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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Roberts (pseudotalidomidico o de focomelia) es una alteracion de origen genético, sus principales
caracteristicas clinicas son el acortamiento severo de las extremidades (focomelia) de predominio en miembros superiores, oligo-
dactilia, sindactilia o clinodactilia, acompafiado en ocasiones de labio y paladar hendido, microcefalia, hipertelorismo, exoftalmos,
opacidades corneales, asi como pabellones auriculares displasicos. Presenta también otros defectos como cardiopatias congénitas
y riflones quisticos. Presentacién de caso: Se reporta el caso de una bebé de un afio 11 meses de edad de origen mexicano
quién presenta retraso de neurodesarrollo y crecimiento, paladar hendido, miembros toracicos con brazos y antebrazos cortos;
en pies presenta hipoplasia de segundo y tercer ortejo asi como sindactilia, cardiopatia congénita (comunicacion interventricular);
sin embargo, con estudio citogenético de separacion prematura de centrémeros negativos. Conclusion: En México no existe
suficiente literatura sobre este sindrome a nivel nacional ni internacional que esté relacionada con su manejo por medicina de
rehabilitacion, por lo cual es de gran importancia su reporte asi como propiciar lineas de investigacién, como pauta para establecer
el diagndstico y tratamientos multidisciplinarios oportunos para mejorar el desarrollo y la funcionalidad de los pacientes con sindro-
me de Roberts. Objetivo: Dar a conocer un caso poco conocido en México y cémo el Servicio de Rehabilitacién puede intervenir
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ABSTRACT

Introduction: Roberts syndrome (pseudothalidomide or phocomelia) is a genetic origin disorder, its main clinical features are
severe shortening of the limbs (phocomelia), predominantly in upper limbs, oligodactyly, syndactyly or clinodactyly, sometimes
accompanied by lip and palate, microcephaly, hypertelorism, exophthalmos, corneal opacities, as well as dysplastic ears. Also has
other defects, as congenital heart disease and cystic kidneys. Case presentation: We report the case of a 1 year 11 months old
Mexican female who has delayed neurodevelopment and growth, cleft palate, thoracic limbs with short arms and forearms, feet
show hypoplasia of the second and third toe and syndactyly, congenital heart disease (ventricular septal defect), however with
negative cytogenetic study of premature separation of centromeres. Conclusion: There is not enough literature on this syndrome
in Mexico, and there is no national or international literature that is related to its management by medical rehabilitation, which
is of great importance and encourage their reporting lines of research, as a guideline for diagnosis and timely multidisciplinary
treatments to improve the development and function of patients with Roberts syndrome. Objective: To expose a very little review
case in Mexico and how the Rehabilitation Service can intervene.
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aplasia o hipoplasiadel pulgar, sindactiliay clinodactilia. Las
anomalias craneofaciaesincluyenlabioy paadar hendido, pro-

INTRODUCCION

El sindrome de Roberts (SR), también Ilamado sindrome
pseudotalidomidico o sindrome de focomelia'? es una altera-
cion de origen genético con patrén autosdmico recesivo®?; las
principales caracteristicas clinicas son el acortamiento severo
de las extremidades (focomelia); los miembros superiores
estdn mas afectados que las extremidades inferiores. Otras
malformaciones delas extremidadesincluyen oligodactiliacon
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trusion premaxilar, micrognatia, microcefaia, hipoplasamalar,
fisuras palpebrales hacia abajo, hipertelorismo, exoftalmos
resultantesdelas érbitas poco profundas, opacidades corneales
y cataratas, hipoplasia del da de la nariz, nariz aguilefia, asi
como pabellones auriculares displésicos. Otros defectos son
genitales grandes, cardiopatias congénitas'y rifiones quisticos.
La discapacidad intelectual se presenta en la mayoria de las
personas afectadas. La mortalidad es ata. Los individuos
levemente afectados pueden sobrevivir hastala edad adulta®®.

