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Resumen

El Sindrome de Shprintzen Goldberg, es un cuadro
clinico poco frecuente, cuyo diagnostico se basa
en la combinacién de rasgos clinicos caracteristi-
cos que pueden o no estar presentes en su totali-
dad, junto con un tipico habito marfanoide. Incluye
también alteraciones vasculares, y retraso mental.
Es un sindrome de etiologia génica atribuido a dos
posibles anomalias en los genes de la Fibrilina o
del TGFBR2, relacionado también en el sindrome
de Marfan y fibrilinopatias, con los que comparte
numerosas caracteristicas.

El objetivo de este articulo es presentar un pacien-
te con diagnostico probable de este sindrome, y
realizar una actualizacion bibliografica.
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Abstracts

The Shprintzen-Goldberg syndrome is a rare disea-
se. The diagnosis is based mainly on the characteris-
tic clinical appearance and depends on recognition
of characteristic combination of features and marfa-
noid habitus. Usually shows cardiovascular anoma-
lies and develops mental delay.

Recent studies reported mutations in the gene for fi-
brillin and TGFBR2, wich cause Marfan syndrome
and fibrillinophathies too.

The aim of this paper is to report a patient with pro-
bable diagnoses of this syndrome, and make a biblio-
graphic revision.
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Introduccion

El sindrome de Shprintzen Goldberg, es un desor-
den descripto por primera vez en el afio 1981 por
Sugarmen and Vogel. Un afio mas tarde Shprintzen
y Goldberg, describen dos casos de similares ca-
racteristicas asumiendo el sindrome el nombre de
estos ultimos investigadores. Dicho cuadro forma
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parte de un conjunto de entidades, ain no muy
bien delineadas que integran los llamados” sindro-
mes con habito marfanoide”, que reunen algunas
caracteristicas similares al Sindrome de Marfan y
otras que permiten diferenciarlos.

Dentro de los hallazgos clinicos se reconocen alte-
raciones craneo-faciales, esqueléticas, neurologi-
cas, cardiovasculares, asi como también del tejido
conectivo en general. Dos tercios de los pacientes
observados en trabajos publicados, presentan hi-
pertelorismo, hendidura palpebral baja, marcado
arco palatino, micrognatia e implantacién baja y
rotada de orejas. También se describe craneosi-
nostosis, dolicocefalia, ptosis palpebral, exoftal-
mia, estrabismo, hipoplasia del maxilar y malforma-
ciones del pabellén auricular'. La malformaciones
esqueléticas mas frecuente son la aracnodactilia,
deformidades esternales, camptodactilia, escolio-
sis e hiperlaxitud de articulaciones?®. No presenta
signos patognomonicos y su diagnostico depen-
de de la reunion de éstas alteraciones. Hasta el
momento, sélo se han publicado alrededor de 45
casos en el mundo, y serian en su mayoria reportes
de casos esporadicos'.

Si bien la causa es incierta, se cree que la base mo-
lecular se hallaria en la mutacion del gen de la fibrili-
na 1 (FBN 1), responsable también del sindrome de
Marfan y otras fibrilinopatias con quienes comparte
anormalidades; por lo que éstos pacientes presen-
tan estudio de cariotipo normal*®. También estarian
asociadas mutaciones del gen del receptor del fac-
tor Beta transformador del crecimiento Transforming
Growth Factor Beta Receptor (TGFBR2).

El presente articulo, describe al sindrome de
Shprintzen Goldberg a través del reporte de un
caso clinico, evaluado en el Hospital General de
Nifios Pedro de Elizalde durante el afio 2008 y en
seguimiento por servicio de Genética.

