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Sindrome craneocarpotarsal con facies silbante.
Reporte de un caso clinico y revision de la literatura
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RESUMEN

Ciertas caracteristicas faciales que consisten en una
desproporcién entre el tamafio del craneo y de la cara,
con macrocefalia, microstomia, microrretrognatia, fil-
trum alargado con orificios nasales estrechos e hiper-
telorismo, fueron descritos en el afio 1938 por Freeman
y Sheldon, con el nombre de distrofia craneocarpotar-
sal. Dichas caracteristicas fueron observadas también
por Burian, acufiando posteriormente el nombre de sin-
drome de cara de silbido, padecimiento con un patrén
autosémico dominante. Se presenta el caso de un pa-
ciente masculino de 20 dias de edad, quien es deriva-
do al Hospital del Nifio Morelense, cuyos hallazgos fa-
ciales y de las extremidades, tanto superiores como in-
feriores, fueron caracteristicos para establecer el
diagnéstico.

Palabras clave: Distrofia carpotarsal y craneal, sin-
drome de la facies silbante, dedos en aspa de molino.

SUMMARY

Certain facial features consisting of a disproportion be-
tween the size of the skull and face with macrocephaly,
microstomia, microretrognatia, lengthened filtrum with
narrow nostrils and hypertelorism were described in
1938 by Freeman and Sheldon, with the name of dys-
trophy craniocarpotarsal. These characteristics were
also observed later by Burian coining later the name of
whistling face syndrome, a disorder with autosomal
dominant pattern. A case of a male patient 20 days old,
who was referred to Children’s Hospital Morelos,
whose findings of facial and limb both above and below,
were characteristic for establishing the diagnosis.

Key words: Cranial and carpotarsal dystrophy, wheez-
ing facies syndrome, fingers cross mill.
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INTRODUCCION

Freeman y Sheldon describieron en 1938 dos ca-
sos con «distrofia craneocarpotarsal», con carac-
teristicas faciales peculiares, consistentes en una
desproporcion entre el tamafio del craneo y de la
cara, con macrocefalia, microstomia, microrretrog-
natia, filtrum alargado, narinas estrechas e hiperte-
lorismo, conjunto que denominaron distrofia cra-
neocarpotarsal.lLas caracteristicas faciales condi-
cionaron el que Burian en 1963 acufiara el término
de «sindrome en cara de silbido» (whistling face
syndrome).?

En 1972, Aalam y Kuhhirt demostraron un patrén
autosomico dominante, aunque posteriormente se
observo consanguinidad en una familia con casos de
este sindrome, por lo que se sospechdé un probable
patrén de tipo autosémico recesivo.® Actualmente, se
ha detectado el gen para AD2B en el cromosoma
11p15.5 como responsable en la variabilidad clinica
observada en el sindrome de la facies silbante.

CASO CLINICO

Se trata de paciente masculino de 20 dias de edad,
producto de la V gesta, de padres no consangui-
neos, ambos sanos y con hermanos sanos, produc-
to del primer matrimonio de la madre. Se realiz6 vi-
gilancia perinatal sdlo los Ultimos dos meses, efec-
tuandose dos ecografias (las cuales resultaron
normales). Embarazo a término de 39 semanas.
Parto por ceséarea indicada por hernia umbilical ma-
terna. Peso al nacimiento: 3 kg, talla: 47 cm, con
complicaciones perinatales por dificultad respirato-
ria y quejido inconstante APGAR 8/9 y polipnea, por
lo cual se decidi6 dar seguimiento en el Hospital del
Nifio Morelense en Cuernavaca, estado de Morelos,
México.

El paciente presenta facies aplanada, de apa-
riencia inmovil, raiz nasal ensanchada, nariz pe-
quefa, al igual que las narinas, filtrum labial largo,
con boca pequefia, labios fruncidos, micrognasia,
barbilla con surcos, formando una V. Ojos: hiperte-
lorismo, epicantus, blefarofimosis, ptosis palpebral,
enoftalmos, estrabismo, hendiduras palpebrales de
forma antimongoloide y arcos superciliares gran-
des (Figura 1).

Craneo y cuello: braquicefalia, cuello corto y an-
choy Pterigium colli (Figuras 2 y 3).

Torax: costillas anchas (Figura 4), soplo cardiaco
sistolico, comunicacion interatrial, persistencia de con-
ducto arterioso, hipertension arterial pulmonar leve
(Figura 5).

Abdomen: hernia inguinal y criptorquidia.

Bolsas escrotales hipoplasicas.

Aparato locomotor: destacan las anomalias de las
manos: contracturas de los dedos con desviacion
cubital (dedos en aspa de molino) y de los pies, equi-
novaros (Figura 6).

El paciente requirié gastrostomia para mejorar sus
condiciones alimenticias, ya que ademas de las ca-
racteristicas faciales, no presenta reflejo de deglu-
cion. Se le realiz6 orquiectomia izquierda y orquido-
pexia derecha, asi como hernioplastia bilateral, en un
solo tiempo quirdrgico, sin complicaciones.

DISCUSION

El sindrome de Freeman-Sheldon se ha definido
como una rara miopatia congénita y distrofia que
cursa con deformidades fundamentalmente en cara,
manos y pies. Ante los rasgos faciales y de extre-
midades, el diagnostico del sindrome de Freeman-
Sheldon no suele ofrecer problemas. Cuando hay
antecedentes familiares de la condicion, es posible
detectar por ecografia prenatal las principales alte-
raciones, por lo que el control prenatal es de gran
importancia. En el diagnostico diferencial se consi-
deran los sindromes con microstomia y los que
cursan con artrogriposis.*%”’

Es un padecimiento que muestra un patrén auto-
sémico dominante, aunque se ha sospechado tam-
bién del patron autosémico recesivo. Existe del 25-
50% de riesgo de repeticion en hermanos.347

Los pacientes con este sindrome requieren de un
tratamiento multidisciplinario debido a sus mdltiples
malformaciones, y las perspectivas terapéuticas son
variadas.

El cirujano maxilofacial debe ser participe de este
grupo multidisciplinario, realizando la cirugia para
mejorar la funcidn y la estética facial, corrigiendo la
microstomia y mejorando las comisuras y los plie-
gues en la barbilla. La correccion se debera efectuar
en un tiempo especifico, realizadndose la intervencion
después de los 12 meses de edad, ya que en este
caso los tejidos perilabiales han aumentado de tama-
fio, lo que facilitara la cirugia.” Para su realizacion, es
de gran importancia hacer una cuidadosa evaluacion
preanestésica, ya que las deformidades craneofacia-
les dificultan e incluso impiden la intubacion orotra-
queal, entorpeciendo su tratamiento.

Por ser una rara condicion, son solo aproximada-
mente 50 los casos reportados en el mundo, y pocos
los casos de este sindrome en México, encontrando-
se Unicamente cinco reportados en la literatura de
nuestro pais.
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Figura 1. Fotografia frontal del paciente Figuras 2y 3. Fotografias frontal y lateral del paciente.
en la cual se observan caracteristicas
faciales patognomaénicas.
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Figura 5. Ecocardiograma.

Figura 4. Morfologia del térax.

Figura 6. Extremidades; se observan dedos con aducto de pulgares; talipes equi-
novarus.
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