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PRESENTACION DE CASOS

Sindrome Peter’plus. Presentacion de un caso

Peter’plus syndrome: a case presentation

Carmen Maria Chiong Quesada,’ Juan Carlos Rodriguez Gomez,"
Alsy Lee Yero,™ Juan Carlos Lafontaine Terry"”

Resumen

El Sindrome Peter’Plus, es un raro desorden genético ca-
racterizado por baja talla, facie peculiar, anomalias ocu-
lares y retraso mental. Se describié una lactante blanca,
femenina, de 10 meses de edad, producto de un embarazo
gemelar dicigoético, con las caracteristicas antes mencio-
nadas, en la que se realizo el diagnostico de esta afeccion
aplicando el método clinico a través de la técnica compa-
rativa o de patron. Se realizé estudio cromosémico descar-
tandose la posibilidad de anomalias cromosomicas visibles
por técnicas citogenéticas convencionales. Es importante
conocer ¢ identificar las manifestaciones clinicas de este
sindrome para su diagnostico, rehabilitacion precoz y oftre-
cer asesoramiento genético a la familia sobre esta entidad
que es poco conocida.

Palabras clave: Sindrome Peter’ Plus, anomalia de Peter,
asesoramiento genético.

Abstract

Peter’ Plus syndrome is an infrequent genetic disease, cha-
racterized by low height, peculiar facial appearance, eye
anomalies and mental retardation. The clinical method,
combined with the comparative pattern technique just des-
cribed, was applied to a 10-months white female nursing
baby, born of a dizigotic pregnancy allowing diagnosing
the disease. A chromosomal study was carried out con-
firming the possibility of visible chromosomal anomalies
employing cytogenetic conventional techniques. It is im-
portant to know and identify these clinical symptoms in
order to diagnose the disease, starting early rehabilitation
and supplying the family with genetic counseling on this
little known ailment.

Keywords: Peter’ Plus syndrome, Peter’s anomaly, gene-
tic counseling.

Introduccion

El Sindrome Peter’Plus, descrito en 1984 por Van
Schooneveld es un raro desorden monogénico que se
hereda con un patrén autosdémico recesivo caracteri-
zado por baja talla, signos faciales caracteristicos,
anomalias oculares y retardo en el desarrollo psico-
motor. Todo este cuadro es causado por mutaciones
en el gen B3GALTL.!?

Es una entidad poco conocida, cuya frecuencia no
estd alin establecida, por ello resulta de interés pre-
sentar este caso por la importancia de conocer e iden-

tificar sus principales manifestaciones clinicas para
establecer un diagnostico precoz, lo que hace posible
la estimulacion e intervencion temprana, asi como
ofrecer asesoramiento genético a los padres.

Presentacion de caso

Para el diagnostico se aplicod el método clinico a
través de la técnica comparativa o de patron. En el
proceso de consentimiento informado se obtuvo
aceptacion por parte de los padres para el estudio, la
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toma de una fotografia de la paciente y la publicacion
del caso con la misma. El consentimiento fue dado
expreso y por escrito.

Caso Clinico

Lactante de 10 meses, blanca, femenina, cuyos pa-
dres de 29 y 30 afios son sanos y sin antecedentes pa-
tologicos familiares de interés. No consanguinidad.

Antecedentes Prenatales: Embarazo 1, Parto 1,
Aborto 0

Estudios ultrasonograficos: Embarazo gemelar
discordante.

Alfafetoproteina: Normal.

Hipertension gestacional en 3er trimestre.

Nacio a las 38 semanas de gestacion de un parto
por cesarea (embarazo gemelar), apgar 8/9, peso al
nacer 1 632 gramos y talla 37 cm. Su cogemela nacid
con peso: 2 585 gramos y talla: 49 cm.

A las 36 horas de nacida comenz6 con cuadros de
hipoglucemia, razén por la que present6d una convul-
sion tonica que evoluciond satisfactoriamente con
tratamiento. Su alimentacion fue realizada a través de
una sonda nasogastrica por presentar trastorno en la
deglucion. Para recuperar el peso normal se mantuvo
ingresada por 22 meses.

Los signos clinicos hallados en este caso y los des-
critos para el Sindrome Peter” Plus aparecen en la ta-
bla 1. La figura 1 permite apreciar los signos faciales
caracteristicos de la paciente.

