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RESUMEN

El sindrome de Robinow, descrito por Meinhard Robinow
en 1969, presenta caracteristicas faciales similares a las
que se observan en un feto de aproximadamente ocho se-
manas de edad, lo que se llama «cara fetal». Se caracteri-
za por una facies peculiar, antebrazos cortos y genitales
externos hipoplasicos. Es una enfermedad hereditaria, ex-
tremadamente rara; se reporta una incidencia de uno por
cada 500 000 nacidos vivos. Su etiologia es autosémica
dominante mutacién del gen WNT-5A (3p14.3), y autoso-
mica recesiva, gen alterado es ROR2 (99g22); esta ultima
se caracteriza por presentar datos semiolégicos mas mar-
cados y mayores alteraciones esqueléticas. Entre sus ca-
racteristicas clinicas destacan: macrocefalia, estatura baja
moderada, braquimelia mesomélica, hipoplasia genital,
clinodactilia del quinto dedo de la mano y pliegue palmar
transverso. A nivel estomatoldgico presenta: boca trian-
gular, micrognatia, hipoplasia facial media, paladar ojival,
hiperplasia gingival, labio y paladar hendidos, uvula bifi-
da, macroglosia, frenillo lingual corto, malposicién y api-
Aamiento dental. Su prondstico es bueno en términos ge-
nerales, pero la gravedad depende de las complicaciones
presentes, como pueden ser cardiacas o pulmonares, ya
que éstas condicionan la esperanza de vida del paciente.
Es una entidad congénita para la cual no hay tratamiento
especifico. Se presenta un caso de sindrome de Robinow
atendido en el Centro de Especialidades Odontoldgicas.

Palabras clave: Displasia mesomélica de Robinow,
sindrome de la facies fetal, enanismo de Robinow,
disostosis acra con anomalias faciales y genitales,
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ABSTRACT

Robinow syndrome, described in 1969 by Meinhard Rob-
inow presents facial features similar to those seen in a
fetus of about eight weeks of age, called «fetal face».
Featuring: a peculiar facies, short forearms and hypo-
plastic external genitalia. It is an inherited disease, ex-
tremely rare, reported an incidence of one per 500 000
live births. Its etiology is autosomal dominant mutation
WNT-5A gene (3p14.3) and autosomal recessive gene is
altered ROR2 (9q22); the latter is characterized by more
marked semiological data and skeletal alterations. Its
clinical features include: macrocephaly, moderate short
stature, braquimelia mesomelic, genital hypoplasia, clino-
dactyly of the fifth finger, transverse palmar crease. At
present stomatological triangular mouth, micrognathia,
hypoplastic facial middle arched palate, gingival hyper-
plasia, cleft lip and palate, bifid uvula, large tongue, short
lingual frenulum, malposition and dental crowding. The
prognosis is generally good but the severity depends on
the present complications such as heart or lung, as you
determine the life expectancy of the patient. It is a con-
genital entity for which there is no specific treatment. We
report a case of Robinow syndrome treated at the Dental
Specialty Center.

Key words: Robinow mesomelic dysplasia,

fetal facies syndrome, Robinow dwarfism,
dysostosis acre with facial abnormalities and genital,
Robinow syndrome.

INTRODUCCION

El sindrome de Robinow, referido inicialmente por
Meinhard Robinow y colaboradores en 1969, pre-
senta caracteristicas faciales similares a las que se
observan en un feto de aproximadamente ocho se-
manas de edad (cara pequefia y ojos extensamente
espaciados), llamado «cara fetal». Se caracteriza por
una facies peculiar (frente amplia y prominente, hi-
pertelorismo, exoftalmos, narinas antevertidas, boca
triangular), displasia mesomélica de extremidades
superiores (antebrazos cortos) y genitales externos
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hipoplasicos (principalmente identificable en varo-
nes). También se asocia a talla baja, de poca a mode-
rada, de inicio postnatal.

