--
xionados y la regién falangica ter-
minal presentaba un desplazamiento-
fuera de su eje, los reflejos de --
los tendones eranvhiperactivos, los
pulgarecs fueron gruesos vy bulbosos,
las falanges terminales fueron cor-
tas vy anthas, sobre el lado izquier
do la articulacidén interfaldngica -
tenia un angulo inusual, los demas-
tenfan ensanchamiento de los falan-

ges proximales.

€1 torax estaba inclinado en el dia

metro antero-posterior y la mitad -
superior con retraccidon y depresidn
del esternén y el margen de las cos
tillas-en la parte baja del térax, -

tas radiograffas de este mostraron-
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17.-

18. -

un minTmo escavatum rectus, las -
radlografias de crineo revelaron-
microcrineo, sin haberse cerrado-
las cisuras permanentemente, la =
foramina parietal estuvo presente
las radiograffas de narfz mues-~-

tran el hueso nasal prominente.

Sexo femenino, edad trece afios. La
yema de los pulgares y los dedos esta-

ban aplanados, los dedos gordocs =~

presentaban la misma caracterfsti

;% de los pulgares, tenla talones
protuberantes, el fono muscular =~
e%a decreciente, la edad del es--
queleto osclilaba entre Nueve me--

ses y un aio.

Seco mascullino, edad dos afios. El
pulgar y las yemas de los dedos -
eran anchos, las falanges eran -

gruesas, en la parte central pre-

'CHARLES F.
" JOHNSON
1966
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sentaba un acortamiento en el pul-
gar y un ligero atraso en la edad-
de! esqueleto, el crdneo mostrd --

una forma dolicocéfala.

Sexo masculino, edad diez afios. =--
Los pulgares y otros dedos eran --
planos y anchos, habfa clinodacti-

lia en los otros cuatro dedos.

El térax presentaba suave lordosis
la edad del esqueleto fue la de un

recién naclido.

Sexo femenino edad tres ados sels-
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 13 meses.

Sexo femenino, edad tres afios ocho

~meses. El cuarto y quinto dedo ex-

hibTan c¢linodactilia, las yemas de
los pulgares, los dedos de las ma-

nos y los pies eran anchos, exis--
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22.

23.

tifa un defecto en la formacidén y -

modelo del metatarso en los dedos-

gordos.

Existia un orificio en el parietal
izquierdo, la séptima vertebra cer

vical era hipoplasica.

Sexo masculino, edad tres semanas.
Los pulgares de los pies y manos -
eran anchos y cortos con sindacti-

lia en el primer y segundo dedos.

El craneo presentaba una depresidn:

occipital, la fontanela anterior -

era.de 2 cms. de ancho:

Sexo femenino, edad catorce afios.~-
Los dedos de los pies eran grandes
y anchos, el quinto dedo eran an--

cho con el metacarpiano hipoplasi-

co.

Las radiografias de manos muestran
falanges bilaterales anormales y -

fusidn de !a base del cuarto y _—-

quinto metacarpianos.
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Existfa fusidn bilateral de los --
huesos triquetral-lunado y trape--

zolde-capitado.

La falange media y distal fusiona-
les del cuarto dedo del pie y meta
tarsos cuarto y quinto estaban ---

fuslionados.

ExistTan fusiones congénitas, semi
vertebras y acufiamiento de las ver

tebras del nivel de la sexta cervi

cal y la quinta tordxica, espondi-

lolistesis entre las vertebras Ce:

vical quinta y sexta, sacraliza---

~cidén de la quinta vertebra lumbar,

pelvis larga y angosta con peque--
fias crestas iliacas, estenosis cer
vical entre la sexta y séptima ver

tebra cervical.
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Del anilisis de las alteraciones misculo-esqueléticas, se ob

tuvieron lpos siguientes resultados:

Pulgares y dedos gordos de los pies {(primer-
ortejo) planos, cortos y anchos, estuvo pre-
sente en . 23 pacientes
Los restantes dedos de las manos aplanadas, -
pero en menor grado ‘ 23 pacientes

Sutura‘metépica ablerta . 3 pacientes

Falta de fusidn de C-1 3 pacientes
Fontanela anterior abierta 3 pacien;es
Deformacidn contrahecha del pie lzquierdo ‘2vpacientes
tordosis | o S o 2 pécientes
VSindacfflla _ o _.v : ‘ Co 2 pécientes
Foramen ﬁagnuﬁ'alargado | o 2 pacientes -
~Llinodactilia : . R 2 éactentes
Hiperostosls frontalis interna . .1 paciente
Pronacién’de los ples - : ,' "1 paciente
Rodlllés en demiflexidn ‘ . o B péciente’
Articulaciones hiperextenéibles V 1 paciente
Atelactasis diseminada y bitateral 1 paciente
fTétax inclinado en el didmetro antero-post 1 paciente -
jSéptima'vértebra cervical hipoplésiéa ) I paclente
Fusloneé‘fongénltas : ‘ B ﬁéciente

- Espondilolistesis ST 1 paciente
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1} ALTERACIONES_CARDIOQRESPIRATORIAS

A=A SRR AR AR -l L R R B

Las alteraciones cardiovasculares y respiratorias del Sfindro
me, son analizadas juntas, haciendo enfasis en las generali

dades cardiovasculares.

CONSIDERACIONES GENERALES:

Las malformaciones cardiovasculares congénitas se deben a -
un desarrollo embrionario'anémalo de ‘una estructura nofma!-
o de incapacidad de tal estructura para superar la etapa --
témpfana de desarrollo embrionario. (2da. a 8a. semana). Las
maiformaciones se deben.a una compleja interaccién entre --
los sistemas genético multifactorial y ambiental, que nov--
"permiten una especificacidn sencilla de la etiologfa. S6lo~
en raras ocasliones puede atribuirse a un factor causal en -
. su génesis. La rubeola materna y la ingestién de talidomida,
al principio de 1la gestaclén; son dos factores ambientales~-
que se sabe perfectahente que. interfieren con la cardiogéng

sis normal en el hombre.

Todas las malformaciones cardfacas producen a veces signos-



103

y sintemas durante e! periodo neonatal. Existiendo algunas-
anomalias cardiacas que son capaces de ocasionar complica--
ciones «n algunas de las primeras semanas de vida, y otras-

que se mamifiestan en etapas posteriores.

La cianosis en el recién nacido estd ocasionada por diver--

sas lesiones patolégicas, como son:

1.~ Deficiente ventilacion secundaria y una enfermedad pul-~-

nonar .

2.- Alteraciones cerebrales concomitantes con accidn insufi-

ciente de las fuerzas respiratorias.

3.- Lesiones congénitas y adquiridas del aparato cardiovas-

cular.

Mo es rara la cianosis en palmas de manos y planta de los -
pies; esta manifestacidén puede persistir durante varios =---
dias osi persiste durante un periodo mids largo, debe susci~-

tar la sospecha de una cardiopatia congénita.

A contimuacidn se describirdn los hallazgos encontrados en-

el Sindrome de Rubinstein-Taybi.

De los 37 casos de este andlisis, sdlo se hace mencidn a 20
pacientes que presentaron alteraciones cardiorespiratorias-

y son los sigquientes:



Sexo femenino, edad cuatro aflos. -~
Los ductos nasolagrimales estaban -
obstruidos y materia purulenta po--

dia ser extraida de ambos ductos.

Sexo mascul ino, edad dos afios. A --
los dos meses habfa tenido muchos =
episodios de infecciones resplrato=~

rias.

Sexo masculino, edad cuatro afios. .-
El segundo dfa de nacido presentd -
una enfermedad respirator}a con re-

tracciones intercostales y esterna~-

o les.

Una auscultacion de térax reveld un

estertor y ruido difusos, el sonido
respiratorio decrecid, el tono del-
corazdn era distante y no audible-

el murmullo.

Sexo femenino, edad 37 aflos. Presen

‘té bronconeumonia en la edad adulta,

los descubrimientos electrocardio--

. gradficos y ecocardiogridficos fueraon

normales.
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Sexo femenino, edad cuatro afos. =--
Los ductos nasolagrimales estaban -
obstruidos y materia purulenta po--

dfa ser extraida de ambos ductos.

