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CASO CLINICO

Nifla seguida en nuestra unidad por hipocrecimiento presente
desde el 6° mes de gestacion.

Nacida a termino, fruto de una segunda gestacion, de padres
No consanguineos, con peso: 1900 gr (-3.46 DE), longitud: 38
cm (-6.89 DE), y PC: 39 cm (+3.28 DE).

Antecedentes de luxacion congénita de caderas y estenosis
pulmonar leve. Desarrollo psicomotor e inteligencia normal.
Denticion de comienzo después de los 12 meses.

Padres y hermana sanos.

Pronaostico de talla genética: 165.5 +/- 9 cm (+0.26 DE).




HISTORIA PERINATAL

*Prenatal

*Parto

*Neonatal

Primeros movimientos fetales a los 4 meses.

Hipocrecimiento desde el 6° mes de
gestacion.

Longitud disminuida del fémur.

A término, eutocico.

Placenta llamativamente pequefiay
envejecida

Liquido escaso. Cordon corto.

Biometria: P: 1900 gr (-3.46 DE), T: 38 cm (-6.89
DE), y PC: 39 cm (+3.28 DE).

Exploracion: Aspecto proporcionado.
Fontanela amplia, escleras azules, raiz nasal
aplanada, brazos y piernas cortos, pies
aductos.

Estenosis de la valvula pulmonar leve

Displasia congénita de caderas



Cuando es valorada en nuestra consulta, a la exploracion:

-Impresiona de
crecimiento armaénico
(cierto aumento de la
relacion segmento
superior-inferior)
-Cuello corto

-Torax y esternon corto
-Hiperlaxitud llamativa
en miembros
-Columna bien
alineada, con
tendencia a
hiperlordosis lumbar
-Piel elastica



-Macrocefalia relativa y
tendencia a la dolicocefalia
-Frente prominente

-Tendencia a ptosis palpebral
-Escleraoticas azuladas

-Cejas espesas

-Raiz nasal deprimida y ancha
-Filtro largo

-Paladar estrecho con mala
oclusion tipo Il de Angle



-Meniques pequeios, pies
planos y pequeiios, con
braquidactilia

-Talones prominentes




*Pruebas complementarias

- Estudio endocrino

- Estudio metabalico

- Ecografia abdomino-pélvica

- Estudio de neuroimagen

- Cariotipo de alta resolucion

- Estudio genético molecular Sind. Noonan (PTPN11)
- Edad Osea: Retraso de 28 meses.

- Serie Osea:
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sEvolucion

Durante la evolucion mantiene un crecimiento lento (con talla por
debajo de -4 DE).

Se inicia tratamiento con hormona de crecimiento (aceptada
indicacion de talla baja patologica por CIR, en Octubre de 2.004),
tratamiento que continua recibiendo.

Actualmente, tiene
13 afnos,

presenta una talla
en -3 DE, con un
desarrollo puberal
en estadio 3 de
Tanner.

Buen rendimiento
escolar.




SINDROME 3M

Se denomina Sindrome 3M por las iniciales de los tres primeros autores en describirlo:
J.D Miller, V.A McKusick y P. Malvaux. )
Existe referencia de unos 40 casos en la literatura.

*Nomenclatura: Sindrome 3M (#273750), Sindrome de la cara sombria, Sind. de Le
Merrer, Displasia dolicoespondilitica, Sind. de Yakut.

sHerencia; Autosémica recesiva.

=Etiologia: Mutacion del (609577), localizado en 6p21.1. Este gen esta
implicado en la activacion de la E3-ubiquitina ligasa, que ademas de actuar en el
proceso de sefalizacion de células dafadas, también regula el nivel de proteinas que
participan en la division celular y el

En un estudio realizado en ratones, la mutacion deI gen CULY se relacion6 una
reduccion significativa en el tamafo placentario, ademas de desarrollo de
sindrome de distrés respiratorio severo en el periodo neonatal.

Sindrome Russell-Silver

=Diagnostico diferencial Sindrome Enanismo Mulibrey
Sindrome Noonan
Acondroplasia

) Miller, J. D.; McKusick, V. A.; Malvaux, P.;et al: The 3-M syndrome: a heritable low birthweight dwarfism. Birth Defects Orig.
Art. Ser. XI(5): 39-47, 1975



ANOMALIAS PRINCIPALES

Déficit del crecimiento pre y postnatal
*Facciones “enjutas”
*Dolicocefalia
‘Retraso de la edad 0sea
*Radiologia:
Diafisis de los huesos largos delgadas
Costillas delgadas
Cuerpos vertebrales altos, con
reduccion del diametro anteroposterior
Pelvis pequena
Cuello del fémur cortos.



OTRAS ANOMALIAS...

*Aspecto proporcionado *Retraso del desarrollo dental
«Cierto aumento de la relacion *Malaoclusion

segmento superior-inferior *\Voz nasal

*Escafocefalia *Cuello corto
*Malformaciones vasculares, *Hiperlordosis

hemorragia cerebral *Espina bifida oculta
*Frente prominente, relieve frontal *Torax corto

*Orejas prominentes, antevertidas *Pelvis pequena

*Cejas gruesas *Hipogonadismo

*Narinas antevertidas *Hipospadias

*Nariz bulbosa *Oligospermia/azoospermia
«Cara triangular *Testes pequenos
«Anomalias de region malar *Metacarpos accesorios
*Hipoplasia maxilar *Displasia de caderas
*Prominencia premaxilar *Fémur corto

Labio inferior prominente o evertido *Talones prominentes
Labio superior grueso *Hiperlaxitud

*Surcos linguales marcados *Edad Osearetrasada

«Anomalias dentales *Osteoporosis



BIBLIOGRAFIA

*Miller, J. D.; McKusick, V. A.; Malvaux, P.; Temtamy, S. A.; Salinas, C. F. : The 3-M
syndrome: a heritable low birthweight dwarfism. Birth Defects Orig. Art. Ser. XI(5):
39-47, 1975

*Van der Wal, G.; Otten, B. J.; Brunner, H. G.; van der Burgt, I. : 3-M syndrome:
description of six new patients with review of the literature. Clin. Dysmorph. 10:
241-252, 2001.

«Elliott, A. M.; Graham, J. M., Jr.; Curry, C. J. R.; Pal, T.; Rimoin, D. L.; Lachman, R.
S. : Spectrum of dolichospondylic dysplasia: two new patients with distinctive
findings. Am. J. Med. Genet. 113: 351-361, 2002.

*Huber, C.; Dias-Santagata, D.; Glaser, A.; O'Sullivan, J.; Brauner, R.; Wu, K.; Xu,
X.; Pearce, K.; Wang, R.; Giovannucci Uzielli, M. L.; Dagoneau, N.; Chemaitilly, W.;
and 16 others : Identification of mutations in CUL7 in 3-M syndrome. Nature Genet.
37:1119-1124, 2005

*London Medical Database.

«Jones KL. Smith. Patrones reconocibles de malformaciones humanas. 62 ed.
Madrid: Elsevier; 2007.

*Online Mendelian Inheritance in Man, OMIM (TM). Johns Hopkins University,
Baltimore, MD. MIM Number: 601559: 9/11/2008. World Wide Web URL:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/