Se clasifica en los textos de dismorfologia den-
tro de las entidades con anomalias faciales y retraso
moderado de talla junto al sindrome de Smith-Lemli-
Opitz, sindrome de Williams, sindrome de Noonan,
sindrome de Aarskog, sindrome de Opit, etc.?2 Actual-
mente, la Nomenclatura Internacional de Enfermeda-
des Oseas Constitucionales lo incluye en el grupo de
las osteocondrodisplasias por defecto del crecimien-
to de los huesos tubulares largos y/o vértebras, iden-
tificable al nacimiento y usualmente no letal.

A esta entidad también se le conoce como sindro-
me de la facies fetal, disostosis acra con anomalias
faciales y genitales, enanismo de Robinow y displasia
mesomélica de Robinow.3

Es una enfermedad extremadamente rara, se re-
porta una incidencia de 1 por cada 500 000 nacidos
vivos. No tiene predisposicidon de sexo; sin embargo,
en el 2002 mas de 100 casos habian sido documen-
tados e introducidos en la literatura médica.’

Etiologia

Es un desorden genético andmalo; se ha sugerido
una heterogeneidad genética con mecanismo de
transmisién autosémica dominante, siendo la mas
comun y caracterizada por un acortamiento de las
extremidades entre leve y moderado, anomalias en
cabeza, cara y genitales externos, y donde menos
del 10% ha presentado alteracion en el gen WNT-5A,
localizado en el cromosoma 3p14.3 (descrito por el
Dr. J. Mazzeu en mayo 2011, en «La transmisién es
autosdmico dominante»).* También se ha propuesto
un modo de herencia autosémica recesiva, donde se
han encontrado mutaciones del gen ROR2 localizado
en el cromosoma (9q22); esta ultima se caracteriza
por presentar datos semiolégicos mas marcados y
mayores alteraciones esqueléticas.®

Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones clinicas del sindrome de Robi-
now pueden ser: craneofaciales, orales, musculoes-
queléticas, urogenitales o la presencia de complica-
ciones. Dentro de las manifestaciones craneofaciales
podemos encontrar: macrocefalia (44%), protube-
rancia frontal (94%), frente amplia (96%), hipertelo-
rismo (100%), exoftalmos (86%), fisuras palpebrales
amplias inclinadas hacia abajo, con parpado inferior
en forma de S (80%), filtrum largo y amplio (88%),
puente nasal amplio, nariz pequefa, corta, con nari-
nas antevertidas (100%), perfil facial plano, alteracio-
nes del pabellén auricular, implantacién baja de las
orejas, mentdn pequeiio.b

Manifestaciones orales: boca triangular con las co-
misuras hacia abajo (94%), micrognatia (87%), hipo-
plasia facial media, hiperplasia gingival (59%), api-
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famiento dental (96%), malposicién dental (80%),
macroglosia, paladar ojival, uvula bifida o ausente
(20%), labio y paladar hendidos (9%), frenillo lingual
corto y anquiloglosia.”

Manifestaciones musculoesqueléticas: estatura
baja apreciable, de poco a moderada, de inicio post-
natal, anomalias de los huesos largos (54%), edad
dsea retrasada (44%).°

Extremidades: antebrazos cortos o braquimelia
mesomélica (100%), manos cortas, achaparradas, pe-
queiias, con clinodactilia, principalmente del quinto
dedo de la mano (88%), braquidactilia, articulacién
metacarpofalangica corta, displasia ungueal (48%),
pliegues interfaldngicos hipoplasicos; los dedos pul-
gares pueden ser bulbosos, pulgares y dedos gordos
del pie anchos, metacarpianos cortos, pliegues de
flexion Unicos en los dedos 3 y 4 de la mano, hipopla-
sia de las falanges media y terminal de los dedos de
la mano y del pie y pliegue palmar transverso.!

Urogenitales: se observan diversos grados de hi-
poplasia genital o hasta agenesia (pene, clitoris, la-
bios mayores y menores) (100%), micropene, micro-
clitoris, criptorquidea (65%).°

Diagndstico

Se fundamenta en el cuadro clinico y la facies fetal
caracteristica al nacimiento. Es necesario un examen
radiolégico para confirmar la presencia de alteracio-
nes esqueléticas, principalmente columna vertebral y
extremidades superiores (antebrazos cortos).?

El diagndstico prenatal se realiza a pacientes em-
barazadas con riesgo, mediante una ecografia fetal a
la semana 19 de gestacidon con medicidn de la longi-
tud del radio y cubito en el feto. La asesoria genética
es una opcioén dada la disponibilidad de una historia
familiar.