CASO CLINICO

Se trata de paciente femenino de un afio 11 meses de edad
producto delaprimeragestade madre de 16 afiosa momento
del parto, aparentemente sana, consanguinidad y endogamia
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negadas, niega abortos; control prenatal a partir del cuarto
mes en centro de salud, con toma de hierro, écido félico y
multivitaminicos hasta el final del embarazo; se le reaiz6
ecografia a los cinco meses de gestacion reportada como
normal, presentd infeccién de vias urinarias en €l quinto mes
de gestacion con tratamiento a base de ampicilina; niega
exposicion ateratdgenos y abortivos. Se obtuvo producto de
39 semanas de gestacion, mediante parto eutdcico, con peso
a nacer de 2,655 g, tallade 50 cm, Apgar 9; desde €l periodo
neonatal inmediato se describen datos de dificultad respirato-
riaameritando intubacién orotraqueal y ventilacion mecanica
durante 12 horas, asi como miltiplesdismorfias, con presencia
defocomeliade miembrostorécicos, paladar hendido, hernia
diafragmética (Bochdal eck); durante su primera hospitaliza-
€ion se detectd cardiopatiacongénitapor ecocardiogramacon
presencia de comunicacién interauricular e interventricular,
asi como cabalgamiento de aorta sobre septum e hiperten-
sién pulmonar de moderada a grave; se realiz6 intervencion
quirdrgica de hernia diafragmatica al segundo dia de vida
y posteriormente manejo a base de captopril, furosemida y
espironolactona. Desarrollo Psicomotor: sonrisasocia y mi-
radafijaalos dos meses de edad, sostén cefdlico alos nueve
meses, control detronco alos 11 mesesy deambulacion alos
12 meses de edad; actualmente no corre ni brinca, bajay sube
escaleras con apoyo, ayudaavestirsey desvestirse. Lengugje:
balbuceo alos cinco meses, monosilabos y bisilabos alos 8
meses, palabras sueltas a los 9 meses de edad; actualmente
dice 10 palabras. A laexploracion fisicase encuentracon peso
de 7,460 kg (percentil < 3), talla de 77 cm (percentil < 3).

Figura 1.

Malformacio-
nes faciales,
asi como en
extremidades
superiores e in-
feriores.

Perimetro cefélico 45 cm (percentil 5). Paciente de edad apa-
rente similar alacronol 6gicacon craneo normocéfalo, mirada
fija, sigue objetos, identifica fuente sonora, presenta cabello
delgado, escaso, frente amplia, hemangioma plano, fisuras
palpebrales rectas, puente nasal ancho, hipoplasia de alas de
lanariz, pabellones auriculares con hélix desdoblado, cavidad
oral con paladar hendido en porcion blanda clase | de Veau,
presentacianosisal llanto extremo asi como diaforesis, cuello
cilindrico con arcos de movilidad pasivos completos, torax
simétrico con precordio hiperdindmico, soplo holosistélico en
mesocardio grado 11/V1, segundo ruido intenso, abdomen con
cicatriz quirdrgicaen borde costal izquierdo, no adherida; no
sepal pan visceromegalias, peristalsisnormoactiva, miembros
toracicos con brazos y antebrazos cortos, presencia de dos
dedos en miembro torécico derecho y uno en izquierdo (Fi-
guras1a3), tonoy trofismo disminuido, arcos de movilidad
pasivos completos para hombro, realiza aduccion abduccién
dehombrosdeformavalitiva, realizamovimientosde pinzade
lado derecho y de gancho delado izquierdo (Figura 4), no se
evocan reflgj os de estiramiento muscular. Miembros pélvicos
con presenciade hipoplasiade segundoy tercer ortejo, sindac-

Figura 2.

Presencia de
dos dedos en
miembro toraci-
co derecho.

Figura 3.

Presencia de un
dedo en miembro
toracico izquierdo.
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Figura 4.

Realiza funcion de
pinza con dedos
de mano derecha.

Figura 6. Miembro toracico derecho con humero, radio y cu-
bito hipoplasicos, mano derecha con dos dedos con falanges
hipoplasicas.

P

Figura 7. Miembro toréacico izquierdo con himero y cubito
hipoplasicos, un dedo con falanges hipoplasicas.

Figura 5.

Cardiomegalia.

tilia, agenesia ungueal de tres ortejos, tono normal, trofismo
conservado, arcos de movilidad pasivos completos, examen
manual muscular en 3/5, reflgjos de estiramiento muscular
normales, genitales externos femeninos, pulsos y llenado
capilar normales. Control de cuelloy tronco completos, logra
giros, no realiza arrastre, bipedestacién con buen equilibrio,
realiza deambulacion con asistencia moderada.

Estudios de laboratorio y gabinete: radiografia de térax
con flujo pulmonar aumentado, congestion pulmonar y car-
diomegalia (Figura 5).

