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l.- TITULO: 

Síndrome Cardio-Facio-Cutáneo: Un Síndrome distinto del Sindrome de 

Noonan 

2.- MARCO TEORICO. 

INTROl>UCCION. 

El Sindrome Cardio-Facio-Cutóneo (CFC) fue descrito por vez primera en 

J 986 por Rcynolds y cols. Este se earacterizn por anormalidades 

..:ctodénnicas. Jb.scie característica .. defectos cardíacos congénitos. falla en el 

crcci111icnlo y retardo 111cntal. Lns anorn1nlidades· fb.cialcs y cardiacas son 

sin1ilarcs a las descritas en el_ Sindro111c de Noonan (SN). pero sin cn1bargo 

los autores diferencian el CFC de SN basados en apariencia crancofacial. 

presencia de anorn1alidadcs en piel y cabello y su ocurrencia esporádica. 

Subsccucntcn1cntc otros casos de CFC fueron descritos. pero ~·tcid.os los 

autores con1cntan sobre la sin1ilitud entre este y el SN. nl 

Desde Ja descripción original por Reynolds y eols. en 1986. el Síndrome 

CFC hu sido reportado en por Jo menos 53 pacientes (Neri y cols. 1987: 

Vcrlo..:s y cols. J 988: Charzanowska y cols. 1989; Mucklow. 1989: Sorgc y 

cnls. 1989: Gross-Tsur y cols. J 990: Havkin y cols. 1990: Picrard y cols. 

1990; Bottani y cols. 1991: Corscllo y Giuffrc. 1991; Frycr y cols. 1991: 

Matsuda y cols: 1991: Adcs y.cols. 1992; Ghczzi y cols. 1992: Kajir y cols. 

J 992~ So111cr y cols. 1992; #rurnpcnny y cols; 1992; Borradori y Blanch~l-
------ - ••t 
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13ardon, 1993; Dunya y cols. 1993; Raymond y 1-/olmcs, 1993; Krajcwska-

\Valasek y cols. 1996; Dagmar Wicczorck y cols. 1997; Vcrloes-Lc Fcrrcr y 

cols. 1 998). Cuatro casos reportados por Cantú y cols. deberían ser 

agregados a esta list~1 de casos publicados junto con otros casos reportados 

por Baraitscn y Pallan ( 1986), quien probablemente describió la misma 

condición. C:?• 

Varios diagnósticos difCrcncialcs han siclo considerados .en pacientes con 

Síndrome CFC. Uno es el Síndrome de Noonan el cual muestra una notable 

superposición al CFC. Otro es el Síndrornc Ncurofibro1~1atosis-Noonan .. y 

Si11Uro111c Costcllo. Otro posible diagnóstico dif17í-cncial. _es el sindro111c de 

\Vatson. \Vatson describió sindro111cs fan1ili~rc~ clc. __ cstcnosis puhnonar. 

111úllipl~s nuinchas cafC con leche e inteligencia nonnal: bajn. Allnnson y 

\Vatson ( 1987) concluyeron que este sinclro1nc es unn entidad distinta con 

herencia autosórnicn do1ninante. El sindrornc de Costello ta111bién es uno de 

los principales diagnósticos diferenciales. Este se cnrnctcriza por pobre 

l.:rccirnicnlo postnatal.. retardo en t.!I crecimiento., fhcies caractcrísticns y 

pnpilorna nasal. [)cbido n las carnctt.!rísticns supcrput.!stns .. facies .. defectos 

cardiacos. anorn1alidadcs de piel y cabello y rctnrdo 111cntal .. puede ser dificil 

St.!parurlo del sindro111c CFC. Sólo la detección de bases rnolccularcs~ 

probaría estas condiciones. El síndrorne CFC. Noonan y Costcllo son 

rcalr11c11tc entidades distintas. 
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El sindro111c Cardio-Facio-Cutánco es una entidad reconocida recienten1cntc .. 

caracterizada por rnúltiplcs anon1alias congénitas y retardo 111cntal._ Las 

características típicas incluyen anorn1alidadcs craneofacialesL retardo 

psicon1otor y del crcci111icnto, defectos cardiacos -·congénitos y 

nnonnalidudcs cutáneas. Algunas de esas· n1anifestacion~·s fenotípicas se 

asc111cjan a las observadas en el Síndro111c de Noo~an. (Jl De esta n1ancra 

solo pocos estudios han dclincnclo las 1nanifestacioncs cutáneas del 

Síndrornc Cardio-Facio-Cuuínco <J.7 ). Rcynolds y cols . ., descri~icron por vez 

prin1cra esta entidad~ y observaron ocho pacientes cjuic:nes tuvieron cuatro 

anonnalidadcs consistentes: 1) retardo psicon1otor y del ·crecin1iento en la 

infancia tc111prnna. cnn varios hallazgos neurológicos, tal~~ con1o_ hipotonia .. 

atrofia cerebral .. n1ucrocclblia o nistagn1us; 2) anorrrialidades cardiacas tales 

co1110 estenosis pulinonar y defectos atrio-scptalcs; 3) caractcrísti~as tbcialcs 

típicas con una relativa desproporción facial, frente alta, constricción 

bitcn1poral .. inclinación antiinongólica de la fisura palpcbral, puente nasal 

dcprirnido y orejas rotadus postcrionncnte con hélices gruesos; y 4) piel y 

cabello anor111al.1 1.s1• 

Las n1unifcstacioncs cutüncas en el Sindrornc .·cardio-Facio-Cutiinco han 

sido pobrc111cntc cun1ctcrizadas. En 1nuchas instancias descripciones clínicas 

fueron breves y no dcjnron un dingnósticO clínico. A la fecha solo dos 

reportes han ap:.1rc.!cido en publicaciones dcnnatológicas. t:'i.·t)· En un estudio 
~ t \-:~ .. (!.\S. f'{;?-:: ~ 

t r.~\L-.. _,!::..~-=--~:.:_: ~~-U 
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realizado con 24 pacientes con Sínc..lrorne Cardio-Facio-Cutánco se encontró 

que todos Jos pacientes tuvieron anor111alidadcs en el cabello. Las 

alteraciones 111ás frccuC?ntcn1ente ob_~crvada.s_ fue.ron cabello rizado, crespo, 

disperso 'y/o fino: y 111Cnos frccucntcn1critc quebradizo, basto o lanudo, con 

ocasionaln1cnte con una linea de cabCllo postcroinfcrior. El estudio bajo luz 

polarizada reveló pocos cabellos distróficos con una estructura irrcgul~r en 

In raíz del cabello en un caso. En 45% de los casos se encontró cejas y 

pcstafias dispersas. cJ.6>· En- casi todos los pacientes se encontró 

hipcrqucratosis ictiosiforn1e n.J. 7,, pi.el seca, :::íspcra .. y l!Scan1osa cJ. r.. M. 9,, y 

lesiones foliculares ci. J.·_.. 6. 101 • Siete d':! los ocho pacientes descritos por 

Reynolds y cols. tuvi~ron -n1anif~staciones c_utáÍtcas que variaron desde una 

ictiosis severa a áreas de piel seca e hipcrqucrutósic:.t. Los hallazgos en las 

biopsias de piel de cuatro pacientes fueron no específicos y solo.un ~aso con 

patrón de gcnodcrn1atosis hipcrqucratósico. En los. reportes de -Verlocs y 

cols. ( IOI y Piérard y cols. (-'l un paciente desarrolló querútosis pilar en la cara 

y brazos. n1icntras que otros tuvieron queratosis granular sobre hélix y 

rodillas y placas hipcrqucratósicas y criten1atosas .. sobre n1cjillas .. tronco. y 

cxtrcn1idadcs superiores. En cstos casos los hallazgos de la biopsia de piel 

fueron hiperqueratosis ancxial con hipcqJlasia y distrofia de los conductos 

de.: las gl:.índulas sudoríparas. 1-1.w 1• 

..: . ' . . ~ ' 

L-..:.-:..··:..· -----·----- ---
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En otros reportan ( 1) hiperqueratosis de la epidermis con adelgazamiento de 

la capa granular consistente con ictiosis. Adc1nás se encontraron folículos 

pilosos inn1aduros o rotos por queratina defectuosa. 

