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Restriccion del crecimiento intrauterino
asociado a sindrome de Russell-Silver.
A proposito de un caso
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RESUMEN

El sindrome de Russell-Silver es un cuadro con caracteristicas especificas como restriccion de crecimiento in-
trauterino, fascies tipica y asimetria corporal. Es una enfermedad genética muy rara que se caracteriza por mul-
tiples malformaciones, de las cuales los hallazgos mas representativos son restriccion del crecimiento
intrauterino y postnatal, fascies caracteristica y asimetria de extremidades. Se informa el caso de un recién naci-
do de sexo masculino de 39.5 semanas de gestacion, quien presentd caracteristicas fisicas compatibles con sin-
drome de Russell-Silver, peso de 1,250 gramos, talla 39,cm, perimetro cefalico 30 cm con restriccion del
crecimiento intrauterino. Padre portador de este sindrome.
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ABSTRACT

The Russell-Silver syndrome has specific characteristics like restriction of intrauterine growth, typical fascies and
corporal asymmetry, is a very rare genetic disease, is a pattern of malformations whose most characteristic fea-
tures are intrauterine and postnatal growth retardation, a characteristic facial appearance and limb asymmetry.
We notify a newborn, male of 39.5 weeks of gestation, who had physical characteristics compatible with Russell-
Silver syndrome, weight of 1250 g, height 39 cm, cephalic perimeter 30 cm with restriction of the intrauterine
growth. Father with this syndrome.

Key words: Newborn, restriction of the growth, Russell-Silver.

INTRODUCCION RCIU, asimetria corporal, precocidad en el desarrollo

sexual y discrepancia entre la edad 6sea y el estado

El sindrome de Russell-Silver presenta caracteristi-
cas especificas como la existencia de retraso de cre-
cimiento prenatal y/o postnatal, fascies tipica y asi-
metria corporal® Es una enfermedad genética muy
rara, caracterizada por retraso del crecimiento intrau-
terino (RCIU), hemihipertrofia y rasgos faciales ca-
racteristicos.?

En 1953, Henry Silver y, 1954, Russell describieron
casos con caracteristicas clinicas semejantes consti-
tuidas por RCIU y asimetria corporal. Entre los cam-
bios principales primarios de este sindrome estaban
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de desarrollo sexual; entre los secundarios, fascies
triangular formada con una barbilla pequefa y puntia-
guda, frente prominente y abombada, escleroéticas
azules, boca extraordinariamente ancha, comisuras
bucales dirigidas hacia abajo, mandibula hipoplasica,
malformaciones dentarias, clinodactilia y braquidacti-
lia, sindactilia, manchas café con leche. Para estable-
cer el diagnostico se requieren tres signos principales
y al menos uno de los secundarios. La mayoria de los
casos son esporadicos, la aparicion de casos familia-
res ha sugerido la posibilidad de transmision heredita-
ria, asociandose en ocasiones a alteraciones cromoso-
micas. En algunos casos se debe a una mutacion,
heredada como un rasgo autosomico dominante y
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muy excepcionalmente recesivo, y una forma rara he-
redada como un rasgo genético dominante ligado al
cromosoma X. Es importante establecer el diagnosti-
co lo mas temprano posible, para instaurar medidas
terapéuticas ante los efectos neonatales que se pre-
sentan, asi como consejo genético en aquellos casos
con sospecha de patrén hereditario.?

CASO CLINICO

Recién nacido del sexo masculino, el padre de 22
afos de edad es portador de sindrome de Russell-Sil-
ver, estenosis adrtica y acidosis tubular renal; madre
de 19 afios de edad con ultrasonido ginecoobstétrico
normal al inicio del embarazo. Ingresé al Servicio de
Obstetricia como amenaza de parto prematuro, ute-
roinhibicién fallida, se decidié operacién cesarea por
datos de sufrimiento fetal. Se obtuvo producto Unico
vivo del sexo masculino; para su reanimacioén, se
realizd aspiracion de secreciones y presion positiva
con bolsa y mascara por treinta segundos, APGAR
6/7, Silverman Andersen 1, cordén umbilical y pla-
centa normales, Capurro 39.5 semanas de gestacion.
A la exploracion fisica, frecuencia respiratoria 52 por
minuto, temperatura rectal 36.8° C. Peso 1,250 gra-
mos, perimetro cefalico 30 cm, perimetro toracico 27
cm, perimetro abdominal 21 cm, perimetro braquial 6
cm, talla 39 cm, longitud del pie 6 cm. El peso, peri-
metro cefalico y talla quedaron por debajo de la per-
centil 3 para su edad gestacional, con fascies carac-
teristica, cara triangular, micrognatia, longitud de

