Sindrome de Seckel o Enanismo
con perfil de pajaro

Dres. Lednidas Padilla R. y Osear Gonzélez A. (*)

Seckel (1) publicé en 1960 dos casos de enanismo con perfil de pajaro y
compard estos pacientes con 11 casos publicados en literatura anterior, posterior-
mente han seguido publicaciones de casos con caracteristicas semejantes 0 muy
parecidas. (2-3). Actualmente en la literatura mundial se registran no mas de
50 casos.

El proposito de este trabajo es el de informar sobre dos casos que se presen-
taron al Hospital Materno Infantil, con caracteristicas semejantes a los patrones
establecidos por Seckel, como ademas sefialar las anormalidades que se han
encontrado en trabajos anteriores.

CASO N° 1: W. V. V., nifio de 15 meses de edad, raza mestiza, procedente
de El Progreso, Yoro. Es enviado del Centro de Salud de ese lugar con los
diagnosticos de:

1°—Malformaciones congénitas
2°—Toxoplasmosis
3°—Secuelas de encefalitis

Es unico hijo, nacido de embarazo de término y parto aparentemente normal.
Padre y madre de 32 y 28 afios, respectivamente.

No existen antecedentes de enfermedades infecciosas o ingesta de drogas
durante el embarazo. Consulta por dificultad para la movilizacion, apatia y
retardo psicomotor, aun no se queda sentado ni se puede mantener de pie
afirméndose.

En el examen fisico (Figs. 1 y 2) se encuentra un peso de 11 libras, talla
58 cms. y P. C. de 35 cms.

Retardo psicomotor: no se sienta solo, ni se mantiene de pie ni transfiere
objetos. Es pequeiio para su edad con facies de aspecto "Cara de Pajaro".

Craneo: Microcefalia con suturas cerradas.

Cejas escasas: Ligera protrusion de ambos ojos, con estrabismo bilateral,
ademas hipertelorismo.

Oidos: Pabellones auriculares malformados con implantacion baja.

Maxilar inferior: Hipoplasico con paladar ojival.

* Departamento de Pediatria, Hospital Materno-Infantil
Tegucigalpa, D. C, Honduras, C. A.
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Fig. 3

Torax: Simétrico.

Corazén y pulmones: Sin particularidades.
Abdomen: Sin visceromegalias. Genitales:
Hipoplasicos y criptorquidea.

Extremidades: Dificultad para la extension de las extremidades inferiores.
Mano con surco simiano, observandose dedos gruesos y cortos. Leve separacion
del primero y segundo dedo de ambos pies.

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

Craneo: Pequefio sin signos de hipertension, fontanelas cerradas, suturas
abiertas pero estrechas. La Silla Turca es normal. Se concluye que existe una
microcefalia por falta de desarrollo cerebral.

Extremidades: (Fig. 3) Ausencia de todas las epifisis de los huesos. La edad
osea es la de un recién nacido.

En el electroencefalograma se encontrd signos de sufrimiento cerebral focal
derecho de moderada intensidad.

CASO N° 2. N. V. A. Nifa de 12 afos de edad procedente de Tegucigalpa,
D. C, consulta porque "no crece", nacida de embarazo aproximadamente 40-42
semanas, no hay antecedentes patologicos durante et parto' y periodo neonatal.
Llama la atencién el retardo psicomotor severo e hipocrecimiento, su lenguaje
es vacilante y sin soltura.

Examen fisico: (Figs. 4 y 5) Talla: 118 cms, peso: 20 K (normales para
su edad P 50, talla: 157.3, peso: 47.4 K) compatible con la antropometria de
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Fig. 4 Fig. 5

una nifla de 6 anos. Tiene un perimetro cefalico de 47 cms. Facies con "Perfil
de Pajaro", resalta una nariz picuda con micrognatia. Apariencia grande de los
globos oculares en comparacion con las estructuras extra-oculares. Pabellones
auriculares con implantacion baja.

Dientes: Con alteracion en el esmalte y ausencia congénita de algunas piezas
dentarias.

Cuello corto.
Torax: S/P Pulmones y corazoén: normales (Fig. 6).

Abdomen: normal. Genitales: normales; extremidades (Fig. 6); mano con
surco simiano, con incurvacion de la falange distal del dedo mefique de ambas
manos, ademas separacion del primero y segundo dedo del pie.

Los hallazgos radioldgicos revelaron: (Fig. 7).

Créaneo: pequefio. Incurvacion de falange distal del 5° dedo en ambas manos
con edad radioldgica adecuada para su edad.

Su estudio sicolégico inform6 un C. I. de 23 con una edad mental de 3 afios.
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Fie. 7

Los estudios de Laboratorio en ambos casos no fueron contribuyentes, sin
embargo se realizaron hemograma revelando leve anemia hipocroémica, analisis
de orina, urea, creatinina, glicemia, calcio, fésforo, pruebas tiroideas, proteino-
grama, pruebas de funcionamiento hepatico, 17-hidroxicorticoides y I7-Cetoeste-
roides. los que resultaron dentro de limites normales.
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DISCUSION

Los dos casos antes descritos tienen idénticas malformaciones tanto clinicas
y radioldgicas- Al compararlos con las descripciones originalmente hechas por
Seckel y otros autores, estos presentan las caracteristicas mas frecuentes nece-
sarias para el diagnoéstico (1-2-3-4). El diagnoéstico se basa en los hallazgos
clinicos, siendo los signos mas sobresalientes enanismo intenso, microcefalia y
la nariz prominente o picuda dandole el aspecto de "perfil de pajaro". Las anor-
malidades mas frecuentes son;

Crecimiento: Notable déficit del crecimiento de comienzo pre-natal.
S.N.C.: Deficiencia mental.

Craneo: Microcefalia con Sinostosis prematura.

Facies: Hipoplasia con nariz prominente.
Pabellones auriculares: Asentamiento bajo o ambas cosas; en especial au-
sencia del 16bulo.

Extremidad superior: Clinodactilia del dedo mefiique, surco simiesco, ausen-
cia de algunos epifisis de falanges, hipoplasia de la parte proximal del radio.

Extremidad inferior: Luxacion de la cadera; hipoplasia de la parte proximal
del peroné, separacion entre el primero y segundo dedos del pie.

Torax: 11 costillas.

Genitales: Criptorquidia (Varones).

Entre las anormalidades ocasionales que se pueden encontrar son: asimetria
facial, estrabismo, anodoncia parcial, hipoplasia del esmalte, cabello escaso, es-
coliosis, pie zambo, pie plano, genitales externos hipoplasicos.

En la autopsia se ha encontrado un cerebro de escaso peso con hemisferios
cerebrales pequenos, también se ha observado un patron de circunvoluciones
cerebrales pequefias.

Existe un alto nimero de casos en que el tiempo de gestacion es prolongado;
y en la mayoria la talla al nacer oscila entre 33.75 a 42.5 cms. con bajo peso.
Al crecer se caracterizan por ser amistosos y agradables, a menudo hipercinéticos
y se distraen facilmente.

Como etiologia se plantea una probable herencia, autosémica recesiva.
Es posible que el par de genes mutantes retarda la marcha de la mitosis, condu-
ciendo a una hipoplasia congénita con un crecimiento constantemente lento.
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RESUMEN

Se presentan dos casos de Sindrome de Seckel, comparandose con los demas
casos publicados en la literatura.

Se detalla ademas, las anormalidades que se encuentran mas frecuentemente.

SUMMARY

Two children with Seckel's Syndrome are reported in this communication
we compared the clinical pattern of maldevelopment with other cases reported
in the literature.
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