Otras 111anifcstacioncs cut{1ncas fi·ccucntcs incluyen dcrn1atitis scborreica o 

lesiones ccccn1atosns .. tl,J.?,H.t 1, hc111angion1as cavernosos y plunos .. (3.ID.r 2l olor 

corporal dcsngradablc o sudor 111nlolicntc .. (.l.~. 101 distrofia ungucal. 13 •7 •10•121 

finaln1cntc en alguno pacientes se ha observado linfCdcma de cxtrc111idadcs .. 

anor111alidudcs en pliegues paln1oplantarcs y crestas dérn1icas (3.tO· Sin 

c111bargo el diagnóstico de sindronH! Cardio-Facio-Cutáneo puede ser hecho 

virtuahncntc ua prirncra vista•· en algunos casos PO• y la diferenciación 

clínica con el sindro111c de Noonan puede ser dificil. (J.x.10.D>-· Adc111its otros 

sindro111cs tales co1110 el sindron1c de Ullrich-Turncr .. sindro111c C .. sindron1c 

Pallister n1osaico ancuploidc y sindro111c Cro,vc-Dickt.:rn1a1_1n '111ostra~on una 

superposición fenotípica con el sinc.Jron1c Cardio-Facio-Cutánco y el 

sindro111c de Noonan.. excepto con lo que respecta a las caractcristicus 

fi.1ciulcs. tJ.-10.1-i> 

En el sindron1c de Noonan .. las n1ani fCstacioncs- cutitrlcas incluyen: Nc,·os 

pig111l.!ntados .. 1nanchas ccifé con leche y _Jcntigincs .. las cuales lltcron 

reportadas en 2.5% .. l 0%. y 2% de los casos rcspcctivan1entc l 1 ~)· En otros 

estudios rcalizndos por l'Vlénl.lcz y Opitz ( t 6) se encontró que 27% de 121 

e.asas tuvieron ncvos.. lunares. ui\as distróficas. co.1bcllo rizado.. pit.!I 
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hipcrclástica o linfcdcn1a. En algunos casos se ha observado una asociación 

con ncurofibron1atosis (ISJ· Sin cn1bargo., en contraste con el síndron1e 

Curdio-Fucio-Cutánco., can1bios cutáneos ictiosis-likc. qucratosis pilaris y 

qucratosis pilaris atrófica fhcici solo han sido observados en casos l1nicos 

o.1 5.22 h sin c1nburgo n1ás de 300 casos de Sindro111c de Noonan han sido 

reportados , 15 ,. Esto pcrrnanccc siendo visto de todos n1odos con10 anotnalias 

cutüneas que representan una verdadera superposición entre el síndron1c de 

Nuonan y el sindron1c Cardio-Facio-Cutánco o una integración errónea de 

casos de sindro111c Cardio-Facio-Cuti1nco sin el síndro111c de Noonnn. En 

clCcto. Rcynolds y cols. y \ 1crlocs y cols. <IU>· describieron pacientes, con 

síndron1c Cardio-Facio-Cutñnco quienes fueron pri1l1ero ~liagnosticados 

co1110 síndro1nc de Noonan. No es notable que en los casos originallncntc 

dcscritos por Noonan y Eh111kc. el cabello rizado fue l.a única 111anifCstación 

cutónca peculiar i:?.l.:?-IJ· Frycr y cols. <IJ• sin c111bargo cut.!stionaron la validez 

d..: s..:parar el sindron1c Cardio Facio-Cutáneo del sindron1e de Noonan~ por 

sus 111últiplcs si111ilitudes. Solo estudios tnolecularcs y genéticos pennitirñ 

dili.!n:nciar a estas dos entidades definitivmncnte. 

El sindn .. l111c de Noonan fue reconocido por prin1crn vez en 1963 cuando 

Noonan y El11nkc describieron series de pacientes con características faciales 

inusuales y n1últiples n1alfor111acioncs, incluyendo cnlCrn1edad cardiacu 

congénita ,2 .. 1.2.11· Estos pacientes fueron vistos 

l 
i F',' 1 PJ . .:.:..i.t~ 
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síndron1c de ~rurncr, con el cual el sindro1ne de Noonan cornpartc 

características clínicas. La observación de que estos pacientes cuentan con 

cariotipo norn1al fue in1portantc para hacer la distinción entre sindro111c de 

Turncr y sindro111c de Noonan. Las características cardinales del síndrome de 

Noon:.in son facies inusual (hipcrtclorisrno, cpicanto, pliegue antin1ongólico, 

ptosis, cuello rtlndo), enfermedad cardiaca congénita (50%). estatura corta y 

dt:fonnidud torácica. Aproxin1uda111cntc 25% de los individuos con síndrornc 

de Noonan tienen retraso 1ncntal. [)iittcsis hcn1orrágica esta presente en 1nñs 

<le la 111itad de los pacientes con síndrorne de Noonan. ·Alteraciones 

esqueléticas, neurológicas, genitourinarias, linfáticas, oculares y cutáneos 

pueden estar presentes en varios grados C25.2M. 

En un estudio realizado en un hospital de Ro111a, se revisaron las 

caructt.:risticas fenotípicas del síndro111c de Noonan en 190 niño's (ver tabla 

3). En este estudio se concluyó que el síndron1e de Noonan cueñta con un 

gran rango de exprt.:sión clínica. Las 111alfonnacioncs cardiacas tan1bién son 

heterogéneas. En la actualidad se desconoce si la variabilidad clínica es 

reflejo de 1::1 expresión variable del n1ismo defecto congénito o en 

contraparte la heterogeneidad genética puede -estar , involucrada en la 

sin1ilitud de fCnotipos debido a diferentes entidades genéticas. 

Un punto i111portantc fuera dl! los aspectos clínicOs y las n1alforn1acioncs 

asociadas al sindro1nc de Noonan. puede ser el diagnóstico tc111prano y el 

/ ~,:;;s r~:n \7----~ 
i Fi·l: ~, IJ···, 'f'N L·· l-'"''·'· ,_ .e, v¡!...(Llrz 



tn:1tan1icnto oportuno. Los pacientes con sindrorne de Noonan pueden gozar 

de buena salud y un grado de inteligencia nonnal, con una integración 

adecuada en la vida social. 