Sexo masculino, edad dos afios. A -~
los dos meses habfa tenido muchos -
episodios de ‘infecciones respirato-

’

rias.

Sexo masculino, edad cuatro afios. El
segundo dia de nacido presentd una-
enfermedad respiratoria con retrace

ciones intercostales y esternales.

Una auscultacidn de torax reveld un

estertor y ruido-difusos, el sonido

respiratorio decrecié, el tono del-

corazén era distante y no audible -

el murmullo.

Sexo femenino, edad 37 afios. Presen
té bronconeumonia en la edad adulta,
los descubrimientos electrocardio=~

graficos y ecocardiogrdficos fueron

normales.

FREDERICH H,
ROY
1968

VICTOR J.
SELMANOWITS .

1981
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5.~

Sexo masculino, edad cinco afios. El
cuarto dia, de nacida, le surgié un-
murmullo en el corazén junto con ~--
una ligera coloracién oscura alrede
dor de los labios que persistié du-

rante varios meses, tuvo respira---

cion ruidosa y catarros frecuentes.

Sexo masculino, edad seis afos. Pa
decid de catarros frecuentes, en -
algunos examenes se le escuchd un-

fuerte murmullo sistélico del cora

* z6n que en ocasiones no pudo ser -

bien localizado, Iaé radlograffééf

.mostraron un alargamiento transver

so del corazon.

Este nifio murié a la edad de seis-
afios de enteritis f;lminﬁnte, y al
practicarle la aUtopsiaAdejé ver -
un cofazén con iigero engro;amfen—
to del miocérdio, ocupaba una gran
drea de la superficie ventricular-
y al ﬁicroscopio no se distinguia-
de la llamada fibroelastosis congé

nita.

GRANGE §S.
COFFIN
1964
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Sexo masculino, edad un afio siete~-
meses. Presentd cardiopatia congé-

nita.

Sexo femenino, edad tres afios sels
meses. Presentd angustia respirato
ria y cianosis, a los seis meses =
se escuchd un murmullo en el cora-
z6n, tenfa episodios de neumonitfs
Yy bronqultls durante los dos prime
ros afos de vida, el electrocardio
grama fue normal, el murmullo sis-
téli;o en el drea pulmonar fue cor
to y suave y el Segundb sonido fue

normal y brevemente separado.

Sexo masculino, edad siete afios -~

" cuatro meses. Presentd disnea gene

ralizada y cianosis, las radiogra-
ffas de t6rax mostraron una infil-
tracién en la base del pulmén dere
cho, presentd murmul to slstélico -
el cual se escuchd en el borde su-

perior del esternén sin transmi=--«

sién; el segundo sonido encontrado

en el pulmén no fue marcado.

E. MANZITTI

1972

RUBINSTEIN
TAYB1

1963
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0.~

11.-

Tuvo infecciones respiratorias fre
cuentes durante el primer afo de -

vida.

El electrocardiograma estuvo den=~

tro de lo normal.

Sexo masculino, edad tres afos. A-
las tres semanas de edad tuvo bron

coneumonia y traqueobronquitis con

- flebre, presentando tres ataques -~

"t6énicos, clénicos generalizados y-

tuvo infecciones respiratorias fre
cuentes, se constipaba frecuente--
mente, no se notd murmullo en el -

corazén; su presion sistélica fue~

de 75 mm. de mercurio.

Sexo femenino, edad ocho afos seis
mesés. Las radiografias mostraron-
alguna evidencia de neumonia con -
cambios fl#réticos cronicos, tuvo-

cianosis y disnea, tenTa dificul--

tad para alimentarse, el electro-~

cardiograma mostré incompleta rami

ficaclién hacia el‘lado,derecho.
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12.-

13.-

14, -

15.-

16.-

Sexo masculino, edad cuatro afdos.-
A los tres meses tuve episodlos --
frecuentes de bronquitis y neumonl]
tis aguda, la presion sanguinea --

era de 100/60.

Sexo masculino, edad ocho afos. Pa

decié frecuentes infecciones respi

ratorias, hubo grado intermitente-~

de murmullo sistélico.

Sexo masculino, edad siete afios ~--~

tres meses. Padecid frecuentes In-

fecciones respiratorias.

Sexo femenino, edad trece afios.: Un

sonido tosco fué escuchado bilate-

ralmente, y hablTa murmullo cardia~:

co.

Sexo masculino, edad dos afos. Pre
senté mucosidad en gran cantidad -

en la reglién respliratoria, sofoca-

miento asoclado a problemas de alj

mentaclién, hipertrofia del tejido-

“fCHARLES“F.

O JOHNSON

1966
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17.~

18.-

19.-

adenoides de la faringe nasal, se
escuchd un murmullo sistélico en-

segundo grado,

Sexo masculino, edad diez afios. -
Presentaba una neumonia avanzada-
a los diez aflos, exhibfa una do--
lencia respiratoria, estuvo énféL

mo por tres semanas.

Sexo femenino, edad tres afos ~--

seis meses, TenfTa problemas respl

ratorios y gran mucosidad as? co-

mo graves infecciones respirato---

rias durante la infancia.

Sexo masculino, edad tres aflos --.

ocho meses. Presentaba alteracidn

en el conducto arterial, se escu--

chd un murmullo 3spero sistdlico-

~en grado IV/V| alrededor del pre-
cordial con alcance hasta el hom-

‘broiizqulerdo, el corazén tenfa -

un ritmo irregular y los pulsos =

.del femoral eran decrecientes.
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20.-

Sexo masculino, edad tres semanas.
Tuvo un periodo de naﬁseas y as-==-
fixia aunado al alimento, fue diag
nosticado un conducto arterial;: un
mes después continuo con estridor-

respiratorio.

111



112

De los datos recopilados de este analisis cardiorespirato--

rio, se obtuvieron los siguientes resultados patoldgicos:

Infecciones Respiratorias, se presentaron en 14 pacien

tes de los cuales:

a) 4 Padecleron bronconeumonia.

b) 4 Padecieron neumon 7a.

¢) 1 Padecid traqueobronquitis.

d) En 5 casos no sé especifica exactameﬁte-el tipo de-

infeccién respiratoria que padecftan.

Murmullo Sistdlico y Ruidos Difusos, se pfesentaroh en

ll'pacientes.

Enfermedades Respiratorias, la literatura no describe~-

‘el tipo de enfermedad; €sta se presentd en 5 pacientes.
Disnea, se presentd en 5 pacientes.
Cianosis, se presentd en 5 pacientes.

Ductos Nasolagrimales Obstruidos, se presenté en un pa

ciente.
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J) ounnosuncos

Se entliende por dermatoglificos a la configuracidén formada -
por los canales dérmicos en las palmas de las manos, plantas

de los pies y digitos de todos los primates.

Los modelos que siguen los canales dérmicos tienen lugar en-
la planta de los digitos, en las cuatro areas Interdigltales.
eminencias tenar e hipotenar de la pal-a de la mano y de la-

planta del ple y en el area del calcaneo.

Aparecen elevaciones en estas sitios alrededor de la sexta -
semana de vida embrionaria cuando las manos y pies se hallan

rélativamente indiferenciadoé.

Durante las siguientes cuatro sewmanas se redondean 'y separan

claramente una de otra.

Hacia la decimotercera semana se producen diversos patrones-

dermatoglificos.

La formacién se completa alrededor de las diéciocho semanas.
La falta de especifidad de uh trazo dnico, y de que el azaf~
pueda explicar la correlacién entre dersatoglifos y padeci--
mientos especiflicos, el estudio de diversos canales dérmicos
puede ser del‘va[or‘para explicar la morfogénesis alterada -

de.)las manos antes de las diecinueve semanas de vida fetal.



Las asoclaciones mids notables de modelos dermatoglificos -~

anormales se encuentra en las aberraciones cromosdmicas.

Las varlaciones de los patrones de distribucidn de las cres

tas dérmicas y plleques cutineos de los dedos y palmas de -

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

diagndéstico de las anomalfas congénitas, en especial las --

que se asoclan con aberraciones cromosémicas.

Los tipos de aberraciones mas I(mportantes son:

1)

2)

3)

IMPRESIONES DIGITALES: Se clasifican de manera convencio

nal en arcos, bucles y torbellinos; los bucles se divi--
den en radiales y lunares segin la orientacidn de su ex-

tremo abierto.