Tabla 1: Signos clinicos descritos en el Sindrome
Peter’Plus y hallados en la paciente de este estudio

. f . . Presentes en el
Signos clinicos descritos

paciente
Retardo en crecimiento pre y postnatal +
Frente prominente +
Hipertelorismo -
Opacidad corneal +
Adherencias iridocorneales +
Fisuras palpebrales estrechas +
Nistagmo -
Otras alteraciones oftalmologicas estrabismo
Filtro largo +
Hipoplasia de la columela +
Labio superior fino +
Hendidura facial -
Micrognatia +
Hoyuelos preauriculares -
Orejas pequeilas y malformadas +
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Acortamiento rizomélico

Poca movilidad articular

Manos y pies pequeiios y anchos
Clinodactilia del 5to dedo

Defectos cardiacos septales

+ + + + o+

Alteraciones renales -

Retardo en el desarrollo psicomotor +

Hipertonicidad mus-
Otras cular en miembros
inferiores.
. . Se confirman la opaci-
Examen Oftalmoldgico: Fondo de Ojo,

. dad 1 y adheren-
Oftalmoscopia directa y gonoscopia. ac coriieal y adiieren

cias iridocorneales.

Cariotipo 46,XX

Signos presentes: +, ausentes:-

Figura 1. Signos faciales caracteristicos de la paciente con Sin-
drome Peter'Plus: Notese la opacidad corneal bilateral, estrabis-
mo, filtro largo, columela hipoplasica y el labio superior fino.

Discusion

El Sindrome Peter’ Plus, es un raro desorden mal-
formativo multiple de reciente descripcion, que pre-
senta un patron de herencia autosémico recesivo,
cuya frecuencia no ha sido aun establecida, pues solo
han sido descritos alrededor de 70 casos.>*El diagnds-



tico es eminentemente clinico. Se caracteriza por baja
talla desproporcionada con acortamiento rizomélico
de extremidades, a predominio de superiores, retra-
so mental de grado variable, signos faciales distinti-
vos y la anomalia de Peter: error embrioldgico en el
desarrollo ocular de la camara anterior que incluye
opacidad corneal y adherencias iridocorneales funda-
mentalmente, aunque puede estar asociado a glauco-
ma, cataratas y otras anomalias del cristalino, lo cual
compromete su capacidad visual.>*

Para el diagnoéstico de esta anomalia se realizo ex-
haustivo examen oftalmolégico a través del fondo de
o0jo y oftalmoscopia directa, siendo posible visualizar
la opacidad selectiva en ambas corneas. El estudio se
complemento con la gonoscopia, que confirmo el es-
trechamiento de la camara anterior producto de adhe-
rencias iridocorneales; por ello se enfatiza en la nece-
sidad de evaluacion oftalmoldgica inmediata, para un
adecuado manejo de esta anomalia descrita por Peter
en 1906, que puede presentarse como una condicion
aislada o formando parte de éste sindrome.>>

La hendidura facial es un signo frecuente, descrito
por varios autores. Aunque no esta presente en la pa-
ciente, dada la gran heterogeneidad y variabilidad en
la expresion de los sindromes genéticos, ésta si pre-
senta las manifestaciones clinicas principales descrita
por Smith y otros autores, suficientes para plantear el
diagnostico.'*’ El hipotiroidismo congénito y la defi-
ciencia de la hormona de crecimiento son alteracio-
nes endocrinas que también pueden verse asociadas,
como parte de su amplio espectro clinico.*°

La propésito es hija de padres no consanguineos
y Unica miembro afectada de la familia, su cogemela
es discordante para la enfermedad. El estudio citoge-
nético realizado fue normal, por lo que se descartd
la presencia de anomalias cromosdmicas visibles por
técnicas citogenéticas convencionales.

Desde el punto de vista molecular se conoce que
este sindrome es causado por mutaciones bialélicas
en el gen B3GALTL (siglas del inglés: beta 1,3 ga-
lactosil transferasa like) localizado en el cromosoma
13q12.3, que codifica una enzima cuya funcion esta
implicada en la glicosilacion. Sin embargo, aunque se
conoce el gen causal, el diagndstico de esta afeccion
se realiza teniendo en cuenta los criterios clinicos an-
tes mencionados, mas cuando no disponemos de estu-
dios complementarios para su confirmacion.'’!2

Es valido sefialar que las discapacidades visuales
y neuroldgicas que presenta esta paciente han mejo-
rado notablemente, por ello conocer sus principales
manifestaciones clinicas para realizar el diagnostico
precoz con fines preventivos, es de relevante impor-
tancia. Esto permite su rehabilitacion, mejorar signi-
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ficativamente la calidad de vida y el pronoéstico de sus
discapacidades, asi como asesorar a la familia sobre
esta infrecuente entidad.

Hoy, cuando multiples son los avances e investiga-
ciones obtenidos en el campo de la Genética Huma-
na, continia y se reafirma la aplicacion del método
clinico - por parte del médico - como una herramienta
fundamental, de gran utilidad, en el diagnostico y pre-
vencion de estas enfermedades, de origen genético,
que siguen siendo un desafio para la ciencia.
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