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Disostosis aradigimfdcidi

(Presentacidn de un caso)
b

Por la Dra. Liane BoreoLLa VAcHER()

En 1962, Gorlin y Psaume® le dan el
nombre de disostosis uro-iigir.oi'acml
un sindrome caracterizado por anoma-
lias wmmiltiples, siendo las principales,
de la boea, lengua, dedos y cara. Sin em-
bargo, los primeros en deseribirlo fue-
ron Papillon, Léage y Psaume” en 1954,

Grob® recoge 6 casos en sa libro de
Patologia Quinirgica Infantil bajo el
titulo de “Displasia linguofacial”. Otros
autores, como por ejemplo, Kushnick,
Massa y Baukema® publican un caso en
1963 v al afo siguiente Heooft y Jong-
bloet* revisan la literatura y estipulan
que ge¢ han encontrado hasta esta fecha
15 pacientes portadores de dichas mal-
formaciones. Nosotros, en una recopila-
cion de anomalias asociadaz a ecardio-
patiaz congénitas, encontramos un caso
que podemos deeir es otro ejemplo de
esta entidad poco frecuente vy que pre-
sentamos a continuacidn:

(*) Profesora de Pediatria de la Escuela de
Ciencias Médicas de la  Universidad de Ja
Habana, en «] Hospital-Escuela “Gral. Calixto
Garcia™, Ave, de la Universidad, Vedado, Ha-
hana, Caba,

NupsTrRA (OBSERVACION

C.D.M.—H.C. 342397, del sexo feme-
nino, de raza mestiza, de 7 meses de
edad, ingresa en el Servicio de Pedia.
tria del Hozpital Docente “Comandante
Manuel Fajardo™, para chequeo cardio-
vascular.

Historia de la enfermedad: Refiere
la madre que con anteeedentes de 4 par-
tos anteriores normales, presenta un
nuevo embarazo, el de la paciente, ¢l
cual fue de 9 meses, sin mostrar ningan
trastorno durante el mismo v da a luz
mediante un parto eutdcico una niina
de 6 libras 10 onzas de peso. la cual
demora en llorar ¥ se muestra ciandtica,
no llegando a administrarsele oxigeno,
La madre nota ademds que desde su na:
cimiento la nifia, con ¢l llanto, se tom
algo morada y con falta de aire. 3

Antecedentes patolsgicos familiares:
La madre tiene 28 aiios v el padre 35,
ambos son saludables, no presentan ano-
malias. Un primo por parte de la madre
tiene sindactilia ¥ una tia materna pa-



dece de adenomas sebaccos, Los emba-
razos fueron 5 y la nifia tiene 4 herma-
nos normales. No existen lazos de con.
sanguinidad entre los padres,
Desarrollo psicomotor: Se sonrié al
mes y medio, no se puede precisar
cuando sostuvo la cabeza, todavia no
ge slenta.
Antecedentes patolégicos personales:
Catarros frecuentes.
Examen fisico: Mediciones:
Peso: 11145 libras (25 percentil de 3
meses) .
Talla: 64 ems. (entre 25 v 50 pereen-
tiles de 6 meses).
Circunferencia eefilica: 4114 ems. (10
percentil de 6 meses) .
Circunferencia toracica: 3914 cms.
Circunferencia abdominal: 39 cme.
Brazada: 63 cms.
Indice de Wilkins: 38/26: 1.4,

Fig. 1. La paciente de perfil, se observa la
forma de la neriz pequena de punta dirigida
hecia abajo v los adenomas sebdceos de la cora.
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Fig. 2. Vista de la cara de frente, se aprecia
el hipertelorismo, el epicantus ¥y @l poco dlesa-
rrofle de la nariz.

La nifna mucstra una distrofia de 2do.
grado de acuerdo a la clasificacién de
Gomez. Presenta un discreto tinte cia-
nético.

Mucosas: nada a senalar; pequeias
adenopatias suboccipitales, inespecifi-
cas. Cabeza: la fontanela anterior mide
1 x 1 em., la posterior esta cerrada. El
pelo es fino, seco, ralo, con zonas de
alopecia ligera. Facies pequeiia, lesiones
del tamano de cabeza de alfiler promi-
nentes, amarillentas que lucen corres-
ponder a adenomas schiceos, localiza-
das a ambas mejillas y raiz de la nariz,
en ambas orejas, mis diseretas y situa-
das en el pabellén. (Figs. 1 v 2).

