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RESUMEN

Se realizd una revisidn bibliografica sobre algunos sindromes pediatricos
con nombres raros. Esta compilacién se realizé con la finalidad de
ampliar la informacion médica (y cultura) acerca de aspectos
relacionados con la sinonimia, etiologia, clinica y diagndstico de estas
afecciones; para hacer mas interesante el trabajo, los sindromes se
describieron por orden alfabético. Se utiliz6 como método empirico el
analisis documental y bibliografico.
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ABSTRACT

A literature review on some pediatric syndromes with strange names
was made. This compilation was done in order to expand health
information (and culture) about aspects of synonyms; etiology, clinical
and diagnosis of these conditions; to do more interesting work; the
syndromes are described in alphabetical order. Documentary and
bibliographic analysis was used as an empirical method.

Keywords: pediatric syndromes, compilation, rare syndromes

INTRODUCCION

La patologia moderna no es imaginable sin el concepto de sindrome,
este se refiere al conjunto de sintomas y signos que frecuentemente se
asocian de igual forma, pero tienen etiologia diferente.!

La medicina clinica comienza con los sintomas del enfermo y tiene como
objetivo final llegar a detectar la enfermedad, pero este proceso no es
posible si no existen los conocimientos que el médico debe tener al
enfrentarse a un paciente. No es posible diagnosticar lo que no se
conoce y mucho menos tratarlo.”?

La cantidad de errores innatos del metabolismo y genéticos aumenta
cada afo invariablemente.

Lo novedoso de este trabajo consiste en que se escogieron afecciones
raras con nombres muy sugerentes y se describieron siguiendo el orden
alfabético exceptuando las letras K, Y, Z pues no fue posible hallar
Sindromes cuyos nombres (raros) comenzaran por alguna de ellas.

En esta revision no se refleja el diagndstico diferencial, evolucién ni el

tratamiento de estas entidades. Con el animo de ampliar la informacion
y la cultura médica en general se realiza la recopilacion.

DESARROLLO

Sindrome de “Alicia en el pais de las maravillas”

“Cuando Alicia entr6é en la cueva del conejo estaba bastante confundida
y asombrada, caia por el agujero de la madriguera pero lo hacia muy
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despacio, lentamente, veia todo mas grande o pequeno que lo normal”.
Esto alude a las alteraciones en la percepcidn que ocurre en algunas
enfermedades del sistema nervioso similar a lo vivido por el personaje
de la novela infantil “Alicia en el pais de las maravillas.>

El nombre del sindrome fue usado por 1955 por un psiquiatra inglés en
un paciente con migrafia y lo considerd “un grupo singular de sintomas
intimamente asociados con migrafia y epilepsia, aunque no confinado
exclusivamente a estos trastornos, que puede preceder, acompanar o

remplazar a las manifestaciones de migrafia o epilepsia”.>

También se ha relacionado con tumores cerebrales, aneurismas,
infecciones virales: mononucleosis infecciosa, varicela zoster, Coxsakie,
influenza por HIN1, drogas como LSD, marihuana, éxtasis vy
medicamentos como topiramato, antidepresivos.*®

Caracterizado por episodios breves de distorsion en la percepcién de la
imagen corporal y del tamano, distancia, forma o relaciones espaciales
de los objetos, asi como en el transcurrir del tiempo ademas se han
descrito vision invertida,imagenes multiples, prosopagnosia (dificultad
para reconocer caras) o pérdida de la vision estereoscépica (la cara del
gato se desvanece).*?

Se han publicado casos relacionados con el Montelukast medicamento
usado en el Asma °

Sindrome del “bebé cocodrilo” (bebé colodion, sindrome carini)

Es una rara afeccidén de etiologia desconocida en ocasiones considerada
como una ictiosis laminar en la que el neonato aparece cubierto
completamente por una membrana constrictiva semejante a un
pergamino. Esta membrana inmoviliza al nifo produciendo ectropién
palpebral .Dentro de 24 horas se produce fisuracién y exfoliacion con
eliminacion de grandes placas queratinizadas muy gruesas lo que
produce gran mejoria .Suele haber complicaciones como infeccién y
pérdiga de proteinas y electrolitos .Algunos casos se recuperan del
todo.

Sindrome del “chillido del gato” (cri du chat o sindrome de
Lejeune)

Se considera un error genético por una deleccién de los brazos cortos
del cromosoma 5.

Produce bajo peso al nacer hipotonia, microcefalia, cara redonda
hipertelorismo, puente nasal amplio, orejas grandes con baja
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implantacidon, micrognatia y un llanto especial que recuerda el maullido
de un gato, probablemente generado por la hipoplasia laringea unido a
retraso mental severo. Pueden llegar a la adultez dependiendo de la
gravedad de las malformaciones asociadas (renales, cerebrales).’

Sindrome del “duende gnomo” (sindrome de Williams)

De etiologia desconocida, se plantea una posible herencia autosémica
recesiva. Se debe a una alteracidn genética, a una eliminacién en el
brazo largo del cromosoma 7 (7q11.23), que hace que se pierda el gen
que codifica la elastina.