LINEAS TRANSVERSAS PALMARES: Nofma!mente son dos; cuando

ambas est8n fusionadas en una, la Yinea Gnica se 1lama -

Simiesca.

POSICION DEL TRIRADIO AX1AL: En los individuos normales-

el trirradio 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

dir este desplazamiento trazando |fneas desde el trira--
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dio axlal a los triradios de la base de los dedos indice



y el mefiique; midiendo el dnqulo que forman estas dos -~

lTneas (dngulo ADT).
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 FIGURA NO. 1

ASPECTOS NORMALES

1.
2.

AREAS INTERDIGITALES
TRI-RADIO-DIGITAL

EMINENCIA TENAR, IHTERDIGITAL 1.
TRI-RADIC AXIAL PROXIMAL

AREA HIPOTENAR

PLIEGUES DE FLEXION SEPARADOS

ASA EN EL 1, INTERDIGITAL
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FIG. (2) MODELOS EN EL TENAR Y AREAS INTERDIGITALES.



118

La presencia de modelos en el tenar, primer drea interdigi-

tal es un rasgo constante de este sindrome.

A la fecha, modelos dermatoldgicos anormales han sido asocia
dos con freccuencia a grandes aberraciones cromosémicas en-

ambos autosomas y gonosomas.

No fueron encontrados, sin embargo, graves errores cromosé-
micos en nuestros pacientes y en ningdn paciente estudiado-

por Rubinstein y Coffin.

Los‘patrones (curvas y espirales), en el drea interdigital~-
del primer tenar y en el drea hipotenar, ejes triradiales -
distales y largar curvas en las dreas Halucales ocurren de-
‘manera caracteristica y con mucha frecuencia en el sfpdrome

Rubinsteyn-Taybi.

‘Pe los 57 casos reportados en este estudio, se analizaron -
solo 16 casos ‘en los cuales se realizaron diversos estudios

dermatoglificos. ’

1.- Sexo femenino, édad trece afios. Las- CHARLES F.
‘ .yemas de los pulgares y los dedos ‘== JOHNSON
estaban apl;nadOs, los dedos gordos-
dé los pies (primer ortejo) presenta
ban las mismas caracterfstlcas de -~
Ios}pulgares y presentaba talones --

protuberantes.



2.~

Sexo masculino, edad dos afos. Los =
palmares tenian cuatro lineas a lo -
largo en la parte bilateral.

El pulgar y las yemas de los dedos -

eran anchos.

Sexo masculino, edad diez aflos. Los-
pulgares y otros dedos eran planos,-
habfa clinodactiliia en los otros de-

dos.

Sexo femenino, edad tres aﬁés‘seis -
meses. TenTa cuatro marcas transver-
sales en el palmar; sus dedos. de las
manos y de los p(es‘eétaban aplénar-
&os, cuatro dedos de los'piei esta-~-

ban curvos bilateraimente.

Sexo femenino, edad tres afos ocho -

meses. EI cuartofy quinto dedo de --

" las manos presentaban clinodactilia,

las yemas de los dedos en general --

eran anchos.

119



6.~

Sexo femenino, edad ocho meses. Los-
pulgares de los dedos del pie eran -
anchos y cortos con sindactilia en -

el primer y segundo dedos.

Sexo femenino, edad ocho meses. Te--
nfa cojinetes suaves sobre las pal--

mas entre las dreas interdigitales.

Estos hallazgos estuvieron presentes
en las plantas de los pies pero me--

nos marcados.

Impresiones del pie y el tobillo in-

dican un incremento entre el espacio

del pulgar y el segundo dedo y un -~

aumehto»desprbporcionado en el dedo-

gordo particularmente en la distan--

cia de la falange.

La presencia de modelos en el tenar,

primero bilateralmente en dreas in--

terdigitales (Loop/Carpion/Whorl) es

tos rasgos aunados a hodelos de 17--

nea troncal son mostrados. (fig. No..

2).

GEOFFREY C.

ROB INSON

1966
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8.~

10.-

Sexo masculino, edad catorce afos --
seis meses. Presento pies planos con
deformacion Valgus bilateralmente, -
impresiones del pie y el tobillo ---
muestran una amplia distancia entre-~
las falanges y el dedo gordo. Presen
cia de modelos en el tenar, primero-
bilateralmente en el 3rea interdigi-

tal.

E] extenso Loop/Carpion cuyo modelo-

se extiende desde el primer interdi-~

gital a través del espacio del tenar.

Sexo femenino, edad seis afios. Pre--

.sentaba un pliegue simiesco bien de-

finido que atravesaba ambas palmas.

Sexo femenino, edad treinta y siete-
afos. Presentd surcos palmares de ti
po simiesco b;iaterelmente, ejes tri
radiales distales y sinuosidades en-
el drea interdigital del primer te--

nar en ambas manos y una sinuosidad-

“hipotenar séio en la paima Izqufequ.

GRANGE §.
COFFIN
1964

VICTOR

SELMANOWITZ

1981
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11.-

12.~

13.-

l“;f

Las plantas marcadas por un surco --
palmar profundo que salla de entre -
el dedo gordo y el segundo dedo, se-
notaron largas sinuosidades en la re

gién halucal de la planta derecha.

Sexo masculino, edad siete afios seis

meses. Presentd membranas entre va--

rios dedos y una 1fnea parecida a la

del simio sobre la palma izquierda.

Sexo femenino, edad ocho afios seis =

meses. Las ufias de Jlas manos eran -=-

'¢hatas.

Sexo masculino, edad ocho aﬁos.}Pre-
sentd en 1a mano izquierda un solo -~

pliegue transverso.

Sexo femenino, edad un a#o séls me--~

ses. Presenta unas marcas en el ~---

" puente palmar de la mano derecha. EI

triradio axial izqulierdo estaba dis-

_tante y bilateralmente dislocado, --

una gasa cuvital presente‘en cada ~--

FREDERICH H.
ROY,
1968
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16.-

pulgar y en el quinto dedo de la mano,
los restantes dedos estaban vertica-

les.

Sexo masculino, nacid el 3 &e Abril-
de 1966. Ambas marcas del palmar ---
eran de cardcter transitorio, los mo
delos digitales eran una mixtura de-
verticidios y gasas cuvitales.

El triradio axial estaba bilateral--

mente muy distanciado de su lugar.

Sex§ mascu]ino, nacié el primero de-
Abril de 1964. Presentd marcas bila-
terales transitorias en el palmar, -
el triradio axial derecho_estab# dis

tanciado mientras el izquierdo no.

Una gasa radial estaba presente en. -
la yema del tercer digital de la ma~

no derecha, un verticidio en el cuar’

' to, el resto de los hodelqs digita-~

tes de las manos tenfan gasas cuvita

les.
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Del analisis dermatoglffico se han obtenido los siguientes -

resultados:

Pulgares y dedos anchos presente en & paclentes.
Pliegués Simiescos en palmas de manos, presente-
en 5 pacientes.

~Palmares con cﬁatro ITneas, presente en 9 pacien
tes.

Primer ortejo aplanado, presente en 3 pacientes.
Cojinetes entre las dreas interdiglitales presen-
‘te en 3 paqﬁentes. »
.TrfraJio’axlél distanclédo,rpresente en 3 pacfeﬂr‘
5;tgs. ’ | )

Gasg cuvital en pulgares presente en 3. pacientes.
Hodelos'en el tenar, presente en 2 pacientes.
Clinodactilia, presente en 2 pacientes.
‘Slndactiila, presente en I‘paciente.

Unas chatas, presente en 1 paciente.
'anuosidad‘del tenar drea interdigital, presente
en IbplclenteJ

Sinugsidad tipo tenar presente en 1 paclente.
Pies planos con deformacidn valgus bilateral, --'
presente en 1 paciente.

Yalones protuberantes, presente en 1 paclente.
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De los 57 casos analizados en este estudio solamente se pudo
obtener la informacidn de los antecedentes familiares de 10-

casos, y que a continuacidn se describen.

En seis casos los antecedentes familiares se presentan sin -
anormalidades, en tres casos mas no existe reporte alguno -~
por la literatura, y en diez casos si existe relacion o in--

formes de antecedentes y que a continuacién se reportan:

1.- La hermana del padre murid en la infancia con multiplies~

anomalfas congénitas.

