Sindrome de Wiedemann-Rautenstrauch con extremo
retraso del crecimiento pre y postnatal
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Introduccion

Los sindrome progeroides comprenden entidades clinicas caracterizadas por un envejecimiento precoz y una apariencia senil desde el nacimiento o la infancia
temprana. Entre ellos, la progeria neonatal o Sindrome de Wiedemann-Rautenstrauch, se presenta como un grave retraso de crecimiento de origen prenatal, junto
con unas caracteristicas fenotipicas determinadas, entre las que destacan marcada lipoatrofia, pseudohidrocefalia, sutura anterior muy amplia, suturas
dehiscentes, venas de cuero cabelludo prominentes, cabello escaso e irregularmente distribuido y, a menudo, dientes neonatales

La patogenia de esta enfermedad es desconocida, pero se postula una herencia autonomica recesiva (hay 6 pares de hermanos afectos en el total de casos
descritos) y una posible relacion con un defecto en los mecanismos de reparacion del ADN. El prondstico es variable (habitualmente malo), con alta mortalidad en
primer aino de vida en relacion con problemas de alimentacion (aspiraciones) e infecciones. Presentan variable grado de afectacion del desarrollo neurologico.

Caso clinico

Antecedentes familiares: padres no consanguineos, sanos y jovenes . Gestacion previa terminada en aborto. Talla baja en familia materna. Tio materno nacido con
34 semanas de gestacion, que fallece en primera semana de vida sin conocer causa exacta.

Antecedentes personales: gestacion controlada, complicada con retraso de crecimiento intrauterino desde semana 17. Amniocentesis con cariotipo 46 XX. En
semana 24, ante decalaje de cuatro semanas, se realiza RMN en la que se constata ventriculomegalia, sin otros hallazgos significativos. Doppler en todo momento sin
alteraciones. Liquido amnidtico normal hasta semana 35, en la que se aparece oligoamnios. Cesarea electiva a las 39 semanas. Precisa reanimacion con oxigeno y
ventilacion con presion positiva intermitente. Puntuacion de Apgar 4/8.

Exploracion fisica al nacimiento:
Datos antropomeétricos al nacimiento: peso: 835¢g, longitud: 31cm y perimetro cefalico: 28cm , todo muy por debajo al percentil 3.
Datos de la exploracion se constatan en las siguientes figuras (1,2 y 3):

Figura 1
Exploraciones complementarias: Evolucion:
Hemograma y bioquimica sanguinea: sin alteraciones Dificultad respiratoria transitorio con necesidades de oxigeno durante 36 horas
Ecografia y RMN cerebral: ventriculomegalia de laterales Trombocitopenia leve transitoria.
con mayor prominencia de astas occipitales (colpocefalia). Dificultad inicial para la succion, logrando succion completa de tomas a los 22 dias de vida;
Ecografia cardiaca y abdominopélvica sin alteraciones. desde entonces no presenta problemas de alimentacion.
Serie 0sea: subosificacion de ambos parietales e imagenes Hipotiroidismo: en tratamiento con L-tiroxina desde los 4 meses
de craneolacunia. Retraso del crecimiento: extremo fallo de medro postnatal a pesar de aportes nutricionales
Examen oftalmoldgico: edema corneal izquierdo elevados (leche pretérmino hasta 200ml/kg/d). Ganancia media mensual de 115g de peso, 2,3 cm
transitorio, retina y tension ocular normal. de tallay 1,5 cm de perimetro cefalico hasta los 3 meses (traslado a Unidad de Lactantes).
Estudio genético con Microarray CGH: normal. Somatometria a los 3 meses (figuras 4 y 5): peso 1235 g, talla 35 cm, PC 33 cm
Estudio hormonal: Cribado hipotiroidismo normal, TSH a | Somatometria a los 5 meses: peso 1320g, talla 40cm, PC 34cm.
3 meses 11 mU/I (con FT4 normal); TSH a 4 meses 8mU/I En la figura 5 se presenta la curva de peso de la paciente (figura 6).
(con FT4 0,7ng/dl) Desarrollo psicomotor (5 meses de vida): sostén cefalico breve (dificultad por gran macrocefalia
GH: 4,3 ng/ml, IGF-1: 32 ng/m, Insulina <2 mcg/ml. relativa), buen tono de tronco y extremidades, adecuado contacto con el medio con sonrisa social,
Potenciales evocados auditivos (4,5 meses). umbral de lleva las manos a la linea media, coge objetos y globalmente parece dentro de limites normales

aparicion de onda V de 90dB en Ol y de 80dB en OD para su edad.
compatible con hipoacusia bilateral

CRECIMIENTO Y NUTRICION POSTNATAL EN LOS <1500 GRAMOS.
SITUACIONES ESPECIALES
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Figura 6

Edad posnatal (dias)

Comentarios

Aunque el diagnostico genético no es posible hoy en dia, y es probable una heterogenicidad genética en relacion con la relativa variabilidad clinica descrita en los
pacientes con Sindrome de Wiedemann- Rautenstrauch, el fenotipo tan caracteristico permite hacer un diagnaostico clinico fiable en nifos con esta rara enfermedad.
A pesar de su escasa frecuencia es una causa a tener en cuenta en niios con retraso del crecimiento intrauterino, que en nuestro caso fue extremo, el Unico en la
literatura con peso al nacimiento menor a 1.000 gramos. Destacamos especialmente el extremo retraso de crecimiento postnatal, pese a una correcta pauta de
alimentacion y aportes nutricionales elevados.