Se ha asociado a uso excesivo de vitamina D en periodo fetal precoz.,
Se caracteriza clinicamente por la tétrada de retraso mental leve o
moderado, estenosis adrtica supravalvular, hipercalcemia y rasgos
faciales dismorficos caracteristicos, denominados de gnomo o
duendecillo que se evidencia por puente nasal ensanchado, labios
grandes y asimétricos, paladar ojival, estrabismo convergente, orejas
grandes, voz ronca y orejas largas.®

Sindrome de las “escleréticas azules” u osteogénesis imperfecta
o enfermedad de los “nifnos de cristal”

Las formas clinicas se deben a mutaciones en uno de los genes
estructurales del procolageno tipo I. Estas mutaciones pueden producir
desde fenotipos letales hasta manifestaciones tardias, variantes de la
normalidad.

Es un trastorno heterogéneo, un grupo de trastornos hereditarios que se
caracterizan por fragilidad 6sea (fracturas dseas incluso intrauterinas),
disfuncidn del tejido conectivo, dentinogénesis imperfecta, y pérdida de
la audicién, esclerdticas azules y displasia de tejidos blandos. Tiene dos
variedades clinicas: la tipo I y la tipo II.°

Sindrome del “feto alcohodlico” o de alcoholismo fetal

Etiologia: por la ingestion de etanol o sus bioproductos.

Clinica: Dominada entre otras evidencias por déficit pondoestaural pre y
posnatal, microcefalia, labio en boca de pez”, retraso mental,

hiperactividad escolar y defectos septales. En algunos casos se han
descrito cromosomopatias.*°
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Sindrome de “Grisel”

Es una subluxacion atlanto axoidea se origen inflamatorio que sucede a
una infeccidn respiratoria superior (otitis media, mastoiditis) o
paratiroidea. Clinicamente se manifiesta por torticolis dolorosa vy
persistente. El sindrome es eminentemente pediatrico.!!?

Sindrome del “hueso fantasma” (sindrome de Gorham)

Fue descrito por primera vez en 1838 por Jackson al descubrirlo en un
nino de 12 afios que presentaba destrucciéon completa del humero. En
1955, Gorham vy Stout describieron las caracteristicas de esta
enfermedad, donde se produce una invasidn en el interior del hueso de
tejido de vasos sanguineos, que provocan su destruccién masiva. Es una
enfermedad rara. Se desconoce su origen, patrones epidemioldgicos e
incluso de afectacion. Se ha visto que en muchos casos es
postraumatica y la formacién de vasos descontrolada y agresiva en el
sitio de la fractura parece ser la causa de la pérdida de hueso.!3!*

Sindrome de imbecilidad fenilpiravica o fenilcetonuria

Trastorno genético del metabolismo de la fenilalanina al bloquearse la
conversion de esta en tirosina .Se hereda con rasgo autosémico
recesivo. Se hacia referencia en algunos casos al olor mustio o a ratén,
de la orina y el sudor de estos nifios. La triada clasica de retraso
mental, convulsiones e hipopigmentacién de la piel con eczema es rara
por cuanto la mayoria de los casos se diagnostican precozmente en el
periodo neonatal inmediato gracias a los programas de deteccidon precoz
de las metabolopatias establecidos.’

Sindrome de Job (sindrome de Buckley, sindrome de hiper IgE)

Su nombre parece estar relacionado con un pasaje biblico en el que Job
padece una “llaga enorme e incurable” producida por una herida de
Satanas.

Es una inmunodeficiencia primaria (deficiencia de la fagocitosis), rara y
compleja que se distingue por abscesos recurrentes en la piel, causados
por Staphylococcus aureos, neumonias recurrentes con formacion de
neumatoceles, eosinofilia, alteraciones craneofaciales eccema temprano,
fracturas recidivantes y retardo en la caida de la denticién primaria. No
hay signos de alergia respiratoria. y las concentraciones séricas de
inmunoglobulina E > 2,000 UI/ml. Como dato adicional se han reportado
casos de pacientes con este sindrome que tienen doble hilera de
pestafias, linfedema.®
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Sindrome del “leucocito perezoso” (sindrome lazy leucocito)

Se debe a la pérdida de la funcidn quimiotactica de los neutréfilos por
una causa genética y de trasmite de forma autosdmica recesiva.
Clinicamente suele manifestarse en el transcurso de los primeros anos
de edad cuando comienza las complicaciones infecciosas.

