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Paciente 4

Masculino. :

Periodo de estudio (edad): 30 enero 1995 (7 meses) al 07 mayo 1995 (10 meses).

Paciente originario del estado de México, producto del segundo embarazo; padres
aparentemente sanos, ambos de 19 afios de edad, no consanguineos. En el primer embarazo
se refiere aborto espontaneo en el primer trimestre, se desconoce la causa, no se realizd
estudio patoldgico. Durante el segundo embarazo, cursé con cervicovaginitis, recibiendo
tratamiento local (sin especificar tipo de farmaco empleado ni tiempo de la gestacion). Se
obtiene por cesarea por presentacion pélvica, a las 40 SDG, con un peso de 2775g
(adecuado para la edad gestacional), desconoce apgar, refiriéndose con “multiples
contracturas” desde su nacimiento, se inicia tratamiento para pie equino varo bilateral, en
hospital de segundo nivel con aparatos de yeso. Acude al Instituto Nacional de Pediatria
por presencia de cuadro neumonico a la edad de 7 meses, por lo que se ingresa para su
tratamiento y estudio del sindrome dismérfico.

A la exploracion fisica se refiere con talla baja (54cm), fontanela anterior amplia,
facies inexpresiva y estrabismo convergente. Presenta micrognatia, paladar ojival y apertura
estrecha de la boca; los pabellones auriculares son displasicos y grandes; el cuello con
presencia de pterigién lateral y limitacion para la rotacion. En térax, se refiere soplo
sistolico en segundo espacio intercostal. Abdomen con presencia de hernia umbilical;
genitales con criptorquidia bilateral, ambos testiculos en canal inguinal. En los miembros
superiores, presenta pterigion antecubil  limitacién para la extensién en codos, pterigion
interdigital, camptodactilia y displasia ungueal. En miembros inferiores, se describe
limitacién para la abduccién de ambas caderas, presencia de pterigién popliteo, limitacién
para la extension de rodillas y pie equino varo bilateral.

Dentro de los estudios de gabinete, la radiografia de térax y columna vertebral en
donde muestran costillas anchas y escoliosis derecha en region dorsal media
respectivamente. Ultrasonido transfontanelar con dilatacién ventricular moderada, atrofia
cortico-subcortical y probable disgenesia del cuerpo calloso. El ecocardiograma reporta una
comunicacion interauricular de 0.5cm. Cuenta con cariotipo 46 XY.

Durante su tiempo de estudio (tres meses), present6 dos internamientos por cuadros
neumonicos, asf como historia de vémitos y regurgitaciones post-prandiales por lo que se
solicité serie es6fago-gastro-duodenal reportiandose reflujo gastroesofigico moderado.
Siendo manejado por el servicio de gastroenterologia pediatrica por reflujo gastroesofagico
y desnutricion, asi como por los servicios de ortopedia y rehabilitacién. Falleci en su casa,
a la edad de diez meses, con diagndstico de probable broncoaspiracidn, no se realizé
necropsia.





















Arbol genealégico del paciente No. 7

/@ Obito a los 8 meses [ Ceguera alos 30afios
por intoxicacién

m Finado por arma de fuego

Finado por complicacién de Enf.
Acido-péptica

Paciente 8

Masculino.

Periodo de estudio (edad): 21 de Febrero 2007 (14 afios) a la fecha.

Se trata de paciente proveniente del estado de Veracruz, quién acude al Instituto Nacional
de Pediatria para estudio de sindrome dismoérfico.

Hijo del primer embarazo de una madre de 18 afios y padre de 24 afios,
aparentemente sanos, quienes niegan consanguinidad aunque ambos son originarios de la
misma comunidad que cuenta con una poblacién de 500 familias. Tiene cuatro hermanos
menores (dos mujeres y dos hombres) aparentemente sanos. Se refiere embarazo que cursa
con amenaza de parto pretérmino al sexto mes de gestacién, manejada con reposo y
tratamiento médico no especificado; refiere movimientos fetales al cuarto mes de gestacion,
niega ingesta de teratogenos, no se realizé ultrasonido prenatal. Nace por parto eutécico en
un centro de salud, a las 38 semanas de gestacion, no recuerda peso, talla y apgar. No se
detectd ninguna malformacion al nacimiento, egresandose como recién nacido sano. Al afio
y medio de edad, acude al centro de salud por talla baja, detectindose soplo cardiaco y
anquilosis de rodilla derecha, por lo que es referido a un hospital de segundo nivel (IMSS)
en donde se realizé “alargamiento del tend6n de la rodilla derecha”, sin embargo pierde la
seguridad social a los cuatro afios de edad, sin ser visto por algin facultativo hasta los
catorce afios que acude a nuestra institucion.
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