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INTRODUCCION: El sindrome de Wolf- Hirschhorn (SWH) tiene una prevalencia de 1:50000 recién

ol H ! E . 1C .
@i nacidos. Es causado por una microdelecion distal del brazo corto del cromosoma 4.

Se caracteriza por unos rasgos craneofaciales tipicos, retraso en el crecimiento, hipotonia con ausencia de
q : - : :
- desarrollo muscular, retraso mental de grado variable y crisis convulsivas. Otros hallazgos son: alteraciones
. Oseas, cardiopatias congénitas, sordera, malformaciones del tracto urinario y anomalias estructurales

gl cerebrales El diagnostico se sospecha por los hallazgos fisicos, confirmandose con la deteccion de la delecion

dlstal del brazo corto del cromosoma 4.
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" CASO CLINICO: Recién nacido de 41 semanas de

- gestacion con SWH detectado por amniocentesis, tras la
- sospecha desde la semana 33 de sindrome polimalformativo,
por decalaje biomeétrico en ecografia, hipoplasia renal bilateral,
- criptorquidia bilateral, III ventriculo dilatado y sospecha de
agenesia de cuerpo calloso. Parto eutocico en la semana 41+1.
Apgar 3-3-7. Exploracion fisica: peso = 2580 g (P<5), talla=
49 cm (P25-50) y PC= 32,5 cm (P<5). Se objetivaba, craneo
moldeado y braquicefalico con suturas dehiscentes; asimetria
faclal con mascara equimotica derecha y edema facial
- acompanante; desviacion del tabique con raiz nasal ancha
(apariencia de “casco de guerrero griego”) ; hendiduras
palpebrales  antimongoloides,  hipertelorismo,  pupilas
puntiformes; orejas de 1mplantacion baja con pabellones
“auriculares displasicos; boca pequena con forma de V invertida,
retromicrognatia, encias displasicas y paladar ojival no
‘hendido.; torax campaniforme; genitales masculinos con
- criptorquidia bilateral; pies con sindactilia en base de 2° y 3°
- dedo bilateral. En la exploracion neuroldgica destacaba
“hipotonia global, succion presente pero debil, con reflejos
“arcaicos lentificados. Estudios complementarios: funcion renal
. alterada (urea 98 mg/dl, creatinina 2,57 mg/dl); Ecografia
abdominal, con rnon 1zquierdo pequeno y displasico, no se
- 1dentifico el derecho; ecografia cerebral con hipoplasia de
cuerpo calloso; ecocardiografia con doble lesion valvular
~aortica y pulmonar. El estudio genético de padres, normal.
Evolucion: exitus a los 15 dias de vida, no se concedio la
necropsia.

B 'DISCUSION: El SWH es una enfermedad rara y con un prondstico grave, por 1o que es importante
“conocerla para poder sospecharla. 1/3 pacientes fallecen antes de los 2 afios por las complicaciones pulmonares
y/0 cardiologicas. El diagnostico de sospecha es clinico y se confirma mediante técnicas de citogenetica

~ molecular. (en el 55% de los casos se trata de una mutacion pura y el 45% restante se trata de translocaciones

. que afectan también a otros cromosomas.), de ahi la importancia del consejo genético- Existe un correlato

l
g IlOtlpO -fenotipo y pronostlco en relacion con el tamano de la delecmn Hasta el momento se han descnto dos :

A7 ‘w: WHS lyW SCR-2) y omstltu e un ejemplo de un sir drome de enes .cont guo DS.
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