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Otras al.teraciones en el sistema nervioso central raramente descritas
incluyen microcefalia, braquicefalia, disartria y dispraxia (Burke y Janes,1995) asi
como datos de autismo (Rocella,1999; Ho y. cols.,1997). En pacientes a quienes
se les realiz6 tomografia axial computada (TAC) cerebral se han reportado quistes
subaracnoideos, calcificacion lateral al ventriculo derecho, atrofia cerebral y
cerebelosa pero sin malformaciones de sistema nervioso central (Kawame vy
cols.,1999), hidrocefalia (Kasuya y cols.,1998), hipotrofia de nervios oépticos,
polimicrogiria (Di Gennaro y cols.,1999) y en un paciente al que se le realizd
estudio de imagen por resonancia magnética de craneo se encontré atrofia
vermiana e hipomielinizacién (Bereket y cols.,2001). La TAC cerébral de nuestro
paciente fue normal lo que también fue referido en los pacientes de Halal y
cols.,1989.

f) Desarrollo somatico

Se sugiere en la literatura que el retraso en el crecimiento no deberia
considerarse como un criterio diagnéstico absoluto ya que existen reportes de
pacientes con talla normal (Kawame y cols.,1999; Philip y cols.,1992; Schrander—
Stumpel y cols.,1994), sin embargo, es importante aclarar que en la descripcion
original (Niikkawa y cols.,1988) se mencionan 11 pacientes con talla en percentilas
normales pero ninguno rebasé la percentila 5. El paciente del presente reporte
tuvo talla normal al nacimiento pero posteriormente se consider6 baja, por lo
menos desde los 5 anos de edad ya que no fue posible conseguir las tallas

previas.
g) A nomalias viscerales asociadas

La alteracion visceral mas frecuente que ocurre en el 31%-39% de los
casos es la cardiopatia congénita (Nikkawa y cols.,1988; Kawame y cols.,1999;
Wilson,1998; Galan-Gomez y cols.,1995) como ventriculo Unico con auricula

comun, defecto septal ventricular (Wang y cols.,1994), defecto septal auricular,















Durante algun tiempo se sostuvo la hipotesis de que esta entidad era
causada por genes contiguos. Esto ya ha sido discutido por otros autores (Makita
y cols.,1999; Franceschini y cols.,1993) que.reportaron pacientes con fenotipo de
SK y de Van der Woude lo que sugeria una causa comun por la presencia de dos
mutaciones dominantes; la explicacién posible que sugerian estos autores era que
ambos sindromes fueran causados por genes localizados estrechamente
(contiguos). A este respecto hubo que tomar en cuenta que las hendiduras
labiopalatinas (labio hendido, labio y paladar hendido, paladar hendido) y la
hipodoncia podian estar presentes en ambos sindromes, aunque.ocasionalmente
la hipodoncia es la uUnica expresion del sindrome de Van de}' Woude. Sin
embargo, el cariotipo de alta resolucién no demostré ninguna delecion y Makita y
cols.,1999 no encontraron delecién en la region critica para sindrome de Van der
Woude en 1932-q41 (Bocian y Walker,1987) mediante analisis con microsatélites

y FISH (siglas en inglés de hibridacién in situ por fluorescencia) en su paciente.

Por otro lado, existen tres estudios que han buscado delecion en la regién
cromosoémica de la secuencia de DiGeorge (22911) en pacientes con SK e
inmunodeficiencia sin poder evidenciarla (Hughes y Davies,1993; Li y cols.,1996;

Chrzanowska y cols., 1998).

La mayoria de los pacientes, como el nuestro, tienen cariotipo normal; sin
embargo, existen casos que cursan con diversas alteraciones cromosémicas por
lo que se han sugerido loci probables para el gen del SK de acuerdo a las

alteraciones citogenéticas encontradas.

Asi, Nilkkawa y cols., 1988 describen 3 pacientes con SK y alteraciones
cromosomicas: un paciente masculino con cariotipo 46,X,(inv)Y (p11.2q11.23) pat,
es decir, con inversion en el cromosoma Y heredada de su padre que clinicamente
era sano y dos pacientes con fenotipo femenino y datos de sindrome de Turner
como cuello alado, térax ancho, teletelia, 4° y 5° metacarpianos cortos que

presentaron como alteraciones de novo un anillo del cromosoma X:



