También se nota hipertelorismo, epi-
cantus, micrognatia y retrognatia (Fig.
No. 1). La nariz es de base ancha, aplas-
tada, eon punta poco desarrollada, di-
rigida hacia abajo (Fig. 2). Poco des-

R. . P.
Agoste 31. 1966



arrollo del maxilar inferior. Garganta
v boca: formula dentaria: 0/0. La len-
gua es polilobulada, dividida en linea
media por una hendidura mas marcada
v a los lados por dos mas pequeiias, lo
que le da un aspecto festoneado (Fig.
3): en la mandibula inferior se puede
apreciar un frenillo grueso y corto de la
lengua y ademads las encias se ven poli-

Fig. 3. La nifa con la lengua polilobuloda v
lus lobulaciones de las encias en la mandibula
inferior.

lobuladas también al ser divididas por
surcos medios y laterales con pequefias
bandas mucosas que llegan hacia el la-
bio inferior. (Fig. 3}.

En el paladar ojival se aprecia una
hendidura en su parte posterior. En el
cuello, nada a senalar. Aparate respira-
torio: frecuencia de 32 al minuto, mur-
mullo vesicular normal. Aparato circu-
fatorio: el choque de la punta no se
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palpa, thrill sistélico en casi todo el
precordio, a la auseultacién, soplo sis-
télico 3-4/6 audible en toda la region
precordial, de mayor intensidad en 2do.
capacio intercostal a la izquierda del
esternon, gue irradia a ambos hemité-
rax, tanto en plano antzrior como pos-
terior, asi como a ambosz lados del cue-
lle, ausencia del 2do. ruide en foco
pulmonar. Pulsos femorales y radiales
presentes. Abdomen: el borde inferior
del higado rebasa 2 cms. el reborde cos-
tal; borde superior se percute en 6to.
espacio intercostal derecho. Sistema he-
matolinfopoiético: bazo no palpable ni
percutible, las adenopatias ya senaladas.
A parato génitourinario: no altzraciones.
Extremidades: Sindactilia de mano iz-
quierda y pie derecho. uniéndose las
falanges de dos dedos, quedando libres
las falanginas v falangetas, entre 4to. ¥
5to. dedos de la mano y 2do. y 3er. de-
dos del pie. (Figs. = v 5). Sistema ner.
vieso: actitud, motilidad activa y pasi-
va nada a seiialar, reflectividad normal,
sosticne la cabeza, pero mno se sienta ni
se para; el resto del examen esencial-
mente negativo.

Examengs COMPLEMENTARIOS

Hemograma: hematies: 3.900,000 mm?,
hemoglobina: 10.7 gm. por 100 ml., he-
matocrite de 369, conteo diferencial:
normal, eritrozedimentacién: normal;
serologia: negativa, urea y glicemia: sin
alteraciones, orina v heces fecales nor-
males.

Placa de craneo: zilla turea mormal,
no hay lesiones de la hoveda craneana,
huesos largos: didfisis algo cortas para
la edad, manos y pies: los huesos tam-
bién lucen cortos aunque es dificil de
valorar por la poca edad del paciente.

Pielografia descendente: sombras re-
nales normales en tamafio y posicién,
hay buena eliminacién en ambos lados.
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Fig. 4. Se puede ver In sindoctilia parcial del 4:0. y Sio. dedos de Ia mano
izguierdn en esta vista.

Fig. 5. Sindactilia parcial de 2do. y 3er. dedos
del pie derecho.
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Telecardiograma: moderada  cardio-
megalia con predominio de cavidades
derechas, ligera elevacién de la punta
del corazén, disminuecién de la circula-
cion pulmonar. El cuadro radiegrafico
corresponde a una tetralogia de Fallot
con aorta a la derecha.

Electrocardiograma: conclusiones: ta-
quicardia ginusal, hipertrofia biven-
tricular.

Angiocardiografia: La aorta se opa-
cifica tempranamente en la fase de co-
razén derecho, la pu'moenar se colorea
evidentemente con mias intensidad que
la aorta, La aorta cabalga sobre ¢l hron-
quio derecho. Existe una estenosis pul-
monar valvular con dilatzeién supra-
estendtica, la cireulacién pulmonar, aun-
que disminuida, es suficiente para ohb-
tener una buena fase de corazén izquier-
do. Se trata de una tetralogia de Fallot
con estenosis pulmonar valvalar y aorta
cabalgada sobre el bronquio derecho
{Sindrome de Corvisart).

R. C. P,
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Cateterismo cardiace: conclusiones:
gradicnte de presiones entre ventriculo
derecho y arteria pulmonar por esteno-
sis pulmonar. El ventriculo derecho tie-
ne la morfologia y valor de presiones
igual a la presién sistémica, oxigena-
cion de ventriculo derecho por corto-
circuito de izquierda a derecha a tra-
vés de un defecto septal interventricu-
lar, hiposaturacién periférica por corto-
circuite de derecha a izquierda, la sa-
turacion de arteria braquial es mayor
que la de ventriculo derecho lo que su-
gicre que la aorta recibe sangre de
amhos ventriculos. Aumento del traba-
jo del ventriculo derecho. Cateterismo
es eompatible con tetralogia de Fallot.

DISCUSION

El sindrome orodigitofacial incluye
una serie de anomalias que pueden agru-
parse de la manera siguiente:

1. Malformaciones bucales: som cons-
tantes y a su existencia se debe el
nombre que Papillon-Léage y Psau-
me® le dan a la entidad de “Dismor-
fia de los frenillos bucales™. Existen
unas handas mucosas o fibrosas anor-
males en el vestibule superior e in-
ferior de la boca, que estin situadas
en la linea media o a los lados. Es-
tas bridas, que nacen del labio, pa-
san por encima del reborde alveolar
y terminan las inferiores en la len-
Huay prtl\'ﬂtnnd-:} en su trayveclo so-
bre todo a nivel de los lahios, del
reborde alveolar y de la lengua, hen-
diduras, que a su vez nos explican la
formacién de lobulaciones anorma-
les de las encias y de la lengua, Cuan-
do ¢l nifio es mayor y le han sali-
do los dientes se producen malposi-
ciones de éstos (separacion de los
caninos, aislamicnto de los incisivos
centrales) o bien su ausencia (espe-
cialmente de los incisivos laterales

R . P
Acosto 31, 1966

inferiores) por el mismo motivo,
pues las bridas patolégicas impiden
¢l desarrolle de wuna denticién
normal.

Son frecuentes las fisuras palatinas
tanto del paladar dure comeo del
hlando o de la dvula (vdvala bifida)
en un caso de Hooft y Jonghloet ®
Gorlin y Psaume® gefialan en la cara
inferior de la lengua una pequefia
tumoracién en 7 de sus pacientes
que seria la persistencia del “tu-
berculum impar™ normal en el feto.
Existe tendencia a las caries e hi-
poplazia del esmalte.

El ifrenillo de la lengua es corto ¥
grucso y esta altima estd hendida en
lobulaciones que varian en nimero
de 2 a 4.

2. Malformaciones digitafes: Se ha re-
ferido sindactilia incompleta, poli-
dactilia, braquidactilia, clinodacti-
lia, mano en tridente, camptodacti-
lia. El caso de Kushnick, Massa y
Baukema® tenia una polisindactilia,
hecho muy curioso.

3. Anomalias faciales: Se ha visto la-
hio leporine superior en la linea me-
dia o mis a menudo una seudohen-
didura del labie superior, pequeiia,
que ¢ continia por un frenilio grue-
s0.* Los cartilagos nasales son hipo-
plisicos con poco desarrollo de la
nariz. Existe hipertelorismo que pa-
ra algunos® seria una dystopia can-
thorum, epicantus y frente abomba-
da, asi como alopecia en grado li-
zero. Se sefiala® retrognatia por hi-
poplasia del maxilar inferior. La piel
adopta un aspecto granuloso y seco,
puede haber dermatitis sehorreica,
ze deseriben quistes epidermoideos
en la piel de las orejas en un caso.

4. Malformaciones del sistema nervioso:
El retardo mental es lo mas impor-
tante asi comeo temblor. Casos aisla-
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dos han tenido hidrocefalia con po-
rencefalia,® ™ higroma subdural,® hi-
dranencefalia,” microcefalia con po-
rencefalia probable.®

Alteraciones radiolégicas: Schwarz y
Fish'® ge han interesado especialmen-
te por las alteracioncs radiolégicas
del zindrome, que consisten en un
defecto de crecimiento de los huesos
tubulares, que aparecen cortos y an-
chosz, con imagenes de rarefaccion.
mis a menudo en manos y pies. En
cl erianco, el angulo csfencidal de
de Waleker estd aumentado al estar
la base de la fosa posterior mas baja
¢ inclinada hacia adelante gque nor-
malmente (lordozis hasal).

Son interesantes algunas considera-
ciones sobre la citogenética de la
afeceion aunque nosotros no pudi-
mos realizar ¢l cariotipo. Gorlin®
eree gque ¢l sindrome es de herencia
dominante v gue solamente se pre-
senta en las hembras, publicando 4
casos de dos hermanas, la madre ¥
la abuela materna que tenian ¢l cua-
dro evidente de la entidad. Para
otros’ la herencia es de tipo recesivo
incompleto. Ultimamente el sindro-
me orodigitofacial se eneuentra tam-
Lién en varones.™" Gorlin y Psaume®
hallaron en uno de sus casos altera-
ciones del eromosoma No. 1 con elon-
gacion de uno de los brazos, hallaz-
go que concuerda con lo enunciade
por Patau® que ¢l sindrome ODF ¢s
debido a una trisomia parcial de un
segmento del autosoma C' y €l supo-
ne que este defecto es letal para el
sexo masculino.

El paciente de Kushnick, Massa y
Baukema® tiene 47 cromosomas por
trizomia del cromosoma No. 1 en
concordancia con lo estipulade por
Patan.* Sin embargo, son necesarios
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estudios de mayor nimero de casos
para poder llegar a conclusiones de-
finitivas.

Nuestro caso tiene anomalias buca-
les: encias y lengua lobuladas, no
podemos hablar de alteracioncs den-
tarias ya que no habian brotado los
dientez todavia y hendidura del pa-
ladar blando; anomalias de los de-
das: sindactilia parcial de mano y
piz; maiformaciones faciales: hiper-
telorismo, epicantus, nariz poco des-
arrollada, micrognatia y retrogna-
tia, alopecia ligera y adenomas se-
biiceos de la cara; anomalias del sis-
tema nervioso: una  eircunferencia
cefalica pequena para su edad y re-
tardo psicomotor.

Ademas presenta, hecho que no he-
mos visto senalado en la literatura,
una cardiopatia congénita, una te-
tralogia de FalloL

Por tanto nos luce que cumple los
requisitos que se exigen para el diag-
néstico del sindrome orodigitofacial
por tener la mayor parte de las aneo-
malias deseritas.

Lag alteraciones radiogrificas pre-
sentes en nuestro Caso 0N poco evi-
dentes, hecho que nos explicamos por
la corta edad y tampoco medimos el
angule de Walcker.

Como iltimo dato, sehalaremos la
ausencia de consanguinidad entre los
padres, la que tampoco ha side ha-
llada en los casos publicados.

RESUMEN

Presentamos el caso de una nifia de
7 mesges de edad con las malformaciones
descritas en ¢l sindrome orodigitofacial.
Ella mostraha una lengua lobulada con
frenillo lingual corto y grueso, encias
polilobuladas también en la mandibu-
la inferior por la existencia de bandas

R. C. P.
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mucosas anormales, fisura palatina, hi-
pertelorismo, epicantus, nariz hipoplas-
tica, alopecia ligera, retardo psicomo-
tor, adenomas sebiaceos de la cara, car-
diopatia congénita de la variedad Te-
tralogia de Fallot con estenosis pulmo-
nar valvular ¥ aorta cabalgando sobre el
hronquio derecho, sindactilia del pie
derecho y de la mano izquierda.

Se hacen algunas consideraciones so-
bire la eitogenética del sindrome.

SUMMARY

A T-month-old female infant is pre-
sented with the anomalies of the Orodi-
gitofacial syndrome. She monstrated
lobulated tongue with thick frenulum
and lobulated lower gingiva due to mu-
cosal bands, cleft of the palate, hyper-
telorism, epicanthus, hypoplastic nose,
mild alepecia, psychomotor retardation,
sehaceous adenomas of the face, cardio-
pathy congenital caracterized by tctra-
logy of Fallot with stenosis valvular

pulmonar and right aortic arch, syndac-
tyly of the right foot and left hand.

Some aspects of the eyvtogenctics of
the syndrome are discussed.

RESUME

Nous présentons le cas d'une fillette
de 7 mois qui présentait les anomalies
décrites dans le syndrome oro-digito-
facial. Elle montrait une langue poly-
lobulée avee un frein gros et court, les
genecives de la machoire inférieure avec
de nombreux bourgeons causés par la
présence de bandes mugquenses anorma-
les, une fissure palatine, hypertéloris-
me, épicanthus, le nez hypoplastique,
de l'alopécie légére, un retard psycho-
moteur, de: adénomes sébacés de la
face, une cardiopathie congénitale du
type Tétralogie de Fallot avee sténose
pulmonaire valvulaire et arc aortique
droit, syndactylie incompléte du pied
droit et de la main gauche.

Nous faisons quelques considérations
sur la cytogénétique du syndrome,
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