El diagndstico diferencial se hace con el sindrome
de Aarskog presente en el escroto en silla de montar
y con el de Robinow hipoplasia genital. Se diferencia
del sindrome de Noonan porque en éste se obser-
va el labio superior protruyente y en el de Robinow
boca triangular.

Prondstico

Es bueno en términos generales, pero la gravedad
depende de las complicaciones que se presenten,
principalmente cardiacas o pulmonares, ya que éstas
condicionan la esperanza de vida del paciente.

Las complicaciones o hallazgos concomitantes
que puede presentar el paciente con sindrome de
Robinow y su frecuencia son: atresia coanal, rotacion
posterior de la oreja (53%), infecciones frecuentes
del oido, pérdida de la audicidon, pliegues en epican-
tus, nevus flammeus (23%), nevus facial, coloboma
papilar, retraso psicomotor (18%), deficiencia del
lenguaje, hemivértebras toracicas (70%), principal-
mente fusidn o ausencia de costillas (31%), escoliosis
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(35%), hernia inguinal o umbilical (16%), pectus ex-
cavatum (15%), acrodisostosis (16%), esclerosis dsea,
luxacién de cadera, luxacién o deformacion de cabe-
za del radio, falanges terminales bifidas, ectrodacti-
lia, anomalia del antebrazo tipo Madelung, luxacién
de cadera, reflujo vesicouretral, atresia vaginal con
hematocolpos, anomalias renales como hidronefrosis
(25%), displasia quistica del riiidn, duplicacién renal,
afectacion neuroldgica severa, quiste en fosa piloni-
dal, defectos congénitos del corazén: comunicacion
interauricular, interventricular (especialmente obs-
trucciéon del tracto de salida del ventriculo derecho)
(13%), coartacion de la aorta, la tetralogia de Fallot,
atresia tricuspidea, problemas respiratorios (esteno-
sis pulmonar severa o atresia), convulsiones; pueden
desarrollar epilepsia y retraso mental de moderado a
leve, desérdenes hematoldgicos y hipotonia.'

Tratamiento

Es una entidad clinica congénita para la cual no hay
tratamiento especifico; sin embargo, puede haber
otros tratamientos especificos en dependencia con
otros sintomas que pudieran aparecer, como son: di-
ficultades respiratorias, manifestaciones catarrales o
alteraciones cardiovasculares; es decir, a todo lo que
aparezca agudo en estos casos se le da tratamiento.

Hay reporte de casos donde se ha administrado
hormona del crecimiento a nifios con el sindrome,
buscando aumentar su talla; sin embargo, es impor-
tante considerar que esta hormona debe utilizarse con
cuidado porque hay riesgo de exacerbar la escoliosis.

CASO CLiNICO

Paciente masculino de cuatro afios y ocho meses de
edad, con diagnéstico de base sindrome de Robinow.
Producto de primera gestacion; la madre cursé con
embarazo normoevolutivo, parto eutdcico. El bebé
respird y llord al nacer, con peso de 2 800 kg, califica-
cion de Apgar de 8 al minuto y 9 a los cinco minutos.
La evolucidn neuroldgica ha sido lenta pero favorable
con adquisicion de nuevos hitos motores. Hospitaliza-
do por bronconeumonia a los 15 dias de nacido, en
el Hospital para el Nifio del Instituto Materno Infantil
del Estado de México (IMIEM), donde se le diagnosti-
cd, mediante examen genético, sindrome de Robinow;
portador de hernia inguinoescrotal, micropene, defi-
ciencia de crecimiento, y se descarté cardiopatia. A
nivel estomatolégico presentaba paladar ojival, fisura
palatina y dientes natales (51, 81y 71).

Originario y residente de las Mesas de Almoloya de
Alquiciras, México, sin antecedentes heredofamiliares
positivos a alguna enfermedad. Vive en casa propia
con servicios basicos intradomiciliarios, zoonosis ne-
gada, habitos regulares higiénicos-dietéticos, inmu-
nizaciones al corriente, toxicomanias negadas. Entre
sus antecedentes personales patoldgicos estan el
haber sido intervenido quirdrgicamente por palato-

plastia a los 15 meses, hernia inguinoescrotal a los 18
meses y orquidopexia bilateral a los dos afios.