2.~ Abuelo paterno presentaba breve ensanchamiento de los pu]l

gares.
3.- El tio patefno habfa padecido pardlisis cerebral..

.- El padre, tTo paterno, tres tfas paternas, ﬁenfan pulga-
res anchos, las radiografias de las manos de! padre mos-
traron falanges terminales cortas de los pulgares, los -
metacarpianos de la mano lzquierda fueron cortos.

Un primo segundo de la madre fué retrasado mentil.
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Un tfo tenfa un dedo de mas.

Un hermano del paclente tuvo poco aprovechamiento en la-

escuela y un tTo materno padecfa STndrome de Down.

Un tTo materno tuvo ataque febriles frecuentes durante -

seis afios.

Una tTa de 19 afos tenfa un orificlo en el corazén,, una

tTa materna y tfo paterno dijeron tener pulgares anchos.

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

lia se presentaron dos casos del STndrome con una diferen

cia de edades, de sels afios seis meses, reportandose que
en el sequndo caso la madre tuvo rubeola en el primer ~-

trimestre del embarazo.

No se reportan datos de consanguinidad.
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La edad de los padres al nacer los productos, no ha sido muy
signfficativa para los investigadores, mis sin embargo hace-
mos el reporte de los hallazgos encontrados al respecto, to-
man&o la edad promedio dé los padres siendo: En las madres'f
dé 26 ailos y en los padres de 30 aﬁos,‘siendo la edad mayor-~-
de las madres de 37 afos y la menor de 20 y en los padres es

de 42 adfos la mayor y 22 la menor.

Estos resul tados se obtuvieron de 16 ‘edades reportadas en --

las madres y 14 de los padres. .
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ANTECEDENTES DE EMBARAZO Y PARTO.

o
it

Los resultados de embarazo y parto reportados de 15 pacie;--
tes no parece ser.  de gran significancia, aunque cabe mencio-
nar que todos fueron producto de embarazo y alumbramiento --
l1legado a‘térmiho, teniendo un Tndice promedio de gestacidn-
de 39 semanas. Hubo dos éasos en que el tiempo- de gestéciéh-'

fue de:

Uno de 30 semanas y el otro de 38 semanas.

Se reporta que ‘en uno de los casos hubo ekcape'dé»lfquldo --
amnidtico a la edad de seis y medio meses sin due éstb traje

ra consecuencias graves.
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RS AR A . - Tk = L LI )

Los exdmenes de laboratorio son analizados en conjunto, pues
la literatura no hace referencia especifica de alguno de e--

1los y se limita a proporcionar los resultados.

Los exdmenes de laboratorio se realizaron en sélo 15 pacien-
tes de los 57 reportados, obteniéndose tos siguientes resul -

tados.

- e At an = e T W e M e v e G b W M S By Ae ew SR Ye T Gw R T S R Y G em e e S e e B AR e P e e e e e

Hemoglobina, quimica sanguinea, recuento de glébulos, gluco-
sa, relacién creatinina- BUN, relacién albumina~globina, -~
ASGOT, SGPT, tiroxina, colesterol y trigliceridos resultaron-

negativos o dentro de ios Iimites normales.

Los resultados de las pruebas serolégicas para sifilis y he-
patitis B superficie antigena, urianalfsis, electrolisis de~
suero, electrolisis de sudor, evacuacidn de vientre, culti-~-

vos nasofaringeos, series gastrointestinales resul taron nor-

males.

Se realizaron tres pielogramas intravenosos demostrindose en
un paciente mal funcionamiento del rifion derecho, pero un ==
cistouretrograma renal demostré que no habfa flujo ni obs~-=

“truccidn.
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En este mismo paciente se realizé un estudio con medio de con’
traste en el cual se determiné que se derramaba en la parte -
superior de la traquea, siendo que el eséfago era de tamafio -~

normal.

En otro paciente al cual se le realizé el pielograma intrave-
noso reporto que existfa dilatacién de la uretra derecha, el~

otro pielograma realizado fue normal.

Un exdmen microscOpico realizado por medio de raspédo de los~
bordes activos de la erupcidn de uno de los paciehtes. Y que-
habia sido tratado con hidroxido de potasio, mostré artrospo-

ras e hifas de largas ramificaciones.

Los datos de laboratorio también incluyen un estudio del flui

do espinal el cual resulté normal.

Todos los cariotlpos.standar realizados resultaron ser norma- .

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

tros hallazgos de los cuales sdlo 17 casos fueron reportados-

Yy que a continuacidn se describen:

- . . N A Y A S e 4R B S WD G M A W S Re e G e W S G e e G em A GRS b B T e A G b TR AN R A Be W e e e e

Sexo femenino, edad cuatro afios. Pre

sentS vel losidad en el 8rea frontal-
del pericrineo, el‘con;rol de la ca-
beza es pobre y el reflejo de moro -

era incompleto, el reflejo del ten--

dén interno estaba activo pero el to

no muscular era generalmente pobre,-
presentd darfosistitis purulenta a =

ta edad de dos afios tres meses.

Sexoimasculino edad dos aﬁps. Sus =-

oidos eran muy bajos con pliegues an
chos arriba de lAs helfx, podia to--

mar los objetos pero no los pasaBa -

de una mano a otra Y no se sentaba -

sola, el falo era ancho y delgado in

FREDERICH H.
ROY
1968
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clinado hacia adelante.

Sexo masculino, edad cuatro afios. Sus
ofdos eran grandes con helix anchas y
antihelix, el hfgado se paips dos cen
timetros abajo del margen de la costi
1la, era alérgico a los antibisSticos,

el nifo murié al octavo dia de nacido.

Sexo femenino, edad 37 afos. El pelo=- VICTOR J.

del cuero cabelludo era delgado.;pre- SELMANOWITZ.
sentd excesivo crecimiento de ve!ld - 71981

sobre el labio superior, en otros lu~
garés la pacientg era hipertricoti;a.
su crecimiento y-desafroilo fueron re
:rasados, preﬁent& cistisis y bisi]u-

ro desde los tres meses.

.Sarampién, Infestacién de oxiuros, ti '
nea corporis y escabiasis, amigdali---
tis (durante la nidez, en la adad iqgl
ta padecié de varicela), era de baja-
estatura, ligeramente obesa y de apa-

riencia torpe.



5.-

Saxo masculino edad cinco afios Pre~
sentd retraso en el crecimiento y -
desarrollo, su paso era rigido, con
los pies muy apartados y vueltos ha
cia afuera con el cuerpo flexionado
un poco hacia adelante desde las ca
deras, sus oidos eran casi normales
en su apariencia externa, pero el -
borde suberior de cada pabelldn so-
brgsalfa lateralmente, un timpano -

parecia tener una infeccidn aguda,-

el otro estaba marcado con cicatri-

- ces y se mostraba encogido.

Su t8rax presentaba ligera deforma-

cidn.

Sexo masculino, edad seis afios. Se-

pudo sentar hasta después de los --
i :

tres aflos y caminar hasta los cinco

afos muy lentamente, sus oidos eran

pequefios, puntiagudos y colocados -

muy abajo, caminaba lentamente con-

los pies vueltos hacia afuera y el-

-jtronco,flexiongdo.

GRANGE 5.
COFFIN
1964
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Sexo femenino, edad tres aflos. Pre-
sentd enfermedad febril éntre el --
tercero y sexto dia de vida y pre--
sentd también atraso en el desarro-

Ilo motor.

Sexo masculino, edad 16 afos. Su de
sarrollo fué lento en general y pre

sentd un pezdn suplementario.
Sexo masculino, edad seis afios. Pre
sentd deformaciones auriculares de-

los oldos.

Sexo masculino edad tres :afios 6 me-

 ses. El higadovse palpd mediO'tentl

.-

metro abajo del margen costal dere-

cho, presentd fiebre y eczema.

Sexo masculino, edad siete afos U -
meses., E‘thado_sé palpé dos centi-

metros debajo del margen costal de-

recho, oido toscamente normal y re-.

dondegdo.
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Sexo masculino, edad ocho afios. --

Presentd na oreja mas grande.

