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RESUMEN

Reporte clinico de una nifia diminuta con severo retraso en crecimiento y desarrollo: con trastornos neurolégicos de pirami-
dalismo y convulsiones, retardo mental y dismorfia craneofacial, que requirié estudio genético. Se concluy6 que la nifia pade-
ce del sindrome de Da-Silva: conforme a los criterios de diagnésticos y la confirmacion de disgenesia del cuerpo calloso.
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SUMMARY

Clinical report of a dwarfish girl with delayed growth and development and neurological disorders of pyramidalism and seizures with
dysmorphed craniofacial and mental retardation. The genetic study concluded that the disorder was a Da-Silva syndrome: according
to the clinical findings and the diagnosis criteria, and the dysgenesia of corpus callosum.
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El sindrome de Da-Silva esta caracterizado por hipopla-
sia del cuerpo calloso, microcefalia, retardo mental se-
vero, camptodactilia, retardo del crecimiento y
neumonias recurrentes; lleva el nombre del médico que
lo describié en 1988, asumiendo que era un problema
de caracter autosémico recesivo.!

La asignacion del nombre a este sindrome fue pro-
puesto por Narita,? en 1994 al identificar un nifio de 6
meses con agenesia del cuerpo calloso, hipertonicidad
muscular severa, retardo en el crecimiento y desarrollo
psicomotor, microcefalia, orejas prominentes y retraso
en el desarrollo 6seo, sugirié que fuese llamado sindrome
de Da-Silva. Aunque es justo reconocer que desde 1977
Cao et al® habia reportado tres hermanos de padres no
consanguineo (un varén y dos mujeres), que padecian es-
pasmos infantiles con hipsarritmia, tenian microcefalia y
retardo mental severo y cuadriplejia espastica. Esta comu-
nicacion tiene como objeto reportar una nifia en edad es-
colar en el que se diagnostico este sindrome.
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REPORTE DEL CASO

Nifia producto de la primera gesta de una mujer de 40
afios y padre de 60 afios de edad: aparentemente sanos,
sin consanguinidad. Embarazo sin incidentes durante el pri-
mer trimestre, con ultrasonido al mes de gestacion y al ter-
cer mes. Al final de este trimestre tuvo amenaza de aborto
por lo que, supuestamente, se le practicé legrado: pero el
embarazo continud y se prolongd a 39 semanas. No tuvo
ninguna enfermedad durante la gestacion, ni exposicion a
teratégenos. Requirié cesarea por entrar en trabajo de
parto. Al nacimiento la nifia pesé 3.5 kg, talla 50 cm, peri-
metro cefalico 34 cm, valoracion de Apgar 7-9. Estuvo
hospitalizada dos dias y egreso con la madre.

Durante las revisiones periddicas de la nifia por su
pediatra, se encontrd que su crecimiento corporal y su
desarrollo psicomotor durante el primer afio de vida,
no eran adecuados: manteniendo la misma talla y peso
al nacimiento. No respondia a estimulos ambientales,
por lo que se sospecho que fuese sorda y ciega, por
atrofia del nervio dptico. Se confirmé su retardo en la
edad 6sea y se le identifico displasia bilateral de cadera
con ambos pies en equino varo. A los dos afios de su
peso era de 7 kg, y su longitud de 68 cm, perimetro
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cefélico de 43 cm. Un estudio de potenciales evocados
reveld: déficit de agudeza visual con disminucién en la
amplitud del campo de vision. A los tres afios se le encon-
tré con hipertonia, y sindrome piramidal con cuadriplejia
espastica y convulsiones ténico-clénicas generalizadas.
Una TAC craneal mostré hipoplasia del cuerpo calloso,
disgenesia cerebral y ausencia de las circunvoluciones
del cingulo (Figura 1), por lo que recibié tratamiento
con acido valproico y fenobarbital. Un ecocardiograma
descart6 cardiopatia y el estudio de tamizaje metabdli-
co no reveld anormalidades; el cariotipo de linfocitos en
sangre periférica con tincién de bandeo G, result6 nor-
mal: 46, XX.

