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Sr. Director:
He leído la interesante nota clínica de los Dres. González

de Dios y Moya titulada «Ampliación del espectro clínico del
síndrome de Robinow»(1), sobre la cual me gustaría hacer algu-
nos comentarios. Tras un lectura detenida del caso y vista la ico-
nografía aportada, tengo ciertas dudas sobre el diagnóstico de la
paciente. Los argumentos en los que baso mi apreciación son
principalmente tres: 1) el fenotipo craneofacial, al menos en las
fotografías publicadas, no tiene los rasgos típicos del síndrome
de Robinow (nariz corta, puente nasal hundido y orificios ante-
vertidos), y aunque no se incluye un perfil de la cara, la apariencia
de la misma no recuerda a los pacientes publicados de síndro-
me de Robinow(2); 2) en la paciente no están presentes dos de los
hallazgos considerados característicos del síndrome, como son
la baja talla postnatal y las anomalías genitales (hipotrofia de clí-
toris y labios menores)(3). De nuevo, como muy bien subrayan
los autores, es posible que algunos pacientes no presenten algu-
no (uno) de los hallazgos «típicos» o comunes del síndrome, pe-
ro en este caso son dos hallazgos los ausentes. Este hecho plan-
tea el diagnóstico diferencial con otros síndromes dismórficos.
Sería interesante conocer las medidas (envergadura, brazo/an-
tebrazo, etc.) para confirmar la displasia mesomélica de extre-
midades. La inclusión del estudio radiológico de los huesos lar-
gos hubiera sido también de gran ayuda. En todo síndrome dis-

mórfico, y especialmente ante la falta de estudios complementa-
rios diagnósticos, es importante cuantificar los parámetros so-
matométricos susceptibles de medición, especialmente si son
anormales. 3) En la paciente existen hallazgos anormales im-
portantes que son infrecuentes en el síndrome de Robinow. En
primer lugar, la imagen de la resonancia magnética cerebral mues-
tra, aparte de la dilatación ventricular, un importante defecto en
las estructuras de la línea media (¿agenesia de cuerpo calloso?).
Esta anomalía estructural, y en general otras anomalías del SNC,
no aparecen en la literatura del síndrome de Robinow (es posi-
ble que haya algún caso aislado). Tampoco es habitual la exis-
tencia de retraso psicomotor o deficiencia mental, ya que alre-
dedor del 80% de los casos publicados tienen una inteligencia
normal(4).

En resumen, los autores presentan un caso clínico muy inte-
resante, con algunos rasgos dismórficos compatibles con sín-
drome de Robinow, pero en el que faltan hallazgos caracterís-
ticos y están presentes varias anomalías no descritas (o infre-
cuentes) en el mismo. Pienso que se debería haber insistido un
poco más en el diagnóstico diferencial, especialmente con sín-
dromes como la displasia frontonasal, displasia braquicefalo-
frontonasal o displasia craniofrontonasal. También debería des-
cartarse un síndrome velocardiofacial (microdeleción en 22q11),
ya que la paciente presenta hallazgos compatibles con el mismo
(retraso del lenguaje, sordera de conducción, nariz prominente
con raíz nasal «cuadrada», base de la nariz estrecha, paladar oji-
val, retromicrognatia, cardiopatía congénita por defecto del ta-
bique ventricular, microcefalia?), lo que justificaría la realiza-
ción de FISH (hibridación in situ con fluorescencia) en dicha re-
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gión cromosómica.
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Sr. Director:
Agradezco los comentarios del Dr. F. Ramos, por lo demás

pertinentes, dentro de un área temática (la dismorfología) en don-
de los datos morfológicos suelen ser la base fundamental del
diagnóstico, generalmente debido a la ausencia de datos obje-
tivos (bioquímicos, radiológicos, genéticos y/o anatomopatoló-
gicos) en una gran mayoría de entidades.

El propio título de nuestro artículo hace referencia a las pe-
culiaridades del caso presentado como síndrome de Robinow,
de ahí la presentación como Nota Clínica, considerando como
tal la comunicación de aquellas observaciones clínicas que reú-
nen alguno de los siguientes supuestos: caso clínico único, con
una asociación o evolución inesperada, y/o que representa una
variación importante de lo ya conocido(1)

Nuestro caso fue considerado sin diagnóstico hasta después
de los dos años, momento en que la constatación como signo
guía de la displasia mesomélica con braquimelia (longitud ma-
nos = 9 cm y longitud pies 11 cm, ambas inferiores al percentil
3 para su edad y sexo(2) y que persiste en controles posteriores)
nos orientó, junto con los rasgos faciales y otras anomalías pre-
sentes, al diagnóstico de síndrome de Robinow. La dificultad
diagnóstica inicial cabe atribuirla, como ya comentamos en el
texto, a la ausencia de hallazgos habituales, pero no constantes,
de esta entidad: la baja talla posnatal está ausente en el 22% de
los casos y la hipoplasia genital (más llamativa en varones) en
el 11%(3). Además, para evitