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CASO CLINICO:

Nina, en la actualidad de 12 afnos de edad, producto de la 32
gestacion de padres no consanguineos fenotipicamente normales.
Una hermana de 16 anos vive sana.

Embarazo con amenaza de aborto en el primer trimestre. Nacio a
termino con un peso (3.080 g), un PC (35 cm) y una longitud (47 cm)
normales.

Exploracion fisica (al nacimiento):

Extremidades incurvadas
Desviacion cubital de las manos
Pliegue palmar unico bilateral
Surcos a ambos lados del filtrum



Exploraciones complementarias:
- cariotipo

- cariotipo de alta resolucion

- estudio de infeccidon connatal

- estudio hormonal

- estudio metabolico

- gammagrafia 6sea

- ecocardiograma

- pruebas de neuroimagen

- Radiografias de esqueleto:

* incurvacion y acortamiento de los huesos largos de las extremidades
superiores e inferiores

* estriacion de la estructura 0sea

» engrosamiento de la cortical en la concavidad de la curva

« ensanchamiento de las metafisis

* iliacos estrechos

 ausencia de las duodécimas costillas






Evolucion:

Ingreso en UCI a las 2 horas de vida por sindrome de
distrés respiratorio, donde permanecio 37 dias durante
los cuales presento:

- problemas respiratorios

- hipotonia

- sepsis

- episodios de hipertermia inexplicada

- problemas para la alimentacion



En |la evolucion posterior:

- retraso del crecimiento

- desarrollo psicomotor normal

- miopia

- episodios de hipertermia inexplicada
- sudoracion excesiva

- gran tolerancia al dolor

- disfagia

- sequedad ocular

- osteoporosis



Desde el punto de vista osteoarticular:

- escoliosis
- limitacion de la extension de los codos

- limitacion de la abduccion de las caderas
- miembros arqueados

- pies planos valgos

- degeneracion articular

- 2 fracturas de tibia derecha




En la actualidad la nifa tiene 12 afnos, mide 118.7 cm, su
desarrollo intelectual es normal y presenta limitaciones motoras
relacionadas con la deformidad de los miembros inferiores.



En la exploracion destaca (ademas de las anomalias referidas):
- milium facial
- lengua lisa
- pigmentacion parcheada de la piel del abdomen
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Nomenclatura: sindrome de Stiive-Wiedemann o
sindrome de Schwartz-Jampel neonatal o tipo 2.

Herencla: autosémica recesiva.

Etiologia: mutacion del gen del receptor del factor
iInhibidor de la leucemia en el cromosoma 5p13.1
(D5S418)

Diagnadstico diferencial:

— sindrome de Schwartz-Jampel
— displasia campomélica

— displasia cifomélica

— osteogenesis imperfecta
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CARACTERISTICAS PRINCIPALES

Miembros cortos incurvados
Hipertermia episodica
Problemas respiratorios
Problemas en la alimentacion

Anomalias radioldgicas
— Engrosamiento de la cortical en la concavidad
— Metafisis ensanchadas
— Translucencias longitudinales en el tejido 0seo
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OTRAS CARACTERISTICAS

Dolicocefalia
Defectos de osificacion del craneo

Anomalias de los pabellones
auriculares

Facies asimetrica
Micrognatia

Estenosis pulmonar
Hipertension pulmonar
Hipotonia
Alteraciones hepéaticas
Aminoaciduria

Pliegue palmar unico
Aracnodactilia

Camptodactilia

Desviacion cubital de los dedos
Metacarpianos cortos

Pie zambo

Dedos de los pies acabalgados
Osteoporosis

Otras alteraciones radiologicas:
costillas delgadas, anomalias
escapulares, iliacos hipoplasicos, pubis
ancho, metafisis anchas.
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« Descrito en 1971 por Stive y Wiedemann
« Tipicamente letal en el periodo neonatal
« Los pacientes con larga supervivencia presentan un

fenotipo caracteristico:
— Disautonomia
* Inestabilidad térmica
» Sudoracion excesiva
« Disminucion de la sensibilidad nociceptiva
* Reflejos corneales ausentes
— Lengua lisa
— Empeoramiento de la incurvacion de los huesos largos
— Escoliosis progresiva
— Fracturas multiples
— Inteligencia normal
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COMENTARIOS

La supervivencia en este sindrome es posible.
El prondstico mejora después del primer aino de vida.

Existe un fenotipo caracteristico en los supervivientes
gue incluye sintomas de disautonomia ademas de las
anomalias esqueléticas y las caracteristicas radiologicas
distintivas.

No existe tratamiento especifico sino que es necesario
un enfoque multidisciplinar.
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