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INTRODUCCION

El diagndstico del nifo dismérfico forma parte de las habili-
dades basicas de un pediatra. En la actualidad muchos pa-
cientes nacen con sindromes genéticos ya filiados. Aun asi,
la gran variedad de sindromes genéticos y las limitaciones
de las pruebas diagnosticas no nos deben hacer olvidar la
base clinica del diagndstico.

RESUMEN DEL CASO

El caso que presentamos trata de una nina con un pliegue
nucal aumentado de tamafio que motiva un estudio genéti-
co prenatal sin alteraciones. Se induce el parto por retraso
del crecimiento intrauterino y nace por parto eutdcico. Al
nacimiento presenta una somatometria inferior al percentil
uno. A la exploracion destaca llanto débil, fontanela anterior
amplia, fenotipo peculiar, pies en mecedora, térax en quilla,
aranodactilia de manos y sindactilia en ambos pies. Se soli-
cita estudio analitico y ecografico que resulta anodino. Se
extrae muestra para estudio genético y se da de alta con
seguimiento.

La primera visita en Atencion Primaria es a los 25 dias de
vida. En esta primera visita se reexplora a la paciente, se rea-
liza un primer control somatométrico y se inicia la relacion
con los padres. Desde el primer mes de vida llama la aten-
cién un estancamiento pondoestatural con grandes dificul-
tades en la alimentacion y un retraso del desarrollo psico-
motor. Esto motiva la realizaciéon de una resonancia
magnética nuclear (RMN) cerebral, que muestra una disge-
nesia del cuerpo calloso. Se deriva de forma precoz al CDIAP
(Centro de desarrollo infantil y atencién precoz) y se contac-
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ta con Trabajo Social. A nivel hospitalario, requiere trata-
miento ortopédico y multiples intervenciones por parte de
Traumatologia y Oftalmologia. A los once meses de vida se
diagnostica de sindrome de Menke-Hennekam.

A partir del afio de vida inicia crisis asmaticas que requieren
tratamiento de base (budesonida y montelukast). Actual-
mente tiene 4 afos, es portadora de gastrostomia, inicio la
deambulacion hace un afio y tiene un lenguaje pobre. Se
realiza seguimiento semanal en Atencion Primaria.

CONCLUSIONES Y COMENTARIOS

Presentamos el primer caso en Espafia de una paciente con
sindrome de Menke-Hennekam. Se trata de una enferme-
dad genética minoritaria y con herencia autosémica domi-
nante. Afecta a un gen que codifica la proteina de unién del
CREB (CREBBP). A nivel clinico, afecta principalmente al sis-
tema nervioso central, aunque también se acompana de
anomalias faciales, esqueléticas, oculares e infecciones de
repeticion. Requiere un seguimiento multidisciplinar que
incluye al pediatra de Atencion Primaria, esencial en el diag-
nostico y seguimiento de la paciente.
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ABREVIATURAS

RMN: resonancia magnética nuclear.
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