Caso Clinico

Paciente de 5 afos de edad, sexo femenino, na-
cida de padres fenotipicamente normales sin an-
tecedentes de consanguinidad, de término con
peso adecuado, que presenta como anteceden-
tes personales internacion a los 6 meses de edad
por gastroenteritis aguda y varicela a los 2 afos.
Madre refiere adquisicion de pautas madurativas
segun edad esperada. Hermano mayor de la pa-
ciente con diagnostico de arritmia cardiaca, sin se-
guimiento cardiologico.
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Consulta al servicio de traumatologia del Hospital
Pedro Elizalde por dificultad en la marcha de dos
meses de evolucién. Se diagnostica pie bot bila-
teral y se indican férulas ortopédicas, derivandose
al servicio de genética por presentar fenotipo pe-
culiar. Una semana mas tarde, la paciente arriba a
dicho servicio donde se realiza examen fisico ex-
haustivo, constatandose peso y talla en percentilo
10-25, macrocefalia, dolicocéfalo e implantacion
baja de orejas. Facie peculiar, frente prominente,
hipertelorismo, puente nasal chato; exoftalmos bi-
lateral con estrabismo bilateral divergente, escle-
réticas azuladas e hipoplasia del maxilar inferior.
Se constata boca con denticion en buen estado
y uvula bifida.

El examen del térax revela pectum carinatum y
leve escoliosis dorsolumbar.

A nivel abdominal presenta hernia umbilical reduc-
tible, incoercible. Genitales acorde a sexo y edad.
A la auscultacién cardiaca R2 de tono aumenta-
do, soplo sistolico 2/6 precordial, latidos y pulsos
periféricos irregulares en frecuencia, amplitud e
intensidad.

Aparato osteoarticular con hiperlaxitud de articu-
laciones mayores y menores, pie bot bilateral, am-
bas manos con aracnodactilia y camptodactilia.
Tono muscular disminuido, trofismo muscular dis-
minuido; reflejos superficiales, profundos y osteo-
tendinosos conservados.

Debido a la combinacion de los hallazgos ya
descriptos se considera prioritaria la evaluacion
cardioldgica, realizandose ecocardiograma que
informa: dilatacién severa de Aorta (aneurisma)
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desde porcion sinusal hasta tronco braquiocefalico
(anillo aortico: 2,15 cm, porcion Sinusal: 3,90 cm,
porcion sinotubular: 2,13 cm.), insuficiencia aortica
leve, prolapso mitral con insuficiencia mitral leve.
Funcién sistolica conservada. Se indica 25 mg/dia
de atenolol, restriccion de actividades fisicas y con-
troles mensuales.

La evaluacion oftalmologica informa fondo de ojo
normal. Se realiza cariotipo con resultado normal.
No se realiza deteccion del gen codificante de la
Fibrilina o del TGFBR2, debido a que no estan
disponibles en nuestro pais al momento.

Debido a las caracteristicas clinicas menciona-
das, se establece diagnostico probable de Sin-
drome de Shprintzen-Goldberg.

Discusion

El sindrome de Shprintzen Goldberg es una entidad
cuyo diagnoéstico se basa en la presuncion clinica
en un paciente con caracteristicas fenotipicas com-
patibles ya descriptas. La confirmacion se realiza
mediante el estudio del gen que codifica la proteina
fibrilina-1, estudio no realizado en nuestro pais.

El diagnostico diferencial plantea aquellos des-
ordenes genéticos con habito marfanoide, que
comparten en su gran mayoria la alteracion del
mismo gen®. Dentro de los mismos, se describen
el sindrome de Marfan, cuyas manifestaciones
cardinales involucran alteraciones oculares (des-
prendimiento de retina, glaucoma y cataratas),
esqueléticas (escoliosis, laxitud de articulaciones
y excesivo crecimiento 0seo) y cardiovasculares
(dilatacion adrtica, valvula aortica bicuspide y
prolapso valvula mitral)®, y el sindrome de Loeys-
Dietz, caracterizado por idénticas anormalidades
clinicas, en el que ademas se observan, de mane-
ra constante, uvula bifida o paladar hendido, aneu-
risma adrtica con tortuosidad de vasos periféricos
y esclerdticas azuladas’.

No existen reportes que ofrezcan datos relaciona-
dos con la expectativa de vida y pronostico del
paciente con sindrome de Shprintzen Goldberg,
pero se ha relacionado a la muerte temprana aso-
ciada con diseccion aortica®.

Por todo lo expuesto se concluye que la sospe-
cha clinica, acompafnada de un examen fisico ex-
haustivo y los estudios complementarios pertinen-
tes, permiten arrivar al diagnostico presuntivo de
esta entidad y permite el control de las posibles
complicaciones pudiendo de esta manera poder
disminuir la morbi-mortalidad asociada en estos
pacientes.
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