La asociación del síndro111c de Noonan con tipos peculiares de defectos 

cardí[1cos podrh1 usarse con10 dirección para la investigación del gen del 

sinc.lro111e de Noonan para investigar genes específicos. 

En el sindrorne Cardio-Facio-Cutánco no hay historia de consangui11id¡1d y 

edad avanzada en los padres solo se ha reportado en pocos casos ,.,. 10 ,. -rodas 

los casos reportados fueron esporádicos con dos posibles excepciones .. 1 io. 111 

y an1bos sexos fueron igual111cntc aJCctados. Esto sugiere que la condicit.ln 

t:sta rt.:lacionada con una nucvn rnutación de un gen uutosón1ico do111inantc. 

1 ,_~ 1 • Sin cn1bargo .. Verlocs y cols. <H>J observaron características disn1órficas 

y l)Lh.:ratosis pilar de los brazos y tórax en el padre de su segundo pa~icntc .. lo 

L"llal sug.irió una transn1isión autosón1ica don1inantc. Las cnract.cristicas 

dis111úrticns en In 1nadrc de nuestro segundo paciente apoya este hecho. En 

L·ontrastc Ch1-.1:nno\vska y cols. no excluyen la herencia autosó111icn rcccsiva. 

l·.n c.:I sindro111c dt! Noonan In expresión_ fenotípica es extrc111nda111cntc 

,·ariablc~ o.dgunos sujetos atCctndos n1ucstran solo cnrnctcristicas n1c11orcs dd 

si11Uro111c. Las 11u1I forn1acioncs cardiacas son tan1bién heterogéneas. 

1-.:stcnosis pulinonnr con o sin displasia de In vúh:ul.::t pulnHltl4tr y 

~ardiorniopatía hipertrófica son los defectos cardfr.""4..,..~~=='-"<!f'<=:W.LlL""-=._, 

TESIS COI\T 
FALLA DE ü.tHUEN 
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síndro111c de Noonan. Sin c1nbargo, defectos utrioscptalcs, atriovcntricularcs, 

lesiones obstructivas izquierdas, tetralogía de Fallot y conducto arterioso 

ta111bién han sido descritas. 

La hl!rcncia autosó111ica dorninantc ha sido docun1cntada en algunas 

familias. sin embargo muchos casos aparecen esporádicamente. El 

diagnóstico de síndr·on1c de Noonan es principal111cntc clínico. debido a que 

no existe una prueba diagnóstica disponible. Sin cn1bargo, un gen para el 

sindro111c de Noonan ha si<lo nu1pcndo por antilisis del cron1oson1a l 2q, pero 

el gen o los genes del síndro111c no han sido identificados aún. 
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l~csurncn de h1s c:1ractcrísticas principulcs cncontrudus en 46 casos 

puhlic.~udos de Sindrnn1c Curdin-Facio-Cut:.~1nco. 

------------------
Caractcristicns Acncralcs Nl11ncro 

Musculino/fc111cni nn 
---- -·-----------~3/~3 ------

Edad 111atcn1a 1nayor de 35~.fi~----- ---·----·----------------
13/33 (3l> 0 t>) inedia 31 

Nacirnicnto prc111aturo 

Pcqucri.o paru la edad gcstacional 

l:statura corta postnatal _______________ ---- ---------- ---31/4(1 (67'~~.) 

43146 (93'!-ó) 
------------~----~-- - -----~ --- --- ~-------.---~------·---------; 

Retardo psico1notor (IQ) 

Liinitroli: 9 

Leve 7 

Moderado a severo 17 

Desconocido lll 

i\'lacroccfalia rcl:.1tiva .j()/.j.j ( 91 'Yu) 

--------------- --
Pelo anonnal -16/-16 \ 100'?-ó) 

-C1.>111pn1111iso cu1ú11i.:t> ----~--------
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OLros hallazgos comunes fueron: Cuello cono (33), Edad ósea rclardada 

(20), cuello alado (15), hipolonía (15), cslrabismo (13), nistagmus (10), 

hidrocefalia (9), tórax en quilla (9), laxitud de arliculaciones (9), pecLUm 

excavalum (9), EEG anormal (8), atrofia cortical (8), hernia (8), 

criptorquidia (8), cúbito valgus (8), convulsiones (7), esplenomegalia (7), 

dilatación vcmricular leve (4), hepmomegalia (4), tórax en tonel (4), rigidez 

(4), disco óplico pálido (3), olor corporal desagradable (2), paladar hendido 

subtnucoso (2). 
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Tabla 2 

llallaz.J?_os clínicos en 53 p:.1cicntcs puhlicndos prc·vian1cntc con 

Sindrornc Cnrdiu-F:.1cio-Cut:.ínco con1p:.1rndo con Síndru1nc de Noon:.tn 

C,1/lACTHJUSTICAS ,UA YORHS 
Sindro1nc C:.1rdio-F:.1cio- Sindrnrnc l C111:.inco (n=.5.:l) Noon:.111 

1 

l. Ano111ali:.1s cctodér111ici;s 53153 ( 100%) 27-35°/Í• 

Cabello :.1norrn:tl 53/53 ( 1 OO'X.) 21·~~ 

Disperso 40/53 (75.5%.j ml 

Rizado 30/SJ<X, (56'Yu) :!7'X• 

Fino/delgado 18/53 (34%.) nd 

Cejas y pt:stuilas dispcrsus 15/53 (28.3%) nd 

Pobre cn:cin1icnto de cabello 9/53 ( 17%,) nd 

l'icl :.111onnnl 44/53 (83'X·) 2-::!7'!-l. 

l lipcrqucratosis 23/44 (52.3°/li) 5~~, 

Piel Sl.!'C<.l 9144% (20.5%1) n<l 

Piel ccccn1atoso:1 8/4-lo/u ( 1 8.2%) nd 

Qucratosis pilur 5/44 ( J t .4º.1í1) nd 

J)cn11<.1titis scborrcica -4/44 (9.1 'Yu) n<l 

Piel laxa ...J/44 (9.1 IY{,) nd 

Papilo111atosa ml n<l 

Acantosis nigricans :?/44 (9.1'?-'ti) NU 

----------------'-----------------~--L-----·- ~ 
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Síndro1uc Cardio-F:icio-
CAUACTERIST/CAS lllA l'OUES 

Sindro1nc 

Cut:inco (n=53) Noonnn 

JI. C:1rnctcristic:1s faci;.llcs 49153 (92.5%) 

---~~-----------~---r--·-----~=--~------·-------· 
111. IJcfcccos cardincns 42153 (79.2 1Yu) 50-66.6%.1 

l~stc.:nosis puhnnnar 16/42 (3H. I º/c.1) 50'Yo 

Dcl"ccto atrinsc.:ptal 12/42 (28.6o/o) 101Yi1 

Cardinmiopatia 10/42 (23.8o/u) 

D!.!fcclo vcntriculnscptnl 4/42 (9.5'Yo) 

Otros 13/42 (3 l .0°/u) N<l 

IV. Fulht en el crcci111icnto 40/53 (75.5%) 53-60o/o 

----~-----·-----------'------------ ='=--~--~~~---------->-~~~---· 
V. Retardo 1ncntal 50/53 (943o/u) 24-35'Yu 

-T)~fi~--;:~lfd~iUdCllJrax --------~- 38/53o/u(71.7'Vt•) 53-70o/u 

1\olacroccfolia relativa 37153 (69.WVt,) nd 

l lidnu ... ·ct~tlo 21 /531Yc, (39.6'Yu) nd 

Annmalías estructurales dd cerebro 5153 (9.4 1Yo) raro 

Altu peso al nacer 19/53 (35.8%) nd 

l>iliculta(.h:s cn ali1ncnt;.ición 17/53 (3.:?.1°/u) 40-75o/u 

1Jipotonía1nusculur 15153 (:?8.3°/o) nd 

l'tllihidrmnnios 10/53 ( 18.lJ'Yu) 33% 

Nistagn1us 9/53 ( 17.0o/.1) nd 

Convulsiuncs 6/53 ( 1 1.3%) nd 

---------- ---------------~ -- ------------- -------
nd: No descritos 
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TABLA3 

Características fenotípicas en 190 pacientes con síndro111c de Noon.an. 

