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Introduccion

El Sindrome de Radio-Tartaglia (RATARS) o Sindrome de retraso del neurodesarrollo-cardiopatias congénitas-discapacidad

intelectual, es una enfermedad de origen genético por mutacion del gen SPEN. Se caracteriza por un retraso global del
desarrollo, retraso del habla y diferentes anomalias del comportamiento, asociado a hipotonia, dificultades motoras leves y
dismorfismo craneofacial. En la neuroimagen pueden encontrarse defectos inespecificos y algunos pacientes pueden
presentar convulsiones o signos piramidales. Ademas, un subgrupo de personas puede presentar cardiopatias congenitas,
pubertad precoz y obesidad.

Este sindrome fue descrito recientemente y se ha reportado un numero muy limitado de casos a nivel mundial hasta la fecha,
con una incidencia <1/1000000 de ninos.

Caso clinico

Enfermedad actual

» i} , , , Procedimientos diagnosticos y terapéuticos
Nina de 6 anos sin antecedentes de interes

en la que se detectan dificultades en el Resonancia magneética: se objetiva hipoplasia del cuerpo calloso
lenguaje expresivo y la sociabilidad en las y atrofia corticosubcortical difusa.

revisiones periodicas con su Pediatra de

Atencion Primaria. Panel de genes: se detecta variante patogéenica (Heterocigosis

de novo en gen SPEN), causante del Sindrome Radio-Tartaglia.
Dado estos hallazgos junto a la exploracién

fisica de la paciente, se decide derivacion
desde Atencion Primaria a Consultas

, . Informacion a la familia y tratamiento
Externas de Neurologia Infantil.

En la actualidad, no es posible ofrecer a los pacientes con este
sindrome ningun tratamiento que modifique el curso de la
enfermedad. Esto, unido a la poca informacidn que se tiene
acerca de la patologia y la baja incidencia de la misma, conllevan
que la comunicacion meédico-paciente sea especialmente
compleja y tenga implicaciones emocionales importantes para el
profesional y la familia.

Exploracion fisica
La exploracion fisica se encuentra dentro
de la normalidad a excepcion de una
microcefalia (<p3) y la deteccion de
alteraciones del lenguaje.

Conclusiones

El Sindrome Radio-Tartaglia es una patologia poco frecuente y existe escasa evidencia sobre sus manifestaciones y
tratamiento. Al encontrarnos con una patologia con estas caracteristicas nos enfrentamos, no solo a un diagnostico
complejo, sino a un reto de comunicacion medico-paciente.

Al solicitar test genéticos nos exponemos a recibir informacion con importantes implicaciones eéticas y
emocionales para los pacientes y sus familias.

Es fundamental la formacion del personal sanitario para manejar la incertidumbre en [a comunicacion
medico-paciente.