Figura 1. Recién nacido con sindrome de Russell-Silver. Notese
la diferencia de peso y talla con un recién nacido eutrdfico, ast
como la facies caracteristica.

miembros toracicos con diferencia de un centimetro,
brazada 4 cm mayor que la talla, clinodactilia bilate-
ral, desproporcion de segmentos superior e inferior,
resto de la exploracion sin datos patolégicos (Figura
1). El cariotipo fue 46 XY. Se ingres6 a hospitaliza-
cion de neonatologia por el peso al nacimiento y vigi-
lancia del proceso metabdlico, durante 25 dias y se
egreso con peso de 1,700 gramos, para continuar su
control por consulta externa de seguimiento neonatal,
lactancia materna y genética.

DISCUSION

Los términos de restriccion en el crecimiento intraute-
rino (RCIU) y pequefio para la edad gestacional
(PBEG), se relacionan, pero no son sinénimos.® La
RCIU es una entidad que condiciona mayor morbimor-
talidad perinatal, mayor incidencia de problemas a
corto y largo plazo en la infancia, y es factor de ries-
go para patologias cardiovasculares y metabdlicas.*’

La RCIU se refiere a un proceso que origina una
disminucién de patron esperado de crecimiento fetal,
llevando a alteracion del potencial del crecimiento del
feto.>#4810 Respecto a un recién nacido PBEG, indi-
ca un neonato con peso al nacer menor del limite
predeterminado.®°!! La RCIU se define como recién
nacidos pequefios para la edad gestacional, con peso
al nacimiento menor a percentil 10 o percentil 3 del
promedio para su edad gestacional, ademas del peso
se incluyen talla y perimetro cefalico;'? nuestro re-
cién nacido reuni6 estos criterios, por lo que se defi-
ni6 como un RCIU. Algunos de estos neonatos expe-
rimentan problemas tempranos como asfixia, poliglo-
bulia, hipotermia, hipoglucemia; el caso de nuestro
paciente no las presentd. Las manifestaciones tar-
dias incluyen déficit de crecimiento a largo plazo, al-
teraciones en su desarrollo neuroldgico, con pocas
posibilidades de mostrar crecimiento acelerado hacia
la adolescencia; muchos de estos recién nacidos
contindian con peso y talla baja en la edad adulta,
por esta razon se le contindia seguimiento neonatal y
pediatrico, para detectar y corregir alguno(s) de estos
problemas en forma temprana. Se ha descrito que en
estos recién nacidos con RCIU se desarrollara de for-
ma temprana el sindrome metabdlico del adulto, ca-
racterizado por diabetes mellitus tipo II, hipertension
arterial, obesidad, hipertrigliceridemia, hipercolestero-
lemia. Existen factores de riesgo maternos que favo-
recen el desarrollo de RCIU, entre ellos: tabaquismo,
uso de cocaina, embarazos multiples, infecciones
maternas, hipertension arterial; dentro de los factores
placentarios destacan gestacién multiple, placenta
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Cuadro I. Diferencias entre los recién nacidos con restriccién en el crecimiento intrauterino simétrico y asimétrico.

Caracteristicas

Simétrico

Asimétrico

Perimetro cefélico (PC) en relacion al
cuerpo

Tiempo de inicio

Indice ponderal

Crecimiento

Riesgo de depresion perinatal
Flujo sanguineo a arteria carétida

Niveles de glucégeno, glucosa y acidos
grasos

Etiologia

Perimetro cefélico proporcional al cuerpo

Temprano antes del tercer trimestre

Normal

Crecimiento potencial disminuido

Bajo

Normal

Glucégeno y 4cidos grasos normales;
bajo riesgo de hipoglucemia

Intrinseca

Asociada a anormalidades cromosémi-
cas, infeccion congénita, errores inna-
tos del metabolismo, drogas maternas

Porcentaje de perimetro cefalico mayor
que el cuerpo

Tardio

Bajo

Comprometido

Alto

Elevado

Bajos niveles de dcidos grasos y glucé-
geno; alto riesgo de hipoglucemia

Ambiental

Asociada a insuficiencia ttero-placenta-
ria por preeclampsia, hipertensién ar-
terial crénica o diabetes severa

previa, en el caso que presentamos la madre nego
estos antecedentes, como factores fetales encontra-
mos anomalias congénitas, alteraciones metabdlicas
e infecciones congénitas,%10.14-1% nyestro recién na-
cido, si tiene el antecedente de la genopatia ya estu-
diada y diagnosticada por parte del padre.

La incidencia de RCIU varia, en Chile se reporta
gue es de 3-10% con morbilidad del 80%; en Estados
Unidos de América 5%; en Africa 18% y en Filipinas
20%. En México la incidencia es del 8.5%;5'213 en
nuestra unidad en el Hospital General de México se
reporta 9.8% en el 2006.