C.ar:ictcrísticns clínicas Individuos afcct.ados Porcentaje 

621190 32.6o/o 

·------------------- --- ------
Macroccfi11ia 101/190 53.1% 

------------------------ -- ---·-------- ---·----------
/\110111al ias f'hcialcs 190/190 100% 

l·lipcrtclorismo 
- -- _l_2_3_/_1_9_0 ___ ---- -- 64.7% ___ _ 

Fisura palpcbral nnti111011gólica 
----__ 1_8_' _-..,,-1-9_0 _____ ---=9-05=-_-=7"<y,--,o-----j 

1 70/190 89.4% 

-~--- ··------ ·----- ---------- - --- ·-------------·- - ··---- ----------
1'.:picanlo 85/ 1 90 44. 7% 

1~1,-;-~t,,cióñl:;,;_¡,;-d~r~;------ -==--=----¡ 76/ l 90 ~----+---9_2_._6 __ o/,_º __ 

r Orc.:jas dismórficas 1 671190 87.8o/o 

' r Cu..:ll;:;~;; .. 10/cuc.:ll-;;-aladc-;- - ----- -------- S6/ ¡-<jo ___ _ 29.45 

l _________________ -------------- -·· - ----·--------------- -·-·- ---------
¡ D..: rectos cardiacos 1601190 84.:!o/o 

------· --------------il---~------j 
1 02/190 53.65% 
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TABLA 4 

Defectos curdh1cos cncnntr..uJos en 160 pacientes con síndrornc de 

Noonan. 

INDIVIDUOS 
DEFECTO CARDÍACO PORCENTA.IE 

AFECTADOS 

---------------------·-------·-- -~------·------
Estenosis valvular pul111onar 64/160 

---------------·---------- -----------
()efecto ~ttriovcntricular scptnl 22/160 13.8°/o 

·-. --------·- ------------------
C~oartación de la aorta 

c~-rdion~iopatia hi "pcrtrófica 

-----------------------
J)cll.!cto tllriosc.!ptal (tipo ostiu1n 

13/160 8.JtVo 
sccundun1) 

,.\_n_<--ll·-11-,-~,1"'"¡ a-s-d7 ..,-.-,-·a'"· 1'"",-.t-1'""1t_1 _u_t_r·'""1o_v_c_·1-1-tr~i-c-u~l-a-r--;- ------·---·-~- -------

izt.¡uicr<la 

f)crccto vcntriculur scptal 

-- - ---- ---,_ - ---- -
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SÍNDROME DE NOONAN 

Expresión fonotípica altamente variable que puede cambiar con la edad. 

(Figura 1, Figura 2) 

-e· - , 
1 ' --

Figura 1 Figura 2 

Apariencia facial de pacientes masculinos con Síndrome de Noonan a 

diferentes edades. (Figura 3, Figura 4, Figura 5) 

Apariencia de un niño con síndrome de Noonan a los 4 meses de edad. 

Figura 3 
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Apariencia de un niño con síndrome de Noonan a los 3 años de edad. 

Figura 4 

Apariencia de un niño con síndrome de Noonan a los 9 años de edad. 

Figura 5 



18 

Las anomalfas f"aciales pueden dificultar el reconocimiento de este síndrome 

en un recié;.. nacido. Eri ef"ecto la ~edia de edad del .. dÚignóstico, reportado 

en la literatura ~~ de, 9 ~fto~.; El ~táí'd~ erí .;I • ...;~~rii,;Jl)i~nto ; de estas 

carac~erísti~aS~: di~·¡¡~~·~~~·{_ ~~t;~i;1e;~~nte ~etl.;j& el,· ~~~~·i~~;~/~~~°ifpico~ en 

particular anom~lí~s. oculares y del puente nasal, las cuales se vuelven 

menos evideritc¡>s cori el incremento de la edad. (Figura 6) 

Apariencia f'acial de un recién nacido con síndrome de Noonan 

D-
"" .. :-.... , -. 
. ,,;;__ 

··-. ' 

.__ .. ··-
~~ 

Figura 6 
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Anoronalidades del cuello: 

Un obvio y evidente cuello alado esta generalmente presente en solo una 

cuarta parte de los casos, mientras que un cuello de apariencia corta, cOn piel 

redundante sobre el cuello y la implantación posterior de cabello son más 

comúnmente observados (Figura 7, Figura~8). 

Cuello alado e implantación baja de cabello en un nifio con Síndrome de 

Noonan. 

Figura 7 Figura H 

TESIS crn:J 
FALLA. DE ORIGEJ:i 
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Anormalidades esqueléticas: 

Deformidad torácica incluyendo el clásico cambio estema! de Síndrome de 

Noonan. frecuentemente asociado a tórax en quilla. (Figura 9). Cifosis y 

escoliosis son f'recuentemente encontr8doS, si.=. embárg~ Jos tratamientos 

médicos o quirúrgicos raramente son requeridos. La deformidad bilateral del 

cúbito es una anormalidad frecuente de las extremidades superiores. 

Características deformidades torácica y estema! de síndrome de Noonan 

Figura 9 
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Sfndrome Cardio-Facio-Cutáneo. 

Facies dismórfica 

Figura 10 

Ceja y pestañas escasas y dispersas. puente nasal aplanado y base ancha. 

Fig11ra 11 
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Queratosis pilar sobre Ja superficie flexora y extensora de brazos. 