Sexo femenino, edad trece afos. ~-

Presentd pobre respuesta al sonido

Sexo masculino, edad dos afios. Sus
oidos estaban atrofiados, presentd

pezones anchos y un pezén suplemen

‘tario bilateral.

Sexo masculino, edad diez afios. =-

Sus oidos nresentaban una peaueda-

rotacidén posterior.

Sexo femenino, edad tres afios 6 me

ses. Sus oidos eran arandes. duros

v rotados en la parte superior su-

. tdérax era ancho con pezones espa--

ciados vy anchos.

Sexo femenino, edad tres afos 8 me
ses. Sus oldos eran muy bhaijos v ro

tados en la parte posterior.
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INTRODUCCION :

El dfa 4 de Marzo de 1983, se presentd en la Unidad Médico-
Famillar No. 10 dél Instituto Mexicano del Seguro Social, y
durante ia realizacidn de nuestro servicio social, la pa---
ciente Virginis Flores Ochoa, la cuaj manifiesta dolor den-

tal.

Al ser revisada clinfcamente, nos encontramos con una serie
de patologias, tanto bucales como generales, que al revisar

" las nos motivo a'efec;uar la investigacion de dicho caso.



Virginia Flores Ochoa, edad 14 afos, sexo femenino, ocupa--
cidn hogar.

Direccion: Calle Sauce del Agua No. 22 Col. 00-1 Unidad In-
fonavit lztacalco.

Tél. 657-83-18

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

Interrogatorio Indirecto.
Antecedentes Heredo Familiares:

l) Bisabuela Paterna: Fallecid a la edad de 95 afos; tenfa-
baja estatura, pulgares anchos, rasgos antimongoloides y

ofdos muy grandes.

~2) Abuela Materna: Edad 66 afos, ocasionalmente presenta --
ataques de histerfa y es tratada con epamfn. Un hermano-

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

3} Abuelo Materno: Edad 66 afos, padece diabetes y presenta

nevus flammeus en la frente. Un hermano del abuelo mateL'

no murioé de céncer en regidn abdominal.

4) Abuela Paterna: Edad 70 ados, vive aparentemente sana, -

dos hermanos de la abuela paterna padecen diabetes.

5) Abuelo Paterno: Fallecid de! corazén. Un hermano del ---

abuelo paterno tenia baja estatura y retardo mental,

Otros ‘dos hermanos fallecieron por alcoholismo.
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‘Madre de la paclente: Edad 34 afios, fué hija (nica, ocasio-

nalmente presenta hipotensidn.

fadre de la paciente: Edad 45 afios, aparentemente sano, pre

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

manos. Un hermano del padre fallecid de embolia cerebral.
Hermanos de la paciente:
1) Ray, edad 11 afios. Aparentemente sano.

2) Francisco, edad 10 afos. Padece de infecciones frecuen--

tes en los ojos.

3) Horacio, edad 8 aflos. Padece de infecciones intestinales
frecuentes, también presentd hepatitis a la edad de 7 --

afos.

,Ld madre tenfa 18 afios de edad en el momento de la concep--
cién de la paciente; tuvo cinco embarazos de los cualés s6-
To cuatro 1llegaron a térmIno.ren el éegundo embarazo aborté
el producto en el tercer mes de gestacidn, el aborto fue es
pontaneo.

La paciente ocupa el primer lugar en la familla.

Las condiciones de su vivienda 'y medio ambiente son acepta-
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bles, en su alimentacién 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 anatomia que pre

senta en boca.

Inmunizaclones Aplicadas: Polio, BCG, Tifoidea y una dosis-

Antitétanica.

Durante el primer mes ‘de vida su alimentacién fué el pecho-
materno y posteriormente fue alimentada con leche artifi---
cial {leche Nido, 2 cucharadas c/4 hrs.) hasta cumplidos =-
los cinco afios; por faltarle leche a la madre. Durante esta

etapa padecid mucho de estrefiimiento.

La ablactacidn se inicio a los ocho meses con cierta difi~--

cultad al pasar el alimento.

A los cinco aflos se le retiro.el biberén, y ella como res=--

" puesta lloraba. ta alimentacién fue a base de papilila y ali

mentos picados: al afio y medio comenzd a comer alimentos du

ros.

;La‘niﬂa sostuvo la cabeza a los cinco meses,. se senté sin -
hpoyo a los dos aflos, se sostuvo de ple a los tres aflos y -
‘caminéd a los cuatro afos. .
y

Controld sus esfinteres a los cuatro aﬁoé.
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La nifia empezd a balbucear a los cinco meses y al afio y me
dio fue capaz de decir sus primeras palabras (mamd y papd) v

hasta Jos cinco aflos pronuncid frases breves.
Sus primeros dientes hicleron erupcidn a los seis meses.

A los diez aflos de edad la paciente ingreso a la escuela --
del DIF permaneciendo un afio; después de este tiempo se le-

did de baja por su lento progreso.

ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOG!COS:

i g A N R T T A - S

Fiebres Eruptivas: Presentd sarampidn a los dos afios de ---

edad y viruela a los cinco afos.

"La paciente tuvo parasitos intestinaies a los cinco afios de

edad y sin ser tratada cedieron.

A la edad de cinco aflos la nifa fue operada de las amigda--
"~ las porque le atribufan a éstas la dificultad para la deglu

cion por ser muy grandes.

“A los ocho afios de edad fue operada de 1a narfz debido a -~
una caida que provocd la desviacién del puente nasal, resul

tando de dicha operacién que las cavidades nasales se comu-

nicaran y descendid el puente nasal, continuando la desvia-

cién del mismo.
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Los padres observaron que la nifia no tenfa un desarrollo y~
caracteristicas normales, por ello decidieron que la nifia -
fuera examinada y la llevaron a distintos centros de salud,
en los cuales desconocian el problema de la nita, diandole -

tratamiento a base de hipnéticos o sedantes. (Diazepam)

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

ta institucién el doctor Jorge Campos le diagnéstico el STn

drome de Rubinstein y Taybi. Reallzandose unicamente trata-

miento ortopédico.

A la paciente se le aplicaron mensualmente un frasco ampula

de Acetato de Medroxiprogesterona de 150 mg. 1.M. con nom--

bre comercial "“Deprovera'" con el fin de evitarle su menstrua

cién. Dicho tratamiento fue a partir de los once afos de --

edad y se le suspendio a‘lqs'catqrce afios ocho meses, por -

provocarle adinamia durante los cinco primeros, dfas después.

de la aplicacidn. Seis meses han transcurrido después de --
suspender dichas inyecciones y alin no se ha presentado su -

menstruacion.

ANTECEDENTES PRENATALES Y _NEONATALES:

La duracidn del embarazo fue de nueve meses. La madre duran

te su embarazo no presento enfermedad alguna; en esta etapa

unicamente se le administraron vitaminas.
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A los ocho meses de gestaclidn le fueron tomadas radiogra---

ffas para saber la posicidon del producto.

La madre sintié los primeros movimientos entre los seis y -

siete meses. Presentd escape del flufdo amniotico tres dias
antes del nacimiento. Presentando en ese momento dolores -~-

que fueron cediendo hasta desaparecer.

Durante el parto hubo necesidad de utilizar férceps y medi-

camentos estlmulantés de la contractilidad uterina.

Al nacer la paciente hubo necesidad de realizar maniobras =
de resucitacidn ya que tardé en respirar y fue necesario el

uso de oxigeno.

La nifia fue visiblemente anormal al nacer, presentdé ciano--

sis que permanecid dos dlas.

Durante su primer mes de vida su cabeza tenla una consisten
cia blanda dentro, de la cual, parecia tener liquido y se -

deformaba al movimiento.

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

La paélente fue llevoda al consultorio dentil,por presentar

" dolor bucal qudﬁduré_vurlos'dfqé antes de ta visita; el do-
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lor se presentd en la zona del primer molar superior iz----
quierdo. Aparentemente se debe a la presencia de un absceso

en dicha zona.

Caracteristicas del Dolor: No se pueden precisar, debido a-

la limitacion de la paciente.

Tratamiento: Fue drenado el primer molar superior izquierdo,

recibiendo medicaciSn a base de antibidticos y analgésicos.

Antibidticos: Penprocilina 800,000 U.i. 1.M. c/12 hrs. du=-~
rante 5 dias y acido acetil salicilico ¢/6 hrs. en caso de-

dolor.

