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INTRODUCCION

El sindrome de Robinow (SR) se caracteriza clinica-
mente por dismorfia craneofacial, anomalias orales y
esqueléticas, hipoplasia genital y estatura corta mode-
rada, hechos que al haber sido descritos en la mayoria
de los casos, pueden ser considerados como cardinales
de este raro sindrome. La anomalia esquelética funda-
mental, apreciable en el examen del habito externo, es
una bragquimelia mesomélica, mas frecuente e impor-
tante en extremidades superiores. Otra anomalia es-
quelética frecuente es la existencia de braquimetafalan-
gia.

Recientemente, con motivo del estudio de un nuevo
caso de SR, revisamos 43 pacientes de la literatura (1),
de los que el 88 por 100 presentaban acortamiento de
los huesos tubulares largos en forma de braquimelia
mesomélica, especialmente en miembros superiores.
Unicamente en un paciente la gravedad de la mesome-
lia era mayor en extremidades inferiores (2), en dos el
acortamiento era rizomélico (3, 4), y en tres no existia
braquimelia (4). Braquimetafalangia de las manos se
observo en el 76 por 100 de los casos (1). Debido al
pequefio tamafio de la mano, caracteristico de los pa-
cientes con SR, en 1987 BUTLER y cols. (5), basandose en
15 individuos afectos, caicularon ¢l perfil del patrén
metacarpofalangico del sindrome y disefiaron median-
te analisis discriminante una férmula para diferenciar
1os casos de SR de los individuos normales.

El objetivo de nuestro trabajo es mostrar la evolucion
radiologica de la longitud y proporciones dseas de los
miembros de un paciente afecto de SR, asi como com-
parar su patron metacarpofalangico con el descrito por
BUTLER vy cols {3).
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MATERIAL Y METODO

Paciente varon, diagnosticado desde el periodo neonatal de
SR, y que en la actualidad tiene 3,5 afios. La evoluciém longi-
tudinal de la talla ha sido alrededor del p3. A las edades de
dos, seis, doce v cuarenta y dos meses se realizo estudio radio-
logico de extremidades superiores ¢ inferiores, y se realizaron
mediciones de la longitud del himero (H), radio (R), fémur
(F) y tibia (T), siguiendo las técnicas descritas por MARESH (6).
Las medidas de longitud dsea obtenidas se compararon con
los estdndares de longitud 6sea de extremidades reportadas
por MARESH (7). También se realizaron cdlculos de proporcice-
nes de los huesos de las extremidades (R/H, T/F, H/F, R/T),
que se compararon con los estindares publicados por ROBI-
NOW ¥ CHUMLER (8). A la edad de tres afios se realizaron medi-
ciones de la longitud de los cinco metacarpos y 14 falanges de
la mano, siguiendo las técnicas descritas por GARN y cols. (9),
las cuales se compararon con las longitudes estandar aporta-
das por los mismos autores (9). De cada uno de los huesos se
obtuve la puntuacion tipica (PT} (puntuacién tipica = longi-
tud del hueso observado — longitud media del hueso + desvia-
cidn estandar), que se compard con el perfil patron metacar-
pofalangico (PT media) de 15 pacientes afectos de SR, repor-
tado por BUTLER y cols. {5). Estos autores, a través de un anali-
sis discriminante de la PT de las 19 variables (numeradas del
1 al 19 desde el primer metacarpo (X1) hasta la quinta falange
distal {X19), obtuvieron seis [tercer metacarpo (X3), segunda
(X11), cuarta {X13) y quinta (X14) falanges medias, y la segun-
da (X16) y cuarta (X18), falanges distales], con las cuales, y a
partir de la formula: valor diseriminante (D} = 1,13 + 0,56
{X3) — 0,94 (X113 + 0,76 (X13) + 0,60 (X14) + 0,68 (X16) — 075
(X18) sugieren se puede diferenciar el 98 por 100 de los casos
de SR de los individuos normales.

RESULTADOS

En la figura 1 se muestra la longitud 6sea, en desvia-
ciones estandar (DE), de H, R, F vy T obtenidas de los
estudios radiolégicos realizados a los dos, seis, doce y
cuarenta y dos meses de vida, segun los estandares de
MARESH (7). En la figura 2 se muestra las relaciones
R/H, T/F, H/F y R/T (DE) a las mismas edades, segliin
los estindares de ROBINOW y CHUMLER (8). Se puede
observar cémo hasta los doce meses de vida existe una
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braguimelia mesomélica de predominio en extremida-
des superiores, y cémo a partir de entonces se acentia
la braquimelia mesomélica en las extremidades infe-

riores y tiende ha hacerse rizomélica en las extremida-
des superiores.