Figura 12 

Pectum excavatum en un paciente con Síndrome CFC 

~~~s'-1 
·,j"""' 

Figura 13 
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.JUSTIFICACIÓN 

En épocas pasadas. se consideraba que el sindron1c de Noonan y el síndrornc 

Cardio-Facio-Cutánco representaban entidades distintas. pero al con1parur 

los signos y síntornas asociados con Jos dos _JCnotipos. resulta dificil 

establecer di fcrcncias entre a111bos. Por lo que. en ,la actualidad existe 

controversia con respecto a estos dos sindro111cs: En la literatura hay autores 

que apoyan la teoría de que a111bos síndrorncs se rcficrCn a la 111is111a entidad 

y otros que establecen que existe una clara diferencia entre ambos. Neri y 

cols. ( 1991) defiende el punto de que el síndrome Cardio-FaCio-Cut:ineo y 

sindro111c de Noonan son clinica111cntc distinguibles_ y ctiológican1cntc 

di fcrcntcs. 

Por otro lado Frycr y col s. ( 199 J) y \Vard y col s. ( 1994) creen que el 

sindro111c Cardio-Facio-Cutánco caC dentro del cspcctl·o del síndron1e de 

Noonan. 

Cicrtmncnte es dificil resolver este problc111a nosológico en base solo a los 

hallazgos clínicos. pero futuras investigaciones 111oleculnrcs pueden ayudar a 

resolver este problcnitt. Por todo lo anterior se hizo un estudio 111inucioso de 

las caructcristicus clínicas y fenotípicas de pacientes con estos dos 

pad<:cin1icntos. para cstublcccr sus sin1ilitudes y diferencias. 

1
- T" - ..; rn[\T 
FA1L~

0

DE _;6fuGEN 



24 

OB.JETIVO 

Estudiar las características clínicas y fenotípicas de los pacientes con 

sindron1c Cardio-Facio-Cutáneo y sindro1nc de Noonan .. y establecer si 

existen di fcrcncias entre arnbos. 
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MATERIAL Y ME.TODO 

-;... Discfio del estudio: 

Estudio retrospectivo. observacional. con1parativo. descriptivo. 

;.. Población del estudio: 

Pucicntcs con diagnóstico de Sindron1e Cardio-Facio-Cutánco y Sindron1t: 

de Noonan que acuden a los servicios de [)cnnatologia y Genética del 

Hospital Infantil de México Federico Gómcz. 

;.. Sitio de estudio: 

1 lospitnl Infantil de México Federico Gómez. 

:;... Periodo del estudio: 

Se revisaron los expedientes clínicos de los pacientes con diagnósticos de 

Sindron1c Cardio-Facio-Cutáneo y Sindrornc de Noonan t!ll los últi111os 16 

afios en el archivo del Hospital lnfr1ntil de i\11éxico Fcc.Jcric'-1 Gón1cz. 



26 

Recursos. 

:...- Recursos l lu111anos: 

Asesores de tesis: 

Dr. Carlos Alfredo Mena Cedillos, Jefe del Servicio de Dermatologin del 

Hospitnl Infantil de México. 

Dra. Adriana Maria Valencia Herrera, Adscrito del Servicio de 

Dcrmmologia del Hospital Infantil de México. 

Couscsor: 

Dra. Rosa Iscla Ortiz• De Luna, Adscrito del Servicio de Genética del 

Hospital Infantil de México Federico Gómez 

,... ~resista: 

Dm. Gloria i\·laría Rosales Salís. Médico residente de '.!º año de 

[)crrnatología Pi.:ditltrica. 

:;..... Personal de la Institución: 

Personal que labora en el archivo clínico y biblioteca. 
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:;..... Recursos Materiales: 

Expedientes clínicos 

Acervos bibliográficos y doc~1111cntos 

Equipo y material de computación 

Fotocopiado y papelería 

!'vtatcrial de in1prcsión y encuadernación. 

TESIS './)\T ---1 
FALL1~'=· -~:0~_c:.}lGEJ:J A 
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REPORTE DE CASOS CLÍNICOS 

Caso 1 

Se trata de fcn1cnino de 1 O años de edad, nacida de térn1ino, rnadrc de 23 

arlos de edad y padre de 36 años, no consanguíneos, an1bos sanos. A la 

exploración presenta pequeiias pápulas e hiperqueratosis folicular sobre la 

cara y las extremidades. algunas de ellas coalcccn para formar placas. 

presente desde el pri111cr n1cs de vida. Prcscntabil tarúbién leve rCtardo. en el 

desarrollo psico111otor. Su cariotipo .Íltc n~n"1~~I. Su desarrollo n~ental estaba 

retardado, presentaba fascic~ disn~ór.:ficri,, con J1ipcryclor:is.1110, cxofiahnos, 

constricción bitc111poral, ~uentc_:-naslll. -~9cp_rfrni~? __ C~1_1_·_~asC- ;i~Cha, orejas 

rotadas postcriorn1cntc, sus cejas y pestañas cst~ban -dispersas~ cabello 

disperso y crespo, cuello angosto y pcctus cxcavatu111 Y. qucratodcr111ia 

palmoplantar (Figura 14-18). 

L.a evaluación ccocardiográfica reveló un defecto at.-ioscptal. Biopsia de piel 

con hallazgos con1pntiblcs con queratosis pilar. 

---- . ---· --~·.; 7,----: 
FALU~ "Gt ºouÍGEN l 
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Apariencia fücial con frente prominente. puente nasal deprimido, pliegues 

epicanto, cejas y pestañas dispersas, con pscudocinofris. 

Figura 14 

Cabello rizado y crespo. puente nasal aplanado y base ancha y pecnim 

cxca.vatum. 

Figura 15 

TSSIS CON 
li'ALLA DE U.RIGEN 
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Vista lateral mostrando implantación baja de orejas, con rotación posterior y 

engrosamiento del hélix. 

Figura 16 

Note extensa queratosis pilar en superficies flexoras y extensoras de brazos. 

Figura 17 

l:i'ALLA Di:; UfüGEN 
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Biopsia de piel: Hiperqueratosis de la epidermis con adelgazamiento de la 

capa granular, consistentes con ictiosis. Folículos inmaduros situados dentro 

de la dermis. 

Fig11n11 18 

TESIS Ó~)l\;-----¡ 

F.A..LLA DE OlilGEN 1 
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Caso 2 

Se trata de paciente fcrncnino de 1 O 1ncscs de edad .. nacida de tértnino. de 

ni::tdrc de 33 años y padre de 36 años .. obtenida por ccsürca. peso al ~accr de 

2.900 gr. Prescntuba hipcrqucratosis foliculnr en cara.. tronco y 

extremidades, formai1do placas, désitrrolladas desde el nacimiento. A la 
>·(" 

exploración física prcsentaba.1n(;dC:~"~do rctai~do en el desarrollo psicornotor .. 

constricción biten1po:ral. ro~~ción p~stcrior de la oreja. cxoflaln1os .. puente 

nasal deprimido, cuello an'gosto, cabello disperse y ceja escasa. soplo 

cardíaco. Su- cariotipo fué .normal. El estudio ccocardiogriifico reveló una 

estenosis valvular puhnonar 1110.dcrada y cardi~111iopatía hipertrófica. 

