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Sindrome de Robinow.
Relato de caso y revision de la literatura
Robinow syndrome. Case report and literature review
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Resumen

Introduccidn: El Sindrome de Robinow (SR), descrita por primera vez en 1969, es un sindrome genético autosémico con
predominancia en la forma recesiva, inclusive de caracter mas severo, raro, con poco mas de 100 casos relatados en la
literatura. Caso clinico: En el presente trabajo relatamos el caso de un paciente masculino de 21 afos, portador de retardo
mental, epilepsia y malformacion 6sea en miembros superiores con fusién de radio y cubito. Conclusiones: Caracterizada
por baja estatura, anormalidades en el crdneo, cara, genitales externos y defectos de segmentacion vertebral, representa un
diagnéstico dificil.

Palabras clave: Sindrome de Robinow, Enanismo, Cara fetal, Braquimelia mesomélica.

Abstract

Introduction: Robinow Syndrome (RS), first described in 1969, is an autosomal syndrome with predominance in the recessive
inheritance, also the most severe, rare character, with just over 100 cases reported in the literature. Case report: In the pre-
sent work, we report the case of a male patient of 21 years, suffering from mental retardation, epilepsy and bone malformation
in the upper limbs with fusion of radius and ulna. Conclusions: Characterized by short stature and abnormalities in the head,
face, external genitalia and vertebral segmentation defects, presents a diagnosis with great difficulties.
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Introduccion

El sindrome de Robinow (SR) fue des-
crito por primera vez por Meinhard
Robinow en 1969 cuando describié
una diferente forma de enanismo en
miembros de una misma familia. El SR
es una enfermedad genética rara, con
una prevalencia de 1:500.000 nifios en

el mundo, con incidencia en hombres y
mujeres. (Hosalkar et al 2002).

El sindrome puede presentar dos for-
mas de herencia: autosémica domi-
nante y autosémica recesiva. La forma
recesiva es mas severa y caracterizada
por fusion de las vértebras y arcos cos-
tales, hemivértebras, luxacion de la ca-
beza del radio y posee mayor mortali-

dad (Patton et al 2002). La mutacion en
el gen ROR2 es la causa para la forma
recesiva de la enfermedad, mientras la
forma dominante presenta mutacion en
el gen WNT5A (Person et al 2010).

El objetivo de este articulo es realizar
un relato de caso sobre el sindrome
mencionado, ademas de una revision
de la literatura. El paciente de este
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trabajo concordd en ceder sus datos y
resultados de examenes para la con-
feccién de este articulo. Ninguno de los
autores presenta conflicto de intereses.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino, 21 afos,
residente de zona rural, fue atendido
en el consultorio de neurologia para
“control de epilepsia”. A pesar del mo-
tivo de consulta enfocado al control de
la epilepsia, las caracteristicas fisicas
y morfolégicas de la cara fueron un
motivo para mayor investigacion de
sus hallazgos. El paciente acompana-
do por su padre, presentaba historia
de epilepsia iniciada a los 11 afios de
edad, siendo la ultima crisis ocurrida
hace 3 afios. Hacia uso regular de Aci-
do Valproico hace 6 afios. Niega inter-
naciones o procedimientos quirurgicos.
Caminé a los 2 afos de edad y habld
a los 3 afos. Presentd dificultad en el
aprendizaje escolar, estudiando sola-
mente hasta el 5° afio. Tiene 7 herma-
nos, ninguno de los cuales posee algu-
na comorbilidad. Su padre es portador
de Hipertensidon Arterial Sistémica vy
Diabetes Mellitus, y su madre sufre de
anemia no especificada. Niega presen-
cia de enfermedades semejantes en
otros familiares.

En el examen neurolégico exhibia tre-
mor fino de extremidades, sin altera-
ciones de la marcha o motricidad. Sin
alteraciones de pares craneanos. Se
observd que el paciente no realizaba
supinacién del antebrazo (Figura 1 Ay
B). Disartria asociada a la anquiloglo-
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Figura 1. Miembro superior derecho. A- paciente realizando movimiento de pronacién del antebrazo;
B- paciente después de intentar realizar movimiento de supinacién del antebrazo.

sia. Se noto leve retardo mental. Fisi-
camente con baja estatura, caracteres
sexuales secundarios poco desarrolla-
dos, ademas de discreto hiperteloris-
mo.