Radiografia de miembros toracicos con himeros hipopl &
sicos, brazo derecho con radio y cubito hipoplasicos, mano
derecha con dos dedos con falanges hipoplésicas, brazo
izquierdo con presencia de clbito y un dedo con falanges
hipoplasicas (Figuras 6 y 7). Ecocardiograma con presencia
de comunicacion interventricular membranosa y muscular.
Gamagrama pulmonar con hipoperfusion izquierda, descar-
tando hipoplasia pulmonar. Broncoscopia con anomalia de
la segmentacion bronquia derecha, traqueoendobronquitis
moderada e hipersecrecién de moco. Panedoscopiacon esofa-
gitismoderadaentercioinferior de eséfago, incompetenciade
uni én esof agogastrica, disquinesiaantropil érica. Tomografia
computarizada de senos paranasal es sin adecuada neumatiza-
cion de senos maxilares. Tomografiacomputarizada de torax
con bronquiectasias basales y posteriores con signo de anillo
de sello, patrén de mosaico y atenuacién vascular. Cariotipo
46 X X. Estudio citogenético de separaci6n prematurade cen-
tréomeros negativo. Vaoradapor clinicade mano con probable
manej o abase de alargamiento de extremidades, continliacon
manejo por parte del Servicio de Rehabilitacion con terapia
fisica mediante reeducacion muscular, electroterapia, equili-
brio en bipedestacion, inicio de marchaindependiente, terapia
ocupacional por medio de actividades para mejorar pinzay
gancho con dedos. Contintdia en protocolo paraintervencion
quirargica (palatoplastia) por parte de Cirugia Plastica y
Reconstructiva, también en protocolo de manejo quirdrgico
por parte de Cirugia Cardiovascular, en seguimiento por €l
Servicio de Nutricion, Neumologiay Genética Médica.
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DISCUSION

El sindrome de Roberts es un raro desorden autosémico
recesivo, se caracteriza por retraso del crecimiento pre y
postnatal, el acortamiento de las extremidades con graves
defectos radiales, oligodactilia, rasgos faciales caracteristi-
cos, anomalias cardiacas y renales, asi como en ocasiones
presenciaderetraso mental. Se haobservado quelos defectos
de reduccién son més graves en los miembros superiores que
en los inferiores. Mientras que los principales defectos de
reduccion en los miembros superioresinvolucradosincluyen
el pulgar y € radio, en miembros inferiores predomina la
ausencia o hipoplasia grave del peronél®11,

El diagndstico del sindrome de Roberts (SR) sebasaen las
pruebas citogenéticas, ya seatincion con Giemsao lastécnicas
debandeo C donde se muestralacaracteristicade anormalidad
cromosomicadelaseparacién prematuradel centromero (SPC)
y la separacion de las regiones heterocrométicas (también
[lamado rechazo heterocromatina) enlamayoriadeloscromo-
somasen todas|as metafases. El establecimiento delacohesion
del homdlogo 2 (ESCO2) esel Ginico gen que se sabe esté aso-
ciado con SR. En laconcepcion, cadafamiliar de unindividuo
afectado tiene unaprobabilidad del 25% de ser afectado, un 50%
de probabilidades de ser un portador asintomatico, y un 25% de
probabilidades de ser afectado y no un portador. Unavez que
un familiar en riesgo se sabe que es no esta afectado, €l riesgo
de ser portador es de 2/3. Los heterocigotos (portadores) son
asintomaéticos. Las pruebas prenatal es para embarazos de ato
riesgo pueden ser una combinacion de examen de ultrasonido
y unaprueba citogenética, o por eval uacion genéticamol ecular
si las mutaciones se han identificado en lafamilia. También se
haencontrado que el 75% del os pacientes portadores sintomé
ticos presentan €l estudio citogenético de separacion prematura
positivo, y e 25% es negativo, por lo cua la paciente de este
estudio podria pertenecer a grupo donde no se encuentra esta
alteracion citogenéticab1213,

El tratamiento individualizado esta dirigido a mejorar la
calidad de vida, la cirugia de labio y paladar hendido, la co-
rreccion de anomalias en las extremidades, y paramejorar €l
desarrollo adecuado de las funciones bésicas de mano y pin-
zas. Posterior avalorar cada caso estaindicadala colocacion
de ortoprétesis, laevaluacién del desarrollo delenguajey en
su caso terapiaparael mismo, laestimulaciony rehabilitacion
paralosretrasos en el desarrollo, asi. como el tratamiento es-
téndar paralos defectos cardiacos y anomalias renales. Hay
que mantener la vigilancia 'y el seguimiento periddico del
desarrollo psicomotor y €l crecimiento fisico, el seguimiento
del desarrollo del lenguaje y la audicion, la deteccién de re-
trasosdel desarrollo o trastornosdel aprendizaje, lavigilancia
especifica paralos padecimientos oftalmol 6gi cos, cardiacos,
oanomaliasrenales. Hay pocaliteraturasobre el seguimiento
de los adultos con SR®11,

CONCLUSION

En México no existe suficiente literatura sobre este tipo de
padecimiento, y no existe a nivel nacional e internacional
literatura que esté rel acionada con este sindromey €l manejo
por medicinade rehabilitacion, por lo cual es de gran impor-
tancia su reporte, asi como propiciar lineas deinvestigacion,
como pauta para establecer el diagnéstico y tratamientos
multidisciplinarios oportunos para mejorar la funcionalidad
de los pacientes con sindrome de Roberts.

Ademés se debe valorar € neurodesarrollo del paciente
como parte integral del manejo y tratar de que sea lo més
acorde a su edad. También trabajar con manejo de imagen,
esquemay concepto corporal.
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