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CASO CLINICO

Un caso de sindrome de Rubinstein-Taybi.

Presentacion radiologica

Héctor Ahumada Mendoza,* José Luis Ramirez Arias,*
Blanca Lilia Santana Montero,** Susana Elizalde Velasquez***

RESIE]

El sindrome de Rubinstein-Taybi, es una enfermedad
esporadica con muy pocos casos en la misma familia y
una frecuencia estimada de 1/300,000 nacidos vivos;
caracterizada por retraso mental, talla baja proporciona-
da, pulgares y primeros dedos del pie anchos y anoma-
lias craneofaciales.

Presentamos el caso de un paciente masculino de 8 afios
de edad, que presenta los hallazgos clinicorradiolégicos
de esta enfermedad.

Palabras clave: Rubinstein Taybi, dismorfismo, retraso
mental, anomalias craneofaciales.

INTRODUCCION

El sindrome de Rubinstein-Taybi, es una enfermedad es-
poréadica con muy pocos casos en una misma familia, tie-
ne una frecuencia estimada de 1/300,000 nacidos vivos y
se ha descrito delecion del cromosoma 16p13.3.12

Se caracteriza por crecimiento prenatal normal, retraso
mental, talla baja proporcionada, pulgares y primeros de-
dos del pie anchos, tipo espatulado, clinodactilia del 4°y
5° dedo, asi como anomalias craneofaciales como dismor-
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Rubinstein-Taybi syndrome is a sporadic disease with few
familial cases with an estimated frequency of 1/300,000
live births characterized by mental retardation, propor-
tionate low stature, broad thumbs and first toes, in addi-
tion to craniofacial anomalies. We presented a case of an
8-year-old male patient who demonstrated the clinico-ra-
diologic findings of this disease.

Key words: Rubinstein-Taybi, dysmorphism, mental re-
tardation, craniofacial anomalies.

fismo facial, puente nasal deprimido, hipertelorismo, ano-
malias de posicion tamafio y forma de las orejas, retrog-
natia, micrognatia, paladar hendido, Gvula bifida, labio
inferior pequefio, obstruccion del conducto nasolacrimal;
anomalias oculares, estrabismo, catarata, glaucoma, colo-
boma, errores de refraccion. Retraso mental, cefaleas, cri-
sis convulsivas, con anormalidades electroencefalogréfi-
cas. Asi como ufias chatas e hipoplasia de las ufias de los
pies. Pueden existir defectos cardiacos congénitos en el
25% de los casos.®

Los hallazgos radiol6gicos encontrados en este sin-
drome son en las manos: huesos del metacarpo peque-
flos, ler. falange proximal corta, con pulgar ancho; en
los pies: Hallux valgus, clinodactilia. En la cara: hiper-
telorismo, puente nasal deprimido, retro o microgna-
tia. Foramen magno amplio, fontanela anterior grande,
hipoplasia de la odontoides, sindactilia, polidactilia y
clinodactilia. Hay reflujo gastroesofagico, megacolon,
malrotacion intestinal. Doble sistema colector renal,
reflujo vesicoureteral. Ausencia del cuerpo calloso, me-
ningocele y médula anclada.3-

Se presenta el caso de un paciente de 8 afios de edad
en el que se corroboraron los hallazgos clinicos y radiol6-
gicos més frecuentes de la enfermedad.
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PRESENTACION DEL CASO

Varén de 8 afios de edad, con desarrollo prenatal nor-
mal, sin antecedentes perinatales, (talla al nacimiento
normal), quien es referido al Departamento de Radiolo-
gia e Imagen, del Hospital Angeles del Pedregal de la
ciudad de México, a la edad de 8 afios por presentar
talla baja, retraso en el desarrollo del lenguaje, pérdida
de la agudeza visual del ojo izquierdo, infecciones fre-
cuentes de vias respiratorias y urinarias; alteraciones
craneofaciales caracterizadas por puente nasal deprimi-
do, labio inferior pequefio, ufias chatas en las manos.
Se realizaron los siguientes estudios radioldgicos:

Rayos X en proyeccién dorso-palmar de las manos: re-
traso en la maduracién esquelética, con una edad 6sea de
6 afios, dedos pulgares cortos y anchos a expensas de acor-
tamiento de las falanges distales, metacarpianos cortos,
incremento en el volumen de los tejidos blandos de la
regién tenar e hipotenar (Figura 1).