En la figura 3 se muestra el perfil del patrdn metacar-
pofalangico (PT) de nuestro paciente a la edad de tres
afios, segin los estandares de GARN y cols. (9), y se com-
para con el perfil del patron metacarpofaldngico medio
de 15 pacientes afectos de SR realizado por BUTLER y
cols. (5). La medida de cada hueso de la mano de nues-
tro paciente fue significativamente mas corto que la
media de individuos normales y el perfil del patrén fue
muy similar al descrito por BUTLER ¥ cols., a excepcion
del primer metacarpo y primera falange distal. En la
figura 4 se muestra el histograma que representa los

individuos normales v con SR, segun el andlisis discri-
minante de seis huesos de la mano, realizado por
BUTLER Y cols. (5). y el lugar que ocupa nuestro pacien-
te, cuyo valor discriminante fue de —3,3.

DISCUSION

Longitud y proporcines éseas de extremidades
(figs. 1y 2)

La anomalia esquelética fundamental en el SR es
una braquimelia mesomélica, mas frecuente e impor-
tante en extremidades superiores. Unicamente conoce-
mos de la literatura seis casos que no cumplen esta
caracteristica. Son el paciente comunicado por KELLY y
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colaboradores (2). en el que ta gravedad de la mesome-
lia era mayor en extremidades inferiores, los pacientes
de VALLEE y cols. (3). y BAIN y cols. {4). en los que la
braquimelia era rizomélica. y el padre y dos hijos afec-
tos publicados por BAIN y cols. (4). en los que no exis-
tia braguimelia (4).

Nuestro paciente, hasta el afio de edad. presentaba la
caracteristica radiologico-antropométrica tipica del
SR. consistente en braquimelia de predominio meso-
mélico v mas importante en extremidades superiores.
Sin embargo, el estudio realizado a los 3.5 afios mostra-
ba que, aungue persistia la braquimelia, ésta predomi-
naba en extremidades inferiores en las que era de tipo
mesomélicio, mientras que en las extremidades supe-
riores era de menor severidad y de predominio rizomé-
lico. Esta caracteristica evolutiva del crecimiento y
desarrollo 6seo que presenta nuestro paciente, en nues-
tro conocimiento, no ha sido reportado en la literatura.
Pensamos que s una nueva aportacion gue confirma
la heterogeneidad clinica y genética del SR.

Parrén metacarpofalangico (figs. 3y 4)

En el estudio de BUTLER y cols. (5), la PT media det
patrén metacarpofalangico de 15 pacientes afectos de
SR oscilé entre —2.0 y —4.1, siendo la medida de cada
hueso de la mano significativamente menor que la me-
dia de individuos normales. En nuestro caso, la PT
oscilé entre =04 y —4.7. siendo también la medida de.
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cada hueso de la mano significativamente menor que
1a media de individuos normales. lo- que confirmo la
existencia de braquimetafalangia. caracteristica fre-
cuente en los individuos afectos del sindrome. En ¢l
estudio de estos autores los huesos mds largos fueron la
primera falange proximal y la fercera falange distal,
mientras que el hueso miés corto fue la cuarta falange
media. En nuestro paciente. 1os huesos mas largos fue-
ron el primer metacarpo y la primera falange proximal
y el mas corto. la primera falange distal. A pesar de
estas diferencias, el perfil del patron metacarpofaldngi-
co de nuestro paciente fue muy similar al descrito por
BUTLER v cols. Estos autores. del analisis de correlacién
de sus datos, sugirieron un perfil patron de la mano
homogéneo en un 87 por 100 de los individuos afecios
de SR. sin diferencias entre los casos familiares y espo-
radicos. Ademas. del analisis discriminante. sugieren
que se puede diferenciar, en el 9% por 100 de los casos,
los pacientes con SR de los individuos normales, en
base al perfil det patrén metacarpofaléngico en fun-
cién de seis variables. Las seis variables que integran la
formula fueron las PT del tercer metacarpo (X3). la
segunda (X11). cuarta (X13) v quinta (X14) falanges
medias, v la segunda (X16) y cuarta (X18) falanges dis-
tales [valor discriminante (D) = 113 + 0.56 (X3) —0.54
(X11) + 0.76 (X13) + 0.60 (X14) + 0.68 (X16) —-0.73
(X18)]. E} valor discriminante de nuestro paciente fue
de —3.3. valor que se integra dentro del grupo de los
afectos del sindrome. Creemos, por tanto. que dicho
andlisis es util en el diagnéstico y estudio evolutivo de
los pacientes afectos de SR.
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