La RCIU se considera patoldgica dividiéndose en
dos categorias: simétrico y asimétrico.#57810 RCIU
simétrico representa el 20% de los casos, tiene
como causa intrinseca las cromosomopatias y, en
las extrinsecas, a los procesos infecciosos mater-
nos; inicia en el primer trimestre y se asocia a ano-
malias fetales. Se deben realizar mediciones para
obtener relacion perimetro cefalico/perimetro abdomi-
nal normal; por ultrasonido Doppler la arteria umbilical
es normal; existe disminucion proporcional en la lon-
gitud, peso y perimetro cefélico para la edad gesta-
cional. Estas caracteristicas en la somatometria y
fenotipicas las presentd nuestro recién nacido, ade-
mas del antecedente del padre con esta genopatia.

La RCIU de tipo asimétrico representa el 80% de los
casos. Tiene como causa extrinseca una insuficiencia
placentaria. Inicia a las 27 semanas de gestacion y es
rara la presencia de anomalias fetales. El ultrasonido
Doppler de la arteria umbilical es anormal, con una dis-
minucioén de la longitud y peso para la edad gestacional,
no incluye al perimetro cefalico®>° (Cuadro I).
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La RCIU se asocia a sindromes como trisomia 13,
18 y 21, enanismo Mulibery, Dubowitz, Bloom y sin-
drome de Russell-Silver (que es el caso de nuestro
paciente), entre otros.3?2

La tasa de mortalidad en neonatos con RCIU es
10 a 20 veces mayor, debido a hipoxia (crénica, pe-
rinatal y secuelas de hipoxia) y anomalias congéni-
tas y/o cromosomicas. Existen otras complicaciones
que se pueden presentar en estos recién nacidos con
RCI como policitemia, hiperbilirrubinemia e hipogluce-
mia, asfixia y acidosis,?>® niveles elevados de eri-
tropoyetina y hematdcrito, secundarios a hipoxia in
Utero.341620 En el caso de nuestro recién nacido,
s6lo manifesto hiperbilirrubinemia que cedié al mane-
jo con fototerapia.

Respecto a malformaciones congénitas asocia-
das?! de tipo cromosémicas, hasta el momento no
ha habido reporte de ninguna anormalidad en nuestro
paciente.

Se reporta una mayor tasa de enfermedades car-
diovasculares como hipertension arterial y diabetes
mellitus tipo Il. Las madres que fueron pequefias para
edad gestacional, sus hijos tuvieron mayor incidencia
de ser prematuros o pequefios a edad gestacio-
nal®822 y de presentar secuelas neurolégicas como
crisis convulsivas, retardo mental, retraso del apren-
dizaje, alteraciones motoras.>4

Debido a las complicaciones fetales, es necesario
establecer un diagnostico prenatal por medio de la
historia clinica prenatal con la identificacion de facto-
res de riesgo, como en el caso de nuestro recién na-
cido, evaluacion de fondo uterino concordante con
amenorrea para evitar la uteroinhibicion, detectando-
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se 40% de las RCIU, evaluacién de ganancia ponde-
ral materna, medicién por ultrasonido de liquido am-
niético, perimetro abdominal, diametro biparietal, per-
fil biofisico, entre otros, mediciones que deben reali-
zarse entre las semanas 18 y 20 de gestacion. La
importancia de efectuar un adecuado diagndstico pre-
natal es establecer una adecuada planeacion de las
intervenciones perinatales.*51°

Hay repercusiones endocrinoldgicas asociadas al
sindrome metabdlico del adulto, un 85 a 90% de es-
tos pacientes tardan entre dos a tres afios en recupe-
rar su peso y talla normal, 10 al 15% persisten con
peso y talla baja en la edad adulta como en este
caso, el padre tiene un peso de 34 kg, talla de 142
cm y perimetro cefalico de 53 cm, por debajo de per-
centila 3.2

Dentro del manejo materno se indica aporte de
oxigeno, tratamiento nutricional con micronutrientes
como acido folico y hierro para reducir la incidencia
de la RCIU y morbilidad neonatal.??®> Se menciona
uso de aspirina a dosis bajas para incrementar la per-
fusion placentaria, pero se deben valorar efectos so-
bre el feto. En caso de haber baja reserva fetal, se
decide la resolucion del embarazo;*? esta fue la indi-
cacién de la operaciéon ceséarea en el caso que pre-
sentamos.

Este paciente continGia su seguimiento en consul-
ta externa de neonatologia y genética, a fin de man-
tener un control a mediano y largo plazo.
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