Biopsia de piel compatible con queratosis pilar. 
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Apariencia abultada de bóveda craneal, cejas y pestai'las escasas, y pliegue 

epicanto .. 

Figura 19 

Nótese la constricción bitemporal característica, implantación baja de 

pabellones auriculares, con rotación posterior,, engrosamiento de hélix, 

puente nasal aplanado y base ancha, lesiones hiperqueratósicas alrededor de 

la boca y mejillas. 

Figura 20 

-------· .. -· ---- -· ·---

FALLA DE OHiGEN 
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Biopsia de piel: Hiperqueratosis, acantosis. f"olículo dilatado con tapón 

queratósico. 

., t~ 

~{1~1~~ ..... - ... 

Figura 21 
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Caso 3 

Se trata de paciente masculino de año 1 O meses de edad. hijo de la primera 

gesta. madre de 24 años. y padre de 23 años. cursando con preeclampsia. 

culn1ina en cesárea .. de 27 se1naiias ·.dc)~,cstació.n por-hipertcri.sión n1áterna 

incontrolable, peso de .1.230 gr. permaneciendo ',internado .Por· 2 meses. 

egresándose sin com~lic3ci6n~~: Arlt.~CCd~ntc de una hcrnl~·~-~:_;}~·llC~·¡-da· con 

-·.·· ... 
dermatosis similar y dcfcéi<.; cardí,;co. 'Al examen físico prc;senta. 

macrocefalia relativa. hipe~~lorisnio. ~uenic nás~I ·a~lanádo.; cori base 

ancha. implantación · baj~ 'de ii~b~ll~~~~ \uriJJl'ar;,~: pelo :y 'ceja escasa. 

queratosis pilar. prominencia f~on~'1J. ~str;,~ha
2

~~in~t~ bii~~~o~~l.·e~i'éinto 
bilateral plegado. dcsarrol,lo psi~o~-~-tor_n()~;a_I. hi~~Í~ft!a'.niusbular; soplo 

cardiaco detectado desdé ·cJ naCimi~nto~·,.EI :cStUdi_o _,.e~·~·CardiOgf.áfic~ reveló 

corazón normal. La biopsia de pÍcl con hallizgÓscoínp~~iblcs co!l qucratosis 

pilar. cariotipo XV normal. 

TESIS r~nw -- -\ 
1,~~:¡1 _ _.; .. !. l !'•' ~----~·~~~J -- -------·-· 
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Bóveda craneal prominente, cabello escaso, implantación baja de pabellones 

auriculares. 

Figura 22 

Lesiones queratósicas en cara, eritema, cejas y pestañas escasas y dispersas, 

puente nasal deprimido y base ancha. 

Figura 2'.l 

1 TESIS cm·J 
U'fil 

7 r r _ ..... ,., .--,, :· -, N 
,•,...i ;; ... \ ii·'l::f'. 
-~--=--~.:-:-_---~ 
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Riop.;ia de Piel: Fo1ícu1o piloso con abundante queratina en su interior. 
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Caso..t 

Paciente fcn1enino de 1 año de edad. producto de la segunda gesta. cn1barazo 

norn1ocvolutivo. cuhninó de tér111ino en parto cutó!=ico fortuito .. con ligera 

cianosis .. respiro y Jloro al nacer; peso.al nacer 1 .. 320 gr .. es llevada a centro 

hospitalario donde pcrrnanecc internada por 15 días y es egresada sin 

cornplicacioncs. Madre de 24 años aparcntcn1entc sana .. padre de 23 nños 

sano .. hcr111ano de 2 años de edad. con diagnóstico de sindron1c Cardio-

Facio-Cutitnco. A la exploración fisica presenta rctl-aso en desarrollo 

psicornotor, rnacrocctblia relativa, bóveda craneal protnincntc., corlstricción 

bitcn1poral, puente nasal aplanada.. base ancha, ceja_, y pcl_<_? _escaso., 

implantación baja de pabellones auriculares, , engr_¿,samiento _del hélix, -

lesiones hipcrqucratósicas en cara y brazos .. rnrincha· 111ongólica en región 

Jumbosacrn y soplo cardiaco (Figura 25,26,27). El csttÍdio-ecoeardiográfico 

n:vclli estenosis puln1onar aórtica grave .. co~ ·-IÍipoplasia rinúlar aórtica e 

hipoplasia de aorta moderada. Su cariotipo fue normal. Biopsia de piel 

compatible con queratosis pilar (Figura 28). 
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Bóveda craneal prominente, macrocefalia relativa, engrosamiento del hé1ix. 

Figura 25 

Constricción bitemporal. ceja y cabello escasos. puente nasal aplanado y 

base ancha. 

Figura 26 
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Mancha mongólica en región lumbosacra. 

Fig11ra 27 

Biopsia de piel: Hiperqueratosis de In epidermis con adelgazamiento de la 

capa granuJar. FoJiculos inmaduros situados dentro de la dermis. 

Figu.-.. 28 

i TESIS r.n.o,¡ •
1
i 

1 FAI.Lli Df_.::-.:iJilEN _ 
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C;.1su 5 

Paciente 111asculino de l afio 9 1ncses de edad, producto· de la tercera gesta, 

n1adrc de 29 años aparcntcn1cntc _sana, padre de 35. años aparentcn1cntc sano, 

no consanguíneos, 2 hcnnanos aparcntcn1cntc ·sanos. Cursó con embarazo 

nor111ocvolutivo , control prenatal adccuUdo, .cuhninó de ténnino en cesárea 

por cesáreas previas .. peso de 3800 gr, con·.datos de apnea obstructiva en 

cuneros. por lo que ingresa a UC!N, donde permanece por 5 días 

egresándose sin ·con1plicacioncs. A la exploración fisica_ con 'talla baja, 

hipotonia. retardo en el desarrollo psicomotor. manchas. café con leche en 

región dorsal. ptosis palpebral. soplo cardiaco. implantación baju de 

pabellones auriculares, cuello corto, criptorquidia izquierda, piel laxa. 

l3iopsia de piel: Disclastosis. Cariotipo norn1al. 
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rmplantación baja de pabellones auriculares, ptosis palpehral, cuello corto. 

Fig11ra 29 

Cahello, sin alteraciones.,y madarosis 

Figura 30 
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Biopsia de piel: Engrosamiento y aumento de la colágena en la dermis. así 

como fragmentación y variación en el tamaño de las fibras elásticas. 

Figura 31 
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C:iso 6 

Paciente masculino de 1 O años de edad, producto de la tercera gesta, de 

111ndrc de 42 años, padre de 50 afios .. no_ consanguíneos, 2 hc:':n1anos 

apnrcntcrncntc sanos. En1barazo n-or111ocvolutivo, cul111ina de tér"n1ino' en 

ccsitrea por DCP, peso al nacer 4~·200 gr, ·se Cgrcsa junto con iri nutdrc sin 

con1plicacionc.S. Retraso en el desarrollo psicornotor, con sostén ·cefálico a 

los 7 meses de cd:id. A la exploración fisica prcsent<1 nrncrocefalia, pelo 

escaso, ptosis, desviación antin1ongóloidc de an1bos ojos, epicanto .. 