A los 4 afios, por problemas para ser alimentada, se
le hizo una gastrostomia y se le coloc6 una sonda per-
manente para ser alimentada. A los cinco afios, por re-
flujo gastroesofagico extremo, incontrolable con
ranitidina, se le intervino practicandole fundoplicatura
de Nissen. Curs6, ademas, con estrabismo divergente e

intermitente, y ambliopia. Su retina normal y su visuali-
zacion actual han progresado a visién de colores, pero
con reduccioén del campo visual. Al no haber integrado,
a esa edad, un diagnéstico genético definitivo, fue reva-
lorada para estudio de dismorfologia.

Dismorfologia. En el estudio, a la edad de 7 afios, se
encontré que la nifia tenia un crecimiento lineal franca-
mente anormal para su edad: por abajo de la tercera
percentila. Las mediciones fueron: perimetros: cefélico
48 cm, toracico 58 cm, abdominal 54 cm; peso corporal
12 kg y talla 104 cm, microcefalia con dolicocefalia; fa-
cies caracteristica; frente amplia, cejas ralas, hipertelo-
rismo ocular, estrabismo divergente del ojo izquierdo,
puente nasal deprimido, narinas antevertidas, pabello-
nes articulares distréficos y de implantacion baja, filtrum
extenso; boca pequefia, labios delgados, moderada cur-
vatura del labio superior (Figura 2). Térax enjuto, apla-
nado, hipertelorismo mamario, orificio de gastrostomia
en region mesogastrica, abdomen blando depresible,

Figura 1. TAC craneal con hipo-
plasia del cuerpo calloso, disgene-
sia cerebral y ausencia de las
circunvoluciones del cingulo.
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genitales femeninos sin alteraciones; extremidades hi-
potrdficas con hipertonia y aumento de los reflejos os-
teotendinosos profundos; manos con clinodactilia y
rigidez dactilar; pies deformados en equino varo bilate-
ral (Figura 3).

DISCUSION

De acuerdo a los hallazgos del estudio dismdrfico, se
resumieron los hallazgos de la siguiente manera: pro-
ducto unico de gestacion de madre madura y padre de
edad avanzada con dismorfia y malformaciones eviden-
tes y retraso en su crecimiento y desarrollo. Sindrome
con malformaciones multiples, con afecciones graves y
defectos fisicos; pleiotropismo por afeccion en diferen-
tes aparatos y sistemas, sin datos de embriopatia o feto-
patia: pues al nacimiento no manifesté alteraciones.
Datos de enfermedad genética no cromosomica con
cariotipo normal, sin déficit enziméatico por tamizaje
metabdlico y sin alteraciones, gran expresividad y afec-
cion fenotipica severa de penetrancia alta, por su grado
de expresion. Se piensa en herencia autosémica recesi-
va; padres probablemente heterocigotos no afectados

Figura 2. Microcefalia, facies peculiar, hipertelorismo ocular,
estrabismo divergente, pabellones auriculares distroficos.
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y, ademas, en otras familias afectadas de pacientes de
ambos sexo0s.45

Por tener como criterios mayores: agenesia del
cuerpo calloso, edad désea retardada, rigidez, espastici-
dad, retardo mental, microcefalia, hipertonia, estatura
severamente disminuida y, como criterios menores hi-
perreflexia osteotendinosa, se integré el diagnéstico
del sindrome de Da-Silva.

Una vez planteado el diagndstico, lo conducente era
sugerir a los padres quién podria darles consejo por ain
estar en perfodo fértil, pero no se encontraron datos po-
sitivos en el “arbol” familiar, lo que podria sugerir que el
caso pudiera ser debido a una mutacion de novo. Asi
pues, el manejo de la nifia ha proseguido de manera mul-
tidisciplinaria por: pediatria, neurologia, cirugia pediatri-
ca, gastroenterologia, oftalmologia, ortopedia, medicina
fisica y rehabilitacion, aunque con grandes limitaciones en
el tratamiento por sus multiples defectos, limitaciones y
problemas intercurrentes; sin embargo la identificacion
de su sindrome evitara la incertidumbre de los padres y

Figura 3. Paciente diminuta, hipotrdfica, con extremidades
hipertdnicas e hiperrefléxicas.
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permitira una mejor definicién en el manejo médico, con
un mejor enfoque integral en su atencion.®’
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