Rayos X en dorso-plantar de los pies: clinodactilia del 2°
dedo izquierdo y tendencia al Hallux valgus bilateral (Figu-
ra2).

Serie esofagogastroduodenal: reflujo gastroesofagico
constante hasta el tercio medio, asociado a dilatacién
esofégica (Figura 3).

Ultrasonido renal: presencia de doble sistema colector
izquierdo asociado a dilatacién del grupo colector supe-
rior (Figura 4).

Ultrasonido ocular: catarata bilateral (Figura 5ay b)y
coloboma (Figura 5¢ y d).

Figura 1. RX de las manos: Edad 6sea de 6 afios, dedos
pulgares cortos y anchos (flecha blanca abierta), con acor-
tamiento de las falanges distales, (flecha blanca cerrada)
incremento en el volumen de los tejidos blandos de la re-
gién tenar e hipotenar. (flecha negra)

Figura 2. Clinodactilia del 2° dedo izquierdo y Hallux valgus.

Figura 3. Serie esofagogastroduodenal: Reflujo gastroesofagico.

Figura 4. Doble sistema colector izquierdo (flechas).
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DISCUSION sistemas, principalmente el sistema esquelético, digesti-
Vo, urinario y nervioso.®

Los principales problemas clinicos presentados por es-
tos pacientes son la dificultad para la alimentacion, retra-
so en el crecimiento, infecciones respiratorias y enferme-
dad cardiaca congénita, estas 2 Gltimas son la causa
principal de morbimortalidad.

Generalmente se detecta en el recién nacido por la pre-
sencia de las caracteristicas clinicas y signos radiolégicos
gue permitiran realizar el diagnéstico diferencial con otras

En 1963 Rubinstein y Taybi describieron por primera vez
este sindrome, que puede afectar a diversos 6rganos y

Figura5a. Laflecha superior sefiala la catarata, las flechas infe-  Figura 5 b. Acercamiento, muestra catarata.
riores los detritus.

2

Figura 5 c. Las flechas sefialan detritus, en la porcion infe- Figura 5 d. Coloboma en la porcion posterior de la retina,
rior se observa coloboma. flecha.
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entidades patoldgicas como el sindrome de Apert, la
trisomia 13, el sindrome de Pfeiffer y el de Treacher Collins
entre otros.

Es bien sabido que existe un incremento constante en la
contribucién que la radiologia e imagen ha hecho en el diag-
néstico preciso en los sindromes de etiologia conocida o no.

En este informe se reporta un caso tipico de sindrome
de Rubinstein-Taybi, con los hallazgos clinico-radiol6gi-
cos caracteristicos de la enfermedad. Debido a la baja
frecuencia de esta enfermedad (estimada en 1 de cada
300,000 nacidos vivos, 1 caso de cada 500 nifios hospi-
talizados y aproximadamente existen 600 casos reporta-
dos en la literatura mundial) es de gran importancia que
el radiélogo pediatra tenga conocimiento exacto y com-
pleto de las manifestaciones clinicas y hallazgos radiolé-
gicos a encontrar. Para determinar qué estudios de ima-
gen debe realizarse en cada paciente, debe tomarse en
cuenta la afectacion de cada 6rgano o sistema basado en
los hallazgos clinicos.

El diagnéstico y tratamiento de estos pacientes requiere
una participacion multidisciplinaria, en donde trabaja-

ran activamente los grupos de genética, pediatria, ciru-
gia pléastica, ortopedia, cirugia cardiovascular, urologia,
oftalmologia, neurologia y gastroenterologia. Todos en-
caminados a la correccién de problemas especificos, para
lo cual estas especialidades requeriran del apoyo
radioldgico para el diagnostico de las anomalias presen-
tadas.
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