implantación baja de pabellones auriculares. implmllación baja de cabello, 

piel clástic<1 y soplo cardiaco. El estudio ccoc:irdiográlico revelo una CIV 

tipo canal, rniocardiopatia hipcrfrófica y estenosis subaórtica. La biopsia de 

piel co111patible con disclastosis. Cariotipo XY nonnal. 
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Ptosis palpebral, cuello corto. desviación antimongoloide de ambos ojos. 

epicanto. 

Figura 32 

Tmplantación haja de pabellones auriculares y cabello. 

Figura 33 
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Biopsia de piel: Fibras fragmentadas de tamafto irregular compatible con 

disclastosis. 

Figura 34 

' = TRSIS f:íl7\T 
r'. 
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C:iso 7 

Pacienlc 1nasculino de 16 años de edad,. producto de la tercera gesta de 

111adrc de 27 años,. padre de 3 t años, no consanguíneos,. an1bos 

aparcntcn1cntc sanos. Cuenta con 2 hcr111anos aparcntc1ncntc sanos. 

E111barazo norn1ocvolutivo,. nace de tér111irio, por cesárea por presentación 

pélvica,. con datos de asfixi_a pc~inataL, pcr!11anecicndo internado por dos 

días. Peso al nacimiento 3,400grs. Retraso en el desarrollo psicomotor, crisis 

convulsivas e hidrocefalia congénita que requirió colocación de válvula de 

derivación vcntrículoperitoncnl a los 6 111cscs de vida. Antecedente de 

toracotomía a los 1 1 años de edad por pericarditis . tuberculosa. A la 

exploración fisica presenta n1acroccfalia, pelo escas~ .. rojiz~ .. f~cntc atnplia y 

pro111incnte .. cejas escasas, proptosis ocular, paladar alto. rnnloclusión dental., 

pabellones auriculares con i111plnntnción baja., soplo sistólico, piel 

redundante (Figura 35,36,37). 

Estudio ccocardiogrático reportó CIV, estenosis pulmonar leve. Cariotipo 

XY normal. Biopsia de piel compatible con disclastosis.(Figura 38). 

TESIS ~nr-..r 
FALLA DE úlüGEN 
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Frente amplia y prominente, cejas y pelo escaso y disperso. 

Figura 35 

Implantación haja de orejas con anteversión. 

j· 

~ 
."l:• . 

' .~ .. ;. 
-~. ~ 

····.·· :¡;z:·~¡Er0~>; .. 
Figura 36 



49 

Tórax en quilla con cicatriz quirúrgica. 

Figura 37 

Biopsia de piel: Tinción con H-E para mostrar irregularidad de las fibras de 

colágena y fTagmentación. 

Fi~ura 38 



50 

C:aso8 

Paciente 111nsculino de 2 años de edad* producto de la pri111cra gesta, de 

madre de 24 años de edad, padre de 35 años de edad, no consanguíneos. 

Ernbarazo nonnoevolutivo, culn1ina de tér111ino en parto cutósico, peso al 

nacer 2,500 gr. Retraso en desarrollo psicon1otor. Ectasia pielocalicinl 

bilateral diagnosticada a los 1 1 meses de edad. A In exploración 11sica 

presenta dolicocefalia, hipcrtcloris1110, 111icrognatia, i111plantación baja de 

pabellones auriculares, soplo cardiaco, desnutrición grado 11, talla baja, piel 

con lesiones qucratósiens en cara y brazos (Figura 39,40,41,42). Estudio 

ecocardiográlico con CIA. Cnriotipo normal. Biopsia de piel no realizada 

por falta de conscntirnicnto de la n1adrc. 
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Dolicocefalia, cejas y pelo escasos. 

Figura 39 

Implantación baja de orejas. microrctrognatia. puente nasal aplanado. 

Figura 40 
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Pcctum cxcavatum. 

Figura 41 

Queratosis pilaris en brazos.y cara 

Figura 42 
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RESULTADOS 

Se revisó la literatura sobre el síndro111c Cardio-Facio-Cutánco y el síndrome 

de Noonan y se describió lns características clínicas de cada uno de ellos, y 

en base a ese análisis se co1npnró con nuestros pacicnt~s. Se e~tudiaron un 

total de 8 pacientes. 2 fc1neninos y 6 tnasculinos. Con diagnósticos de 

síndrome CFC (5) y síndrome de Noonan (3). Las príncipalcs caractcdsticas 

y su frecuencia en el síndrome CFC están lis.ta.das cri Ja· tabla ·s. Estos 

hallazgos son: anornnlias cctodénnicas, facicsc ca~ac?t~rí.siica~.~ derCctos 

cardiacos. fhlla en el crccirnicnto y retardo 'rnentaL · Así ta1nbién 

carnctcristicas n1cnorcs con10: Dcforn1idad toráéica,- rel3.tiva rnacrocefalia, 

" ' 

hidroccthlia, anonu11ías cstructuralcs--d~I ccr~~ro,.--pcs~ grande ni nacer, 

dí Jicultadcs en la alímentación. hipotonía ri1uscular. políhidramnios. 

nistag111us y convulsiones. 

Las características fo.cialcs de loS pacientes Con sindro111e CFC consistieron 

en: frcnh! prornincntc., constricción bitctnporal., hipoplasia de cresta 

supraorbitaria_ hipcrtcloris1110. 111acroccfalia. fisura palpcbral antin1ongólica. 

puente nasal dcpri111ido y orejas con rotación posterior y hélices pro111incntcs 

(V"r tabla 3). Los defectos cardíacos se encontraron en 4 de Jos 5 pacientes 

con diagnóstico de síndrome CFC (80%). La falla en el crecimiento 

usual111cntc es postnatal. sin cn1bargo el peso al naci111icnto fue norn1al en 

una cantidad 1..:'0nsidcrabh: de los casos (40%). 
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El retardo mental puede ser de leve a 111oderado .. y se encontró en el 40% de 

los pacientes .. dcsafortunada1ncntc no se pudo realizar una prueba forn1nl de 

coeficiente intelectual en ellos. Las._defonni~udcs_ _t~n:icica~ se encontraron 

en el 60% de los casos .. siendo el hnllazS,o 1nás· fr:ccuci1tc-pc~·tun1 cxcavntun1. 
. . 

La relativa 111acroccfalin .. se observó cn·~1_·1~9%_dc,los pac_icntcs. En tres de 
' ·.'.·'. • -; <' ~-~·. ' • ' •• "· 

estos se realizó ultrasonido tra~1Sfonta!1cl~r· .. ·Y:_--_cn uno to111ogratia axial 

con1putada de cerebro confirn1ando_ Cn cs_tc: últii-nó l}idróccfalia congénittt y 

atrofia cortical. La frecuencia de ano111~1ias _est~ucturalcs ·del cerebro puede 

ser nuís alta y quizás explique el significanic r~fr~~o ~11Cntal que ac.ornpaña al 

síndro111c CFC. Ln hipotonín 111uscular_ fue: nléncionada .en 60°/c, de los 

pacientes. Se encontró historia dc_pree_~l3nip~ia'y:.prc111aturcz cÍ1.uno de los 

pacientes y crisis convulsivas en paciente. No hay historia di! 

consanguinidad en ninguno de los cns,os~ lo _fual co~cüc_rda __ con lo reportado 

