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Presentacion de un caso con sindrome Setleis y cardiopatia congénita.

A case presentation with Setleis syndrome and congenital cardiopathy.

Norma Elena de Leon Ojeda,’ Maria Teresa Pérez Mateo,” Estela Morales Peralta."

Resumen

El sindrome Setleis, también conocido como displasia
dérmica focal facial, es una entidad de causa genética en
la que se han descrito casos compatibles con herencia
autosémica tanto dominante como recesiva, caracterizada
por marcas bitemporales que recuerdan la aplicacion de
forceps. Describimos un paciente con cardiopatia congénita,
hallazgos clinicos de hipoplasia dérmica temporoparietal
bilateral, discromia en piel y asimetria corporal. Hasta la
fecha se han descrito pocos casos con esta afeccion, por lo
que constituye una entidad clinica en la que es necesario
conocer las manifestaciones de los pacientes que la padecen
a fin de ser delineada.

Palabras clave: Sindrome Setleis, displasia dérmica
focal facial, sindrome de marcas de forceps bitemporales,
discromia en piel, cardiopatia congénita.

Abstract

Setleis syndrome is a genetic disease with focal facial dermal
hypoplasia reminding forceps temporal marks. Previous
articles have discussed this disease in cases compatible
with autosomal inheritance, both dominant and recessive.
This report describes a patient with congenital cardiopathy,
bitemporal marks because of dermal hypoplasia and skin
changes with hyper and hypopigmented areas in skin, as
well as asymmetric limbs. To date this is the first published
Cuban case with clinical signs of Setleis syndrome. A few
cases have been previously described with this clinical
disorder in international publications, a fact that makes
it important to know clinical signs in patients in order to
describe the syndrome correctly.

Keywords: Setleis syndrome, focal facial dermal dyspla-
sia, bitemporal forceps marks syndrome, skin discolor-
ation, congenital cardiopathy.

Introduccion

El sindrome Setleis fue descrito por primera vez en
1963 en cinco miembros de una familia puertorriquefia
con marcas bitemporales que recordaban huellas
de aplicacion de forceps, anomalias en pestafias y
trastornos pigmentarios en piel.! Es también conocido
como sindrome de las marcas de forceps bitemporales
y displasia dérmica focal facial tipo II. Se ha postulado
como génesis de los defectos congénitos un fallo
parcial en la penetracion del mesodermo en el borde
diencefalico.?

Hasta la fecha se han descrito pocos casos incluyendo
familias con patrones de herencia autosémica:
dominante y recesiva, por lo que se requiere de
aunar la experiencia médica a fin de contribuir a la
delineacion de esta afeccion. ¢

Motivados por el estudio clinico de un primer paciente

en Cuba con hipoplasia dérmica focal bitemporal,
cardiopatia congénita y manifestaciones cutaneas y
esqueléticas, es que decidimos publicar este caso.

Presentacion del caso

Se presenta un paciente remitido del Cardiocentro
“William Soler” al Departamento de Genética Clinica
del Hospital Pediatrico Docente “William Soler”, La
Habana, Cuba, por presentar cardiopatia congénita y
otros defectos congénitos.

Caso: Transicional masculino, mestizo, de 4 afios de
edad, hijo Unico de padres sin defectos congénitos
visibles al examen fisico, no consanguineos, en
edades de bajo riesgo genético, con antecedentes
de salud. Dentro de los antecedentes prenatales se
recogen: amenaza de aborto en el primer trimestre,
hipertension arterial gestacional controlada con dieta,
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disminucion de los movimientos fetales en intensidad
y cantidad y crecimiento intrauterino retardado
asimétrico en el tercer trimestre. Nacid por cesarea
indicada por toxemia a las 37 semanas con 1600 g
de peso y tuvo una hipoxia leve al nacimiento. Se
le diagnostico por ecocardiografia defecto septal
interventricular  conoventricular, subaortico 'y
perimembranoso con banda muscular no obstructiva
del ventriculo derecho, ductus arterioso permeable y
vena cava superior izquierda persistente.

Al examen fisico encontramos plagiocefalia, metopica
algo prominente, asimetria facial con microsomia
derecha, frente amplia con hoyuelos parietotemporales
bilaterales y simétricos en zonas con alopecia parcial
alrededor de ellos, cabello implantado en la frente
normalmente pero de baja implantacion en zona
cercana a las cejas (temporales), desorganizacion de la
ceja izquierda en su tercio externo, fisuras palpebrales
antimongoloides, plenitud periorbitaria y epicanto
bilateral, ligera ptosis palpebral izquierda, pestafias
distribuidas aleatoriamente en forma de cordén, no de
una o dos hileras, fi/trum borrado, boca pequeia, orejas
de baja implantacion, rotadas posteriormente con
hélix grueso, hoyuelo preauricular derecho, l6bulos
engrosados y angulados en su unién con el hélix
(Figuras 1 y 2) Asimetria corporal con microsomia
derecha y discromia en la region medial del tronco
que marca la linea media con zonas hipopigmentadas
irregulares e hiperpigmentacion de las falanges
distales de manos y pies. Mancha hipercromica de
contornos mal definidos en hemiabdomen izquierdo
que abarca flanco, cresta iliaca y miembro inferior
izquierdo, que presenta ademas hipercrecimiento
de partes Oseas y blandas en ese miembro (Figura
3) Hiperpigmentacion axilar bilateral con zona de
hipopigmentacion en axila izquierda. Piel ictiosiforme
en miembros inferiores. Hernia inguino-escrotal
izquierda, micropene e hipospadias balanica.