Existen signos tempranos a partir de los seis meses de vida comunes
gingivitis y estomatitis, periodontitis, ademas bronconeumonia vy
piodermia.t’

Sindrome de la "muiieca feliz” (sindrome de Angelman)

“Mufieca feliz” es un término desafortunado que casi no se usa en la
practica médica. Su etiologia es genética, se debe generalmente a la
falta del cromosoma materno 15 o a su microdeleccion.®1!°

Se considera una forma rara de epilepsia infantil, produce movimientos
continuos de la cabeza, con protrusion de la lengua, marcha ataxica y
en forma de saltos lo cual da el aspecto de marionetas, retraso mental
importante y crisis de risa sin motivo alguno, el llanto es raro, retraso
severo del desarrollo, con ausencia de lenguaje.!®

Sindrome del “nifo que habla tarde” (sindrome del nifo
hablador tardio)

Es mas frecuente en varones, tienen buenas habilidades sociales y de
lenguaje receptivo para su edad .Cuando comienzan a hablar lo hacen
correctamente, no poseen riesgos de sufrir trastornos del aprendizaje o
del lenguaje en etapas escolares. Probablemente esta afeccién sea una
variante de la normalidad. Se recogen antecedentes familiares.?°

Sindrome del “ojo de gato” (cat eyes) (sindrome de coloboma
del iris)

Es un raro trastorno genético en el que se reporta un segmento del
cromosoma 22 triplicado o cuadriplicado.

Las manifestaciones mas relevantes son coloboma del iris, de coroides y
retina, hipertelorismo, atresia anal, persistencia de la vena cava
superior izquierda y algun grado de retraso mental. Se han reportado
casos de agenesia renal.?!
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Sindrome del “pafal azul” o indicanuria (sindrome de
Drummond)

Esta afeccion se produce cuando el triptéfano (aminoacido) mal
absorbido en el tubo digestivo se convierte en indol por accion
bacteriana, y al final en indican. La indicanuria se ve siempre en
pacientes con fenilcetonuria, estasis intestinal y enfermedad de Hartnup.
Es un trastorno familiar caracterizado por hipercalcemia, nefrocalcinosis
e indicanuria, cuando se oxida el indican produce un color azul indigo
que mancha el pafial.®

Sindrome del querubinismo

Displasia 0sea benigna que afecta exclusivamente a los huesos
maxilares produciendo una expansidén o&ésea simétrica indolora,
localizada. Se hereda con rasgo autosémico dominante. Su gen se ha
localizado en el cromosoma 4.

Aparece alrededor de los 2.5 anos y produce lesiones quisticas de la
mandibula, mejillas de aspecto ensanchado, estiramiento de la piel,
retraccion del parpado inferior y mirada dirigida hacia arriba, rostro
redondo y simétrico, caracteristico que recuerda la facies de los
querubines pintados en la etapa del Renacimiento. Las lesiones pueden
desaparecer con el crecimiento.??

Sindrome del “‘restaurante chino”

El sindrome del “restaurante chino”, causa opresién toracica, ardor o
adormecimiento en la cara, el cuello y el area superior del térax. Se ha
vinculado con la ingestion de glutamato monosdédico (GMS) que se
utiliza como un reforzador de sabor y es un componente esencial de la
salsa china.”®

Sindrome de la “'silla turca vacia”

Se produce por herniacién del espacio subaracnoideo dentro de la silla a
veces primaria y familiar y otras veces por radioterapia o por cirugia.

En los nifos produce retraso del crecimiento y de la pubertad, cefaleas,
hipertension endocraneana, hidrocefalia. En raros casos hay precocidad
sexual. Los estudios imagenoldgicos sofisticados son basicos para el
diagndstico definitivo.*
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Sindrome de “testiculos rudimentarios”
Es muy raro y mal definido, de etiologia genética posiblemente.

Al nacer los nifhos muestran micropene, hipospadias, criptorquidia
(testiculos pequefios en abdomen o en el conducto), pobre desarrollo
sexual en la adolescencia.?”

Sindrome de las “uinas amarillas”

Se produce por hipoplasia de los vasos linfaticos con drenaje
insuficiente. En la etiologia se reconocen afecciones como:
Bronquiectasia, bronquitis recurrente, quilotérax, edema facial y de las
extremidades.

Clinicamente  produce ufias amarillas, engrosadas curvadas
excesivamente, de lento crecimiento y sin ldnula, generalmente se
afectan todas las ufias.?®

Sindrome del “velo cardiofacial” (sindrome de Shprintzen)
Se debe a una deleccidn de brazo largo del cromosoma 22.%’

Se caracteriza clinicamente por la combinacién de fisura palatinag,
hipocrecimiento, déficit auditivo y cardiopatia congénita.?®

Sindrome de Winchester

Es una artropatia progresiva con osteolisis, dismorfia facial, opacidad
corneal, engrosamiento e hiperpigmetacién cutdnea. Se hereda con
rasgo autosdémico recesivo.?’

Sindrome de “x fragil” (sindrome de cromosoma x marcador)

De etiologia genética, se produce por una mutacion dindmica en un gen
(hay una fragilidad en el cromosoma X.) Es un prototipo de déficit
mental mas frecuente en el vardn, y hasta un 10 % en las nifas, existe
macrogcc)|uidismo este Ultimo se evidencia en la adolescencia y a veces
antes.

Se consideramos que el correcto uso del método clinico y de medios

diagnodsticos hara, que dentro de unos afios la gran familia médica
prevenga, al menos, alguno de los peores errores de la naturaleza.
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