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INTRODUCCION

El sindrome de Wolf-Hirschhorn es una enfermedad rara
causada por una delecion en la porcion distal del brazo corto
del cromosoma 4. Se trata de un sindrome polimalformativo
cuya clinica mas frecuente es: retraso psicomotor (100% de
los casos), microcefalia (75%), alteraciones faciales (entre 50
y 80% de los casos: alteraciones oculares [69%)], talla baja
[65%] y contracturas en flexion [57%)).

CASO CLINICO

Lactante de 7 meses que es estudiada desde el nacimiento
por fenotipo peculiar y aspecto sindrémico. Hija de padres
no consanguineos, embarazo controlado, parto eutécico, a
término sin incidencias.

En la exploracion fisica, destaca una facies peculiar con micro-
cefalia. Se aprecia hipertelorismo, micrognatia, orejas en retro-
posterior, boca pequena, filtrum largo, raiz de pelo baja. Cuello
corto, claviculas integras. Tendencia a pulgares incluidos. Pie
derecho aducto reductible. Auscultacion cardiopulmonar nor-
mal. Hipertonia y rigidez generalizada. Reflejo moro simétrico
pero rigido. Reflejos osteotendinosos presentes.

Entre las pruebas realizadas, destaca, que en la ecografia
de cadera se objetiva subluxacion bilateral, por lo que, ante
la sospecha de displasia bilateral de caderas, se comienza
tratamiento ortopédico mediante arnés de Pavlik. En la
ecocardiografia, se sospecha coartacion de aorta, y se apre-
cia hipertension pulmonar infrasistémica, comunicacion
interauricular tipo ostium secundum grande y dilatacién de
aorta ascendente.

Es valorado por Genética, donde informan de que se detecta
una duplicacién del brazo corto del cromosoma 4y una de-
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lecion del brazo largo del cromosoma 4. La alteracion es visi-
ble en el cariotipo, siendo detectada en deleciones subtelo-
méricas y en el CGH array. Finalmente, el cuadro clinico de la
paciente coincide con el sindrome de Trisomia 4p (también
llamado, sindrome de Wolf-Hirschhorn).

Precisa de seguimiento estrechoy de una valoracién conjun-
ta por su pediatra de Atencién Primaria y en la consulta de
Neonatologia. Progresivamente, se ha conseguido una bue-
na succion-deglucion, buen desarrollo ponderoestatural.
Realiza fijacion de la mirada, presenta sonrisa social y se ob-
jetiva mejoria en cuanto a la rigidez e hipertonia.

CONCLUSIONES

A pesar de tratarse de un sindrome infrecuente, es impor-
tante tener en cuenta las complicaciones derivadas de esta
enfermedad, ya que produce retraso psicomotor grave, afec-
tacién neuroldgica, retraso del desarrollo, asi como cardio-
patias. La figura del pediatra de Atencién Primaria es de vital
importancia en la atencién integral de estos pacientes, ya
que es necesario un seguimiento constante y conocimiento
del entorno familiar y social, asi como una buena integra-
cién multidisciplinar con el ambito hospitalario.
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ABREVIATURAS

CGH: hibridacion gendémica comparativa.
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