Figura 1: Asimetria facial con microsomia derecha.
Asimetria de las orejas. Cortesia del paciente y su
madre.
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Figura 2: Hoyuelo parietal con alopecia alrededor
del defecto y distribucion del cabello frontal cercano
a las cejas. Cortesia del paciente y su madre.

Figura 3: Hiperpigmentacion de hemicuerpo
izquierdo con color de la piel mas claro cercano a la
linea media. Cortesia del paciente y su madre.

Hipoacusia sensorineural bilateral moderada.
Cariotipo en sangre periférica realizado con técnica
GTG, a una resolucion de 450 bandas y analizadas 15
metafases y resultado normal.

Para la publicacion de esta informacion y de las
fotografias se solicitd consentimiento a la madre
la cual estuvo de acuerdo en que se hiciera para su
divulgacion con fines cientificos a quien agradecemos
por su colaboracion.

Discusion

En la literatura se ha referido el término displasias
dérmicas faciales focales para agrupar los defectos
del desarrollo que tienen como caracteristica comtn
las lesiones faciales aparentemente cicatrizales, y se
clasificaron en tipo I autosémico dominante, tipo II
autosomico recesivo y el tipo III con otras anomalias
faciales, también conocido como sindrome Setleis.
Esta terminologia también incluye defectos focales
en otras zonas faciales.”

El hallazgo comun que distingue el sindrome Setleis
es la hipoplasia dérmica en regiones temporales como
se presenta en este caso, solo que la alopecia alrededor



de estos hoyuelos no esta descrita en todos los casos.
Como otros hallazgos importantes se encuentran
las anomalias de cejas y pestafias y los trastornos
pigmentarios de piel, que en este paciente se presentan
y hacen manifiesto el componente ectodérmico del
defecto.” 1

Acorde con las caracteristicas clinicas en los casos
reportados, hay algunos signos como la plenitud
periorbitaria que no es constante, no obstante los
parpados inferiores estan abotagados, no asi los
parpados superiores.>*!° El parpado izquierdo es
ptosico.

Las caracteristicas de las lesiones temporales se
presentan como un espectro. En una familia alemana,
con multiples afectados de diferentes sexos en todas
las generaciones, casi todos los casos tienen franca
atrofia de la piel y no son visibles los hoyuelos
temporales.?

Este paciente no tiene facie tosca, no presenta el

Norma Elena de Leon Ojeda.

hoyuelo en la barbilla, hiperpigmentacion en la zona
de las par6tidas, ni nistagmo.>* No tiene la tipica
apariencia del labio superior con el contorno en V
invertida, aunque coincide el filtrum largo y borrado
como un hallazgo comun entre las fotografias
consultadas de los casos ya reportados.

No estd descrita en otros casos la asimetria facial
y metopica prominente. En cuanto a defectos
congénitos asociados, nuestro paciente tiene: hernia
inguinoescrotal, anomalias genitales y cardiopatia
congénita. Esta ultima no esta reportada en todos los
casos y en este paciente consiste en comunicacion
interventricular, subaortica y perimembranosa con
banda muscular no obstructiva y persistencia de
conducto arterioso que fueron reparados, y vena
cava superior izquierda persistente, defectos no
relacionados etiopatogénicamente entre si.

Acorde con los hallazgos descritos en otros casos, la
tabla 1 resume los presentes en este paciente.

Tabla 1. Hallazgos clinicos presentes en este paciente ya descritos en la literatura revisada y otros presentes en

este caso y no descritos previamente.

Signos Presentes (ya descritos en otros casos)

Otros Signos en este Caso

Craneofaciales

Escafocefalia, dolicocefalia o microcefalia
Hipoplasia dérmica focal parietotemporales

Marcas de forceps con alopecia
Linea frontal del cabello baja

Doble hilera 6 ausencia de pestafias
Plenitud periorbitaria

Ptosis Parpebral izquierda

Fisuras parpebrales antimongoloides
Pliegues epicanticos

Puente nasal aplanado

Narinas finas

Micrognatia.

Asimetria facial
Metdpica prominente

Filtrum largo con pilares borrados
Hoyuelo preauricular derecho

Cardiovasculares
Defecto septal interventricular

Banda muscular no obstructiva.
Vena cava superior izquierda persistente.
Persistencia del conducto arterioso

Cutaneos
Hipoplasia 6 aplasia de piel en parches
Despigmentacion 6 hiperpigmentacion en parches
Manchas café con leche.

Piel ictiosiforme en miembros inferiores

Otros
Anomalias genitales

Discapacidad intelectual----No evaluable en este caso por

la edad.

Hernia inguinoescrotal
Hipoacusia sensorineural moderada
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Respectoalaetiologiade este sindrome se ha planteado
que sea autosomico recesivo y también autosomico
dominante con penetrancia reducida y expresividad
variable.? Los estudios moleculares recién publicados
involucran mutaciones homocigdticas sin sentido
del gen TWIST 2 que codifica para el factor de
transcripcion bHLH.’

Este es el primer caso reportado en una familia sin
antecedentes familiares y padres no consanguineos,

por cuanto el tipo de herencia podria ser autosomica
recesiva o debido a una nueva mutacion autosomica
dominante. No podemos descartar un sindrome por
genes contiguos por la presencia de otros defectos
concomitantes no descritos en la literatura.

Agradecimientos: Al paciente y su mama que
colaboraron en la compilacion de informacion familiar
y en la toma de fotografias.
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