Estado Actual de los SfTntomas: No se puede precisar la sin-

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

intensidad, localizacidon y duracidn de dicho dolor.

INTERROGATORIO POR AfARATOS Y SISTERAS:

- e T S A T S e S e W R e W e e e e D v oam

Aparato Digestivo: La paciente presenta halitosis, inflama-

cidn y sangrado ginglval, psialorrea; flatulencla y perver-

siones del apeflto.

Aparato Respiratorio: La paciente presenta dificultad para-

respirar, por la gran cantidad de mucosidad y por la altera

"cién anatSmica que presenta en su narfz.



Circulatorio: La paciente presenta palpitaciones y disnea a

mediano esfuerzo.

Génito Urinarlo: Tres micciones al dfa y una miccidn noctur

na. La miccidn es de chorro continuo.
No presenta dolor al orinar, siendo de color amarillo claro,

transparente.

Hemdtico y Linfatico: La paclente presenta palidez, el san-

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

ta cicatrizacion.

Endocrino: La paciente pfesenfa hipertricosis, tolera bien-
el frio y el calor. Su crecimiento estatural es lento, no -
hay pérdida de velfo pubiano, no hay sequedad de la piel. =
'La paciente presenta acimulos anormales de gfasafen cuello,

cara y partes laterales de abdomen.

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

vueltos hacia afuera y el tronco flexionado hacla adelante.
Equilibrio: Normal.

“Movilidad General: Normal.

La paciente presenta trastornos del lenguaje hablado y es--

crito, aproxia, dislatia, bradilalla.
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No hay doler articular o muscular ni limitacién de movimien
tos, crepitacién o sensacién de aspereza cuando la articula

cidn es movida.

ALTERACIONES CONGENITAS:

= e A L T T R - R A

Presenta lordosis de la columna vertebral.

"PIEL_MUCOSA Y ANEXOS:

No hay sequedad en la plel, existe engrosamiento de las ---

uﬁas presenta paroniquias yrmVusvfiéhuedsAen la frente.

EXAMEN PREVIOS:

=R A = T 1

No se tiene conocimiento de los examenes realizados anterior °

mente.

Terapéutica empleada que se ha recibido Eﬁ relacidon a su pa

decimiento actual.

Penprocilina 800,000 U.t. I1.H. c/12 hrs. durante 5 dfas.

Acldo‘Aéetll Salicillico ¢/6 hrs. en caso de dolor.
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Desaparecieron los signos y sintomas del absceso procedién~

dose a realizar el tratamiento endodéntico del molar.

915§N9§I!§9§-MI§B!95§§-

La pacfente fué llevada a diversas instituciones y con va--
rios médlicos, los cuales por el desconocimiento del proble-
ma no daban un diagndstico especifico, hasta que ingreso al

DIF, en donde le fue diagnésticado el Sindrome.

No se le habfa realizado ningun diagndstico bucal basado en

examenes.

EXPLORACION FISICA O _SOMATOMETRICA:

B R R R e R R e R

‘Peso habitual: 55 Kg.. S Peso ideal.

Peso real: 55 Kg. - vTaIia 1.40 mes.

Pulso: 70 x minuto : vTeﬁsién)artérial 110/70.
Temperatura: - Frecﬁenciarfgspifatoria.

INSPECCION GENERAL:

"Sexo femenino, edad 14 ados; constitucidn: endomorfo: con-- .
formacién:flntegridadﬁde la paciante; cdnplexf&n: mediana.
Paciente mal orientada en tiempo y espacid. en ‘el lugar si~

se orienta.



do hacia adelante.

Cabeza: Existe una ligera protuberancia en regldn occlpital,
el cuero cabelludo presenta escamas, su cabello es de color
castado claro con buena implantacidn, bien distribuido y no

hay sefial de pérdida, es abundante, grasoso y no es fragil.

Tiene craneo microcefdlico, a la palpacidén se nota depre---

sién (endostosis) en la zona de los parietales.

Cara pequeiia, contorno frregular, no existe elevacidn o hun
dimiento, su hueso frontal esta disminuido de tamafio, se ob
" serva en la frenge un nevus flemmeué, su piel es palida, =~
presenta vello ralo en mejillas; tiene desviacidon de la na-
riz hacia un lado se obsgrva edema palpebral, y a la palpa-

cién de la cara no existen puntos dolorosos.

La paciente presenfa cejas arqueadas, poco pobladas, delga-

das y mal distribuidas.

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

mismas.
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La posicion de los parpados con respecto a los globos ocula
res es normal, sus padrpados superiores e inferiores presen-
tan aumento de volumen, no existe coloracidn ni dolor a la-

palpacidn.

Existe simétria en sus movimientos oculares, sus conjunti--
vas no presentan nddulos o hinchazdn; en estas existe hime-

dad y color rosa intenso.

La cérnea es brillante y transparente, las lineas del iris-
no estan blen definidas, presentando unas manchas de color-
cafe dentro del iris, sus plpilas son de forma circular y -

son iguales entre si.

Nariz: Presenta nariz 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 narTz tienen una conformaclién ina-
decuada, buena implantacién de las alas de la narfz con =---

cierto aleteo al respirar.

0fdos: Orejas muy prominentes con implantacién baja, sus pa
bellones auriculares son de forma irregular y su audicién -

es aparentemente normal.
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A la palpacién no existe dolor, la apertura del maxilar in-
ferior no es amplia, al abrir y cerrar la boca no se obser-

va desviacidn y no se escucha chasquido.
No hay aumento de volumen o enrojecimiento.

Musculos de_la_cara: En general hay buena coordinacién a ex

- A R L R R

cepcién del labio superior.

color rosado claro, el nivel de sellado es irregular, no --
hay pigmentaciones, su textura es suave de consistencia fir

me, no hay dolor.

’parte,de.la corona de los dientes, estan inflamadas, princi
palmente en maxilar superior, no presenta pigmentacidn, tie
ne hiimedad adecuada, textura suave, consistencia firme,’prg
senta dolor a 1a palpacion en la zona vestibular del primer
molar superior izquierdo, la insercién de los frenillos es-
adecuada, presenta bolsas parodontales y las papilas inter-

dentales estdn inflamadas.

E1 parodontograma reporta: Presencia de bolsas parodontales
en regidn de premolares y molares con una profundidad media

de 3 a 4 mm.
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El indice de placa dentobacteriana fue de 48.18% (ver paro-

dontograma).

Dientes: En general sus dientes presentan malformaciones, -
hay ausencia de caninos superiores, presenta caries en: 11,
12, 14, 15, 16, 17, 21, 22, 2b, 25, 26, 27, 33, 34, 35, 36,

37, 45, 46 y 47.
Presenta hipoplasia del! esmalte: 11, 12, 14, 21 y 22,

Presenta giroversiones de: 11, 12, 15, 21, 22, 32, 33, 34,-
35, b4 y 45.

El indice de caries fue de 76.9% (ver odontograma).

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

feriores y premolares superiores derechos.

Lengua: Con forma de piramide triangular, volumen normal, -
color rosado con superffcie himeda, brillante, con pequefas
prominencias (papilas gustativas) en su cara dorsal, distri

buidas en su superficie, excepto en sus bordes.

Su textura es suave, de consistencia firme, la incersion --
del frenilio tingual es adecuado, con lengua saburral y que

da la huella de los dientes en éhs bordes.
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OCLUS1ON CLASE:

Carrillos: ‘Se encuentra una zona blanquecina donde contac--

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

men, textura suave, consistencia firme, na hay dolor.

[ e PR

sado claro, con pequeﬂds vasos en la superficie, teniendo a
la Gvula en la parte mds posterior y central {(no se puede -

visualizar bien la.zona del jtzmo de 1as Fauces).

Glandulas_Salivales: No hay aumento de volumen, ni enroje--
cimiento vy no exlste dolor. La saliva es transparente, vis-

cosa.

A la presién de las gléndulas no hay secresidn.
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do sin secreciones.

Abdémen: Presenta aumento de volumen y acumulos de grasa, -

3

o hay puntos dolorosos.

No existe limitacidén de movimiento.

Sus extremidades inferiores presentan deformacidn valgus.
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DIAGNOSTICO:

STndrome de Rubinstein-Taybi, absceso dento alveolar agudo,
en primer molar superior izquierdo, hipoplasia del esmalte-

bolsas parodontales y caries miltiples.

PRONOQSTICO:

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

biopsicosocial, si se podrd devolver una estabilidad que va
ya de acuerdo a su limitacidn.
ETIOLOGIA:

- -

Desconoc1dé. No podemos aségurar'la etiologfé;&el padéCi-?;
miento, péro suponemos por la invesfigacién Eéalizada, que-
sea de origen genético. El absceso dentoalveolar fue provo-
cado por caries de cuarto grado, las boisas parodontales por

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

tos.

PLAN DE_TRATAMIENTO:

Los datos obtenidos nos hacen sugerir que sera necesario, -
se le realicen examenes mis especializados para una buena -

atencién y como consecuencia el mejor de los prondsticos.



PLAN DE TRATAMIENTO:

2)

3)

4)
5)
6)

7)

P L X I R T-

Control personal de placa:

a) Técnica de cepillado.
b) Uso de tabletas reveladoras

c) Hilo de seda dental.

Tratamiento parodontal:

a) Odontoxesis

b) Chratajes

Obturaciones:

a) Amalgamas

b) Resinas

¢) Incrustaciones
Protésis.
Endodoncias.

CirugTa.

Ortodoncia,

L
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DIBUJO CORRESPONDIENTE AL CASO CLINICO, EN DONDE SE MUESTRA

EL PALADAR EN FORMA O0JIVAL.
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ESTUDIOS RADIOGRAFICOS.

prip= =AM R AR Ry

INTERPRETACION: CEFALOMETRIA RADIOLOGICA.

E) presente andlisis cefalométrico fue realizado tomando como
base el método empleado por el Dr. William Downs de la Univer

sidad de lllinois.

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 pardmetros mdximo y-

minimo,

Se incorpora ademds el poligono de este mismo andlisis, desa-
rrollado pbr Vorhies y Adams, que no es mds que la representa
cidn grafica de los resultados para su ripida visualizacién,-
ya que los puntos que salen del poligono y sé encuentran en -

‘rojo son los valores anormales.

Con el objeto de facilitar la comprensidn de este andlisis so
lo serdn interpretados los valores que salgan fuera de lo nor

mal.

Ta-75~ se incorpora un esquema donde pueden apreclarse los -

planos angulgs que fueron utilizados en el aridlisis.de Downs.



Para complementar la informaclidn de este andlisis serdn utill
zados dos val&res del anilislis de Steiner, dichos valores son
el SNA (Silla Turca-Nasion-Punto A}, cuyo valor normal es de-
82° y el SNB (Silla Turca-Nasidén-Punto B), cuyo valor normal-
es de 80°. Y por Gltimo un valor del andlisis de Bjork, que =

es el angulo goniaco cuyo valor normal es de 130°+ 7°.

R N R

El dngulo de la convexidad se encuentra elevado, slendo este-

de +14° 1o que significa que el perfil esqueletal es muy con~-
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vexo visto del lado externo; sin embargo este dngulo no nos =

indica si el problema radica en el maxilar o en la mandibula-

por lo que utilizamos para complementar esta informacidn dos-

5ngdlos de! anadlisis.de Steiner, que son: SNA y SNB, los cua-.

les en el presente andlisis fueron de 82° y 74° respectivamen

te, por lo cual se deduce que el problema es retrusién mandi--

bular basicamente.

E! dngulo del plano mandibular es de 29° que es mayor que el-
pardmetro miximo, lo que significa una‘inclinacién excesiva -
de! cuerpo de la mandfbula lo cual a su vez repercute en el -
perfil esqueletal situando a la mandibula por detrds de la ma
xila, sin embargo e) dngulo goniaco es de 132° lo cual es con

siderado normal.
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CRITERIQ_DENTAL.

E!l angulo interincisal se encuentra elevado, siendo este de -
114°, sin embargo este angulo 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 -
angulos como son: 1 a plano oclusal que es de 33° y el 1 a --
plano mandibular que es de 100° lo cual nos indica una vesti-
bularizacidn de los incisivos inferiﬁres respecto a su base -

funcional y anatdmica respectivamente.

La distancia de 1 a plano A-P es muy grande siendo esta de --
+7 mm. lo que significa una posicidn adelantada de los incisi
vos superiores que contribuye junto con la vestibularizacidn-

de los inferiores al perfil convexo de este badfente.
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En base al reporte de la Historia Clfnica obtenida se han -

realizade los sigulentes examenes:
Ortopédico: Se obtuvieron los siguientes resultados:

A nivel de huesos largos no existen anomalias,el cartllago-

de crecimiento se encuentra fusionado.

Existen camblios estructurales en el tejido 6seo en general-
(trabéculas, esclerosis, alteraciones en cuerpos vertebra--

les).

‘Existe disminucién de los espaclos interarticulares de am--

i;bas rodillas, existe rectificacidn de lordosis lumbar.

La cavidad torixica es brevilinea. {(corta) y los espacios -

intercostales estan mds separados de lo normal.

Existe una imagen de cardiomegalia, no obstante la técnica~
radiogrifica no es la adecuada para determinar dicha patolo’
gfa, esperando tener estudios radiograficos adecuados para-

corroborar e] diagndstico.

1) Rectificacién de la lordosis lumbar.
2} Genuvalgo.
3} Abatimiento del arco longitudinal. (pies planos)

4) Alteraciones morfolégicas del tejido Sseo: -
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TRATAMIENTO:

Se buscard la funcidn y sustentacidén en las extremidades --
tanto superiores como inferiores para lo cual se requiere -

de:

TRATAMIENTO INICIAL:

Uso de zapato ortopédico con tacdn de Thomas de 4mm., con -

s

arcos longitudinales de 13 mm.

TRATAMIENTO SECUNDARIO:

Si después de cinco meses no se observa mejorfa con el uso-

de los zapatos, se requerird de aparatoé‘con apoyo isquiat

COo..

PRONOSTICO:

Bueno.
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EXAMENES DE LABORATOR!O:

Se realizaron el 19 de Diciembre de 1983, estando todos ---

ellos dentro de lo normal, obteniéndose los siguientes re--

sultados:

Hematologfa: "Quimica Clinica.
Hémoglobinavls g2 - _ B Glucosa 93 mg%
Hematdcrito 42 mlg : General de orina.
C.M.H.G. 32% Densidad 1007
Leucocitos 11500 m! ,  PH. 6.0

Monocitos 1%

Eo§in6flioé 0% N [ . Albumina-hegétiva
Basfilos 0% ' S o - tlucosa negati&a.
Segmentos 62% ‘ “  Acetona-negativa.

En banda 13 ' 5 < Sedimentos leu:bcit&s 1-2

EV coprocultivo resulto positivo teniendo como resultado:

Entamoeba Hdistolytica.



A CONTINUACION SE DESCRIBIRAN

LOS . HALLAZGOS ENCONTRADOS EN EL ESTUDID k
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REPORTE DE _DIAGNOSTICO.

La nifa Virginia Flores Ochoa fué diagnesticada los dias
8 de octubre y 19 de noviembre de 1983, contando con una

edad cronoldgica de 14 afios 10 meses. Dicha evaluacidn -

‘incluyé los siguientes instrumentos de valorizacidn de -

los cuales el primero se aplicé a los padres de la pa-=-

ciente y los restantes a esta dltima.
1) Entrevista General.

<) Evaluacidn para la Deteccidn del Retardo en el Desa-~-

rrollo.
3 pr_eha de Repertobios.Académiéos.-
k) Prueba de Inteligencia Infantii Goodenougﬁ-Ha&[es}
5) Método de evaluacién Je la Percepcidn Visual Froétig.
6) Test Visomotor de Bender.:
Antecedentes y Datos Personales del Paciente.

Virginia es producto de la primera gesta, nacida a térmi:
no. por parto normalyconféntecedenteS‘de,uti\izacién de -

forceps.

La.paciente‘pgsé al nacer 2,700 Kg.,~presentando,anore--
xia y los rasgos caracteristicos del Sindrome Rubinstein

Taybi.
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De acuerdo al reporte de los padres, Virginia tuvo un re
tardo en las primeras conductés de su desarrollo mo.tor, -
pué} se sentd sola a los 2 afios, se puso de pie a los 3~
aflos y camind sin apoyo hacia los 4 afos de edad. Su con
ducta verbal también tiene un retraso en cuanto a su eml
sidn, pues empezd a estructurar f}ases a.-los 5 afos de =
edad aproximadamente; a la fecha, la paciqnte presenta -

problemas de articulacidn y composicidén de oraciones.

Existen amplios antecedentes familiares. (Descritos en -

la Historia Clinica).

Actualmente se reporta torpeza motora a nivel grueso, =-

particularmente en la marcha.

La paciente ha recibido atencidn psicoldgica en el DIF =
por un afio en donde se le di6 de baja por su lento avan-

ce.
Relaciones Familiares Medioambientales,

El medio socioecondmico de la paciehte cubre las necesi-’
dades bisicas de ella y su familia. La alimentacién es}r

rica en carbohidratos.

Vicky cuenta con algunos de los repertorios que le permi

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 esflrentes estad blen establecido.

La paciente participa en tareas y responsabilidades gene

‘rales simples. Cuenta con los repertorios que le permi--

tener seguridad corporal; la comunicacién se realiza ver
balmente aunque existen problemas en la articulacidn., --
(Posibliemente intervengan las alteraciones anatdmicas bu
cales). Sus‘habilidades sociales son buenas sin e*istir-

reporte de conductas problema.

Las relaciones familiares son adecuadas con sus padres y
hermanos, ademds de su familia tanto paterna como mater-

na. El manejo de contingencias por parte de los padres,-:

~al parecer es adecuada.’
‘Evaluacién General. -

1) ‘Evaluacién para la QetecciSn del Retardo en el Desa--

rrollo.

Repertorios Bisicos: No se detecta ningldn problema en’

atenci6n, imitacién y seguimiento de instrucciones.

Conducta Motora Gruesa: A este nivel existe prbblema-

‘principalmente en su equilibrio y coordinacién, por -
1o que respecta a la locomocién,ésta se realiza en --

forma independiente aunque con cierta torpeza.

Conducta Motora Fina: La paciente realiza con destre-

za-actividades qué_1nvolu6ran‘repertorios‘de este .




:2)

165

tipo sin ninguna alteracidn.

Autosuficliencia Bidsica: Reallza las conductas comple-

jas que requieren su cuidado personal! sin problemas,-

a excepcidn de conductas complejas como es el bafarse.

Imitacidn Vocal: Vicky no presenta ningin problema al

imitar diferentes palabras.

Tactos; No se detectan alteraciones en la identifica~

cidén de objetos comunes.

Articulacién: Pronuncia con dificultad algunas pata--

bras presentando deficiencia en la pronunciacién de -
la letra “n'" particularmente, aunque habria que hacer

una valorizacidn-para analizar este aspecto.

Colores: Vvicky no .conoce ningdn color con seguridad, -

su.respuesta .se observa aleatoria al presentar el es-

timulo.

Tactos Complejos: La paciente tiene bien establecida-

la relacion grande, chico; lo que no sucede con posi-=-

cién, cantidad; contraste ni colores, relaciones en -

las que presenta respuesta aleatoria.

Prueba de Repertorios Académicos.

Discriminacién de Formas: No hay probiema en identifj

cacién por lgualacidén-a la muestra.
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Relaciones Espacio-Temporales: Existen serias deficien--

cias al no tener las relaciones corto, largo, alto, ba--
jo, atréds, adelante, antes, después, lejos, cerca, late-

ralidad y orden.
No hay lectura ni escritura, ni conoce las vocales.

Conceptos Aritméticos: No existe la relacidn més o menos

e igual ni conoce los nimeros bdsicos.

Comprensién: No se detectan problemas al hacer pregurtas

ante un tema expuesto ya sea por narracidon o didlogo.

Manejo de Dinero: Unicamente identifica una moneda de -~
20 ¢ sin reconocer las demds monedas m3s comunes en el -

intercamkbio monetario actual.

“Civismo: Vicky identifica y conoce la funcién de los ---

principales servidores pidblicos a excepcidn del cartero.

Prueba de Inteligencia Infantil Goodenough-Hanies: ésta-

consistié en la elaboracién de dos figuras humanas; sexo

femenino y sexo masculino obteniendo la siguiedte califi

cacién.

Fiqura Sexo Femenino  Calificacidén 11.

Figura Sexo Masculino <Calificacidnm &.

: , -
© Despues de una serie de procedimientos aritméticos se =--

obtuvieron los siguientes resultados.

Edad Mental 5 afios 3 meses.
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Edad Cronoldgica 15 afos.
g - 35.
Método de Evaluacidn de la Percepcidn Visual Frostig: es-

ta consistid en cinco pruebas que son:

i.- Coordinacion motora de los ojos, en la cual obtuvo 17
puntos, equivalente a una edad mental de 7 afios 9 me~

ses.

1l.- Discernimiento de figuras, en la cual obtuvo & puntos

equivalente a una edad mental de 3 afios -9 meses.

i1l.- Constancia ‘de Forma,.en~|a cual obtuvo 7 puntos, equl

valente a una edad mental de 2 afios 6 meses.

IV.- Posicién en el espacio, en la cual obtuvo 0 puntos --
equivalente a una edad mental de 2' afos 6 meses.

V.- Relaciones espaciales, en la cual obtuvo 0~punto§ -
equivalente a una edad mental de b afos.

Después de realizadas las pruebas se tiene un cocien-

te de percepcién de 75.

- Las bajas puntuaciones obtenidas son indicativas de que -

la paciente tiene una habilidad muy por debéjo del prome-

dio general,,hébilidad que puede ser entrenable mediante~

un tratamiento sistemidtico en coordinaciéon motora de los-

ojos, discernimiento de figuras, constancia de forma, po-

“..sicién en el espacio y*}elécionés espaciales.

167
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Diagnéstico.

En base a la evaluacion reallizada que incluyé los instruy
mentos de valorfzaclén antes mencionados, es posible In-
formar que Virginia Flores Ochoa presenta algunas defi--

ciencias a nivel motor grueso.

Por lo que respecta al drea académica, no se encuentran-
loS'repertoriQS'bésicos ni siquiera en lo que se refiere
a habilidades preacadémicaé {(incluyendo relaciones espa-
ciotemporales vy éonceptos»aritméficos,‘asf como fIguEas-
geométricas bisicas). En cuanto a su comprensién, . no se-
encuentra alteracién réceptiva aunque no se evaluaron --
insﬁrucciones»complejas. )
Su lenguaje, aunque no es claro en su;arti;ulabién‘él --
éxi;tir-élteracién anétémlca no se'encueﬁéra.lfmftaciénf

para comunicarse ya sea a nivel familiar o soclal.

Por Gltimo, las dos evaluaciones que proborcionaq coefli-
ciente intelectual (1Q) y cociente de ber;epcién,qonjun-
tamente con lo anterior, nos ubican a la paciente. en una
pqndlciSn de. retardo intermedio, nominacidn que no 1limi-
ta en ningﬁn momento ié_pbslbilidéd dé.entrenar 9 supe--~

rar algunos de los déficit encontrados en Vicky.

Psfcologa: Alma Gabriela Rocha Frausto.
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CONCLUSIONES:

Las caracteristicas reportadas en este andlisis, hacen ser-
al Sindrome Rubinstein-Taybi, una entidad clinica bien reco

nocida.

Més sin embargo, es triste saber que las instituciones y es-~-
cuelas gubernamentales dedicadas al estudio de retraso men--
tal, no cuentan con el equipo médico humano sinciente y ca-
pacitado para la atencidn, no solamente de estos casos, sino
también de cualquier otro Sindrome; ocasionando con ello, --
qué todo paciente con retraso:mental; seé cual fuere su esta
do, sea tfatado'y atendido de 13 misma forma, déndo como re-
vsuTtado_él retardo de cﬁalqyier posible tratamiento y el ais =

lamiento absoluto del paciente.

§§ nuesfra inteﬁcién, motivar a nuestros compafiercs a gue ex
plotemos esta adrea, que es fuente‘de investigacién y forma--
cidén; y a las institucionesrprivédas_y gubernamentales bara-
gue se nos brinde el apoyo suficiente necesario para la in--

vestigacién.
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