Diagndstico sistémico

Se realizé a los 15 dias de nacido, en el Hospital para
el Nifno, mediante examen genético. Somatometria
actual de 17 kg y 89 cm, encontrandose en el per-
centil 34.5 para el peso y por debajo del percentil O
para la talla, en relacion a las tablas de somatometria
infantil de la Organizacién Mundial de la Salud (Figu-
ra 1). Presenta la facies fetal caracteristica del sindro-
me de Robinow (Figura 2), alteracién en el pabellén
auricular e hipoplasia facial media (Figura 3), clino-
dactilia del segundo, cuarto y quinto dedo y pliegue
palmar transverso (Figuras 4 y 5).

Diagndstico y tratamiento estomatolégico

El paciente fue referido del Hospital para el Nifo
presentando paladar ojival, fisura palatina y dientes
natales (51, 81y 71) (Figura 6). Ingresé al Centro de
Especialidades Odontoldgicas del Instituto Materno
Infantil del Estado de México el 11 de enero de 2008
y como primer tratamiento se colocd placa obtura-
dora para su alimentacion; posteriormente se le reali-
z6 palatoplastia a los 15 meses de edad.

A los dos ainos un mes presenté denticién temporal
incompleta con indice de caries moderada: se realiza-
ron los siguientes procedimientos en sillén dental en

Figura 1. Somatometria actual de 17 kg y 89 cm, encon-
trandose en el percentil 34.5 para el peso y por debajo del
percentil cero para la talla en relacién con las tablas de so-
matometria infantil de la Organizacién Mundial de la Salud.
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Figura 2. Facies fetal caracteristica del sindrome de Robinow.

87

Figura 4. Hallazgos clinicos. Clinodactilia del segundo,
cuarto y quinto dedos.

Figura 3. Alteracion en el pabellén auricular e hipoplasia fa-
cial media.

cuatro citas, usando dique de hule y grapa 14, previa
infiltracion de lidocaina-epinefrina al 2% de 1.8 mL:

¢ Resinas preventivas: 74, 54 y 84.
¢ Resina: 62.
¢ Pulpotomia: 81.

Figura 5. Hallazgos clinicos. Pliegue palmar transverso.

¢ Sepultamiento con amalgama: 81.
e Sellador: 64.

Se concluyé tratamiento y se han otorgado citas con
revision para control de caries y erupcién (Figura 7).
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Figura 6. Manifestaciones orales.

Actualmente, a nivel estomatoldégico presenta
mordida abierta anterior, apinamiento dental ante-
rior superior, malposicién del érgano dental 51y 61,
hiperplasia gingival generalizada, frenillo lingual cor-
to. Al examen clinico se observa que es dolicocefali-
co, asimétrico, retrognatico, presenta denticidon tem-
poral incompleta, plano terminal, escalén mesial de
lado izquierdo y mesial exagerado del lado derecho,
caninos clase Il bilateral y restauraciones funciona-
les. Se observa deglucidn atipica y respiracién bucal.
Presenta dislalia, dislexia y retraso en el lenguaje.

En el Hospital para el Nifio del IMIEM se mantie-
ne en vigilancia mediante citas periédicas. En cirugia
maxilofacial se le realizara frenilectomia. En el Centro
de Especialidades Odontoldgicas se le brinda apoyo
de psicologia y terapia de lenguaje.

Prondstico
Favorable para la vida y para la funcién.
CONCLUSIONES

Los pacientes diagnosticados con sindrome de Robi-
now deben ser atendidos multidisciplinariamente, ya
que la gravedad de sus tratamientos depende de las
complicaciones presentes y de que en algunos casos
se puede complicar dicho tratamiento o hasta poner
en riesgo la vida del paciente. Por lo tanto, es de im-
portancia médica conocer las manifestaciones clini-
cas, sistémicas y bucales que caracterizan a dichos
trastornos para proporcionar un tratamiento oportu-
no y brindarle una mejor calidad de vida al paciente.

Figura 7. Tratamiento estomatoldgico.
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