l.!'11 la literatura. La relación hon1brc-1nujcr ruc casi igual ~:3. 
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l~csurncn de las c&tractcrísticas principales encontradas 5 casos de 

Síndron1c C&trdio-Fucio-Cutianco. 

C&t racterístic:ts Gen en.tics Nl1111cru 

!----~-~--~------------------------
Masculino/fc1ncnino 2/3 

1---~-------------------t----------------
Edad paterna mayor de 35 años 3/5(60'Vo) 

Edad 111atcrna 1nayor de 35 años (:!0%) 

Prccclan1psia (:!OrYo) 

Nacin1icnto prcn1aturo ------·-----~](:!O~-~ 

>--------------------------
Pcqucfio para la edad gcstacionul ::! (40%) 

Estatura corta postnatal 5 ( 100%) 

Retardo psicomotor (IQ) 5 ( 100%) 

1---------------------~---
l\.1acroccfalia relativa 5 (100%) 

l-=-c-------------------~~----co---c-c~'"'"'-----i 
Pelo anormal 5 ( 1 OOo/o) 

1-~---~---~--------- - --- ---
Con1pron1iso cut{1nco 5 ( 100%) 

CariotT¡_x_>_n_t.~.ffil-1 _________ --~----- --- - --·----5-(-I 0 __ 0_%_o_) ___ _ 

~------------- ------------- -------------~ 
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l lullazgos clínicos encontrados en 5 p:1cicntcs con Síndron1c Cardio-

Fucin-Cutitnco cornp:tr:.uJo con 3 pacientes con Síndrnrne de Noonan. 

Síndro111c Cardio- Sindr<unc 
C,IRACTE/UST/C,IS ,u,i l'ORES 

Fucio-Cur:inco (n=S) Nounan (n=3) 

l. Anu111alíus cclodérn1icns 515 (100%) 

C;.1hcllo ;.111nnnal 515 ( 1 OO'Yu) o 

Dispcrsn 515 (100%) nd 

Rizado 1/5% (20(Yu) o 

FinohJdgado 4/5 (llO'Y..) n<.l 

Ccj;1s y pcstafias dispcrsas 515 (100%) n<.l 

Pobre cn:cimicnto Lle cnbcllo 415 (110%) n<.l 

Piel :111ornrnl 515 ( 100%) 3/3 ( 1 00%) 

l lipcrqul.!'rutosis 4/5 (80%) o 

Piel seca 1/3 (33%) 

Piel cccc111atosa 015 n<.l 

C)ucnttosis pil;1r 4/5 (110%) 1/3 (33º/o) 

l>crn1atitis schorrcic:.t 0/5 n<.l 

Piel laxa 1/5 (~Oo/u) 3/3 ( 1 00°/o) 

. ----------------~------------.~---------~ 

pt.' TFSIS r;m,J::EN 1 ___ , 
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Síndro1nc C:1rc.Jio- Síndron1c 
CARACTEJUSTICAS 11/,1 )'ORES 

Fucio-Cut:inco (n=5) Noonun (n=3) 

11. C:1r:1ctcris1icas f:1cialcs 515 (100%) 2/3 (66.6 1X1) 

111. DC!foctos cnrdfocc1s 415 (!IO'Y.o) 2/3 ( 66 .6 )'X1 

1::slCllllsis pul111onar 315 (60'X~) () 

Dcli:ctn mrioscptal 1/5 (20º/.•) l /3 (33 1X>) 

Cardiorniorm.tiu o 1/3 (33"/t,) 

D..:fcctu vcntriculost:ptal () l /3 (33º/.,) 

Otros o m .. J 

1 V. -l·"';tlla cn el crccirnicntn 515 (100%) 213 ( 66.61!-~i) 

2/5 (40%) [) 

315 (60%) 113 (33'Yu) 

:\lat..TlH.:cfalia relativa 515 (100%) o 

l lidroi;i:falP o o 

.·\11l1111,1lias c:structuralcs del cerebro o 

.-\.lto pcst1 al nacer o 

1 >i licultaUcs en alirnc.:ntación o () 

J lipotonía rnuscular 315 (60%) 213 ( 66.6%1) 

l 'l 11 ihidramnit.1s o o 

="istag1nus o o 

(. 'onvulsinncs O 

------------- --- - ----- --- -----~----------"-------
nd: No descrito 
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DISCUSIÓN 

El sínclrornc CFC es un sindron1c reconocido rccicntcn1cntc .. caracterizado 

por fbcies anorn1al, retardo rnental variable .. cnfcrn1edad cardiaca congénita 

y anorrnalidadcs, cctodérinicas. <JJ Sin ernbargo tiene 111uchas car::t.cterísticas 

en con1ún con el síndron1e de Noonan ·<•J> Este se distingue del sindro111e 

CFC por la presencia ~e cabello nnonnal y lesiones hipcrqucratósicas y por 

la ocurrencia esp°orádica. La apariencia fbcial no se ha visto sea un criterio 

fuerte para separar estas dos condiciones. Los defectos. cardiacos ocurren 

frecuentemente en los síndromes CFC (80.4%).y Noonan (50-66%). El 

cspectro de dcfcctoS cardiacos se ha visto ser 1nu)1 sirnilar· Cn a1nbos 

sinclron1cs, sin en1bargo In frecuencia es diferc~~t .. c._ I~ri c~l~n~sis· p~_lln1onar_ es 

el defCcto cardiaco 111ás cornún en el síndro111c CFC y sindro111C de Noonan, 

seguido por defectos atrioscptalcs, cardion1io¡)a1id~ Y. detCctos 

vcntriculoseptales. 

La fi.1lla en el crecin1iento es otra característica c6111ún presente en estos dos 

síndro111l.!S. El retardo rnental y anornalíns ectodér111icas son cnrn.cteristicas 

principales del sindrornc CFC. En general el ···retardo_ 111ental ocurre rnús 

fr~cucntc111cntc en el sindrornc CFC (94.6%) que en el síndrome de 

Noonan. (ver tabla 2), así con10 1a111bién es in1portantc recalcar los grados de 

este que van desde leve a severo. La ano111alíns C"Ctodé-rrnicas han sido 

n!port~uh.is en todos los pacientes con síndro111c.! CFC. !'>Íll c111hargo ~nll" ~'-· 

L M"F.''"lTC' Jf,;; 
~'-~L~ _~ .. 

--~-- =- - - -----------
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han reportado en el 27-35% de los pacientes con síndron1c de Noonan. 

Desafortunadamente la frecuencia de otras anormalidades del cabello y la 

piel no han sido reportadas, a pesar de que el cabello'rizado fue'desérito 

prirncro en el síndro1nc de Noonan. En particular las lesiones 

hipcrqucratósicas fueron notadas en el 43% de los pacientes' con síndro1nc 

CFC en contraste con el 5%.de los pacientes con síndro111c de Noonrin. 
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CONCLUSIONES 

Las anon1alías ectodérmicas, el retardo 1ncntal y daño neurológico 

(hipotonía 111u~cular,. nistag1nus, convulsiones) son signos. clínicos que 

pueden ayudarnos a distinguir el sindromc CFC del síndrome de Noonan. 

Esto también ha sido sugerido por Verloes y cols. ( 1988). quién sugirió que 

el retardo 1ncntril, hidrocefalia y nistagn1us son los principales 111arcadorcs 

que nos ayudan a distinguir estas dos entidades. En contraste Frycr y cols. 

( 1991) encontró que el nistagmus y el cabello disperso son hallazgos 

consistentes solo con el síndrornc CFC y no con el sindron1c de Noonnn. 

Esto ta111bién apoya nuestra revisión en la literatura del sindrornc <le Noonan. 

Mt'ls investigaciones clínica~ dcbérínn ser hechas para aclarar las diferencias 

entre estas dos entidades. Las bases rnolecularcs cvcntual111cntc resolverán 

estos problemas, pero por. lo tanto el síndrome CFC y el síndrome de 

Noonan deberían considerarse entidades di fcrcntcs. 
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