Examenes complementarios: Tomo-
grafia computadorizada de craneo
evidenciando malformacion del cuer-
po calloso (Figura 2). Radiografia de
miembros superiores revelando fusion
del tercio proximal del radio y cubito
(Figura 3). Poseia tres electroencefalo-
gramas (EEQG), realizados en el 2008,
2011 y 2013 respectivamente. El EEG
de 2008 evidenciaba actividad paroxis-
tica parietoccipital con predominio a la
derecha. En el 2011 presentaba activi-
dad cerebral asimétrica temporal y el
examen realizado en el 2013 estaba
sin alteraciones.

Discusion

El sindrome de Robinow es un des-

Figura 2. Tomografia de craneo sin contraste
evidenciando atrofia del cuerpo calloso.

orden genético raro caracterizado por
baja estatura y anormalidades en la
cabeza, cara y genitales externos, aso-
ciado con defectos en la segmentacion
vertebral. Existen mas de 100 casos
que han sido relatados en la literatura
desde su primera descripcion. La trans-

Figura 3. Radiografia de miembros superiores evidenciando fusion del tercio proximal del radio y cubito.
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Tabla 1.

Alteraciones encontradas en los pacientes con Sindrome de Robinow y
sus respectivas frecuencias. Basado en Sanz et al

Caracteristica Frecuencia
Craneo-facial

Macrocefalia 41%
Frente amplia 96%
Hipertelorismo 100%
Nariz corta 100%
Nariz nasal ancha 96%
Narinas antevertidas 96%
Mudsculo-esquelético

Talla baja 78%
Braquimelia mesomélica 100%
Clinodactilia 82%
Anomalias vertebrales 54%
Escoliosis progresiva 35%
Defectos costales 31%
Urogenital

Hipoplasia genital 89%
Criptorquidia 53%
Hidronefrosis 25%
Complicaciones cardiacas y pulmonares 17%
Deterioro cognitivo 27%

mision del sindrome puede presentar
un patrén autosémico dominante o re-
cesivo (Hosalkar et al 2002).

La incidencia es de 1/500.000 perso-
nas con igual frecuencia entre sexos.
La prevalencia es baja, y 5-10% de los
ninos mueren en la infancia por proble-
mas cardiacos (Suresh et al 2008).

El gen para el sindrome Robinow au-
tosémico recesivo fue localizado en
el cromosoma 9922 entre los marca-
dores D9S1836 y D9S1803. EI ROR2
también fue localizado en esta region y
mutaciones heterocigdticas han revela-
do que causan la condicién autosémica
dominante para braquidactilia B, que
esta caracterizada por la deficiencia
terminal de los dedos de las manos y
los pies. Ademas, en algunos casos,
las mutaciones monocigdticas del
ROR2 causan enanismo mesomélico
(Patton et al 2002).

La ocurrencia de fenotipos distintos
asociados con mutaciones recesivas
y dominantes dentro de un unico gen
es raro, pero no inédito. La existencia
de casos clinicamente similares del
Sindrome Robinow heredadas de for-
ma autosdmica dominante levanta la
posibilidad de una mayor heterogenei-
dad genética de esta enfermedad. Es
posible que tales pacientes puedan ser
portadores de mutaciones en los genes

para el ligando u otros componentes
de la via ROR2 vy, si ese es el caso,
el descubrimiento de estos otros loci
ayudaria mucho en el asesoramiento
genético (Patton et al 2002) (Afzal, et
al 2002).

Este sindrome es conocido como “Sin-
drome de la cara fetal”, debido a que
una de sus principales caracteristicas
es la fascie semejante a un feto de
8 semanas de gestacion (Dios et al
1998). Los hallazgos faciales incluyen
craneo desproporcionalmente grande,
dolicocefalia, frente amplia, hipertelo-
rismo, hendiduras palpebrales amplias,
nariz corta y prominente con narinas
antevertidas, y labio superior en “V” in-
vertido (Tabla 1) (Suresh et al 2008).
Las anormalidades musculo-esqueléti-
cas incluyen baja estatura, braquimelia
mesomélica, falanges cortas de los de-
dos de las manos, y falanges distales
de los pulgares bifidos. La mayoria de
los casos poseen manos pequefias con
clinodactilia y braquimesofalangia del
5° dedo (Gorlin et al 1990). La forma
recesiva del sindrome posee caracte-
risticas mas severas, como hemivérte-
bra y/o fusién de vértebras, escoliosis
progresiva y anomalias de costillas.
Con frecuencia hay luxacion de la re-
gién proximal del radio y distal del cubi-
to (Robinow et al 1990).

Un hallazgo comun en los pacientes de
sexo masculino es la hipoplasia genital,
evidenciado luego del nacimiento. Ade-
mas, los testiculos, a pesar del tamafio
normal, frecuentemente son retracti-
les y hay criptorquidia. En mujeres, el
clitoris y los labios menores son hipo-
plasicos. Fueron descritos duplicacion
renal e hidronefrosis bilateral en algu-
nos casos (Kavehmanesh et al 2013).
Complicaciones pulmonares y cardia-
cas son comunes en estos pacientes,
y aproximadamente 5-10% de los afec-
tados sufren muerte prematura en la
infancia o adolescencia. En la mayoria
de los casos la inteligencia es normal,
mas puede haber retardo mental hasta
un 20% de los portadores del SR (Ho-
salkar et al 2002).

El diagndstico diferencial de esta pato-
logia incluye el sindrome de Aarskog y
la Acondroplasia. El sindrome de Aars-
kog es un desorden genético ligado al
cromosoma X, caracterizado por baja
estatura, dismorfismo craneo-facial,
manos Yy pies cortos y anormalidades
urogenitales. La fascie es bien caracte-
ristica, con rostro redondo, hiperteloris-
mo, hendiduras palpebrales inclinadas
para bajo, ptosis leve, nariz corta con
narinas antevertidas. Las manos son
cortas, con hipermovilidad de los dedos
e hiperextensibilidad de las articulacio-
nes interfalangicas proximales, clino-
dactilia también puede ser encontrada.
Las anormalidades genitales son mas
evidentes, con presencia de escroto en
chal, y es frecuente el criptorquidismo
unilateral o bilateral. Los problemas or-
topédicos incluyen cubito valgo, torsion
tibial interna, metatarso aducto, pie
plano e hipermovilidad de las articula-
ciones interfalangicas (Bozorgmehr et
al 2006).

La acondroplasia es un sindrome ge-
nético que afecta la osificacién endo-
condral, siendo una de las causas de
enanismo. El paciente reune caracte-
risticas clinicas tipicas, como baja es-
tatura, miembros cortos con predomi-
nio del segmento proximal, limitacion
de la extension de los codos, dedos de
las manos dispuestos en forma de tri-
dente, con separacién entre el tercer y
cuarto dedo. En el segmento cefdlico,
se observa macrocefalia, prominencia
frontal, hipoplasia facial, depresion del
puente nasal (nariz en silla de montar),
macrognatia, y la cavidad oral muestra
problemas de oclusion dentario. En el
tronco, las dimensiones longitudinales
son normales, aunque en algunas oca-
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siones ocurre disminucion del diametro
anteroposterior, lo que puede provocar
dificultades respiratorias y circulatorias
(Frade et al 2013).

El prondstico del sindrome de Robinow
generalmente es bueno, mas del 80%
de los pacientes presentan inteligencia
normal. El tratamiento de las deformi-
dades esqueléticas incluye ortesis o
correcciéon quirdrgica para la escolio-
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sis. Las deformidades del antebrazo
son corregibles hasta cierto punto por
el método ortopédico Callotaxis. El
uso de GH (hormona de crecimiento)
recombinante es conocido por aumen-
tar la tasa de crecimiento de los nifios
con deficiencia de GH coexistente (Ho-
salkar et al 2002). El Sindrome de Ro-
binow es una enfermedad rara que pre-
senta caracteristicas clinicas un tanto

peculiares. La realizacion del diagnos-
tico proporciona al paciente chance de
realizar la correcta identificacion de sus
malformaciones ocultas pudiendo asi
contribuir para mejor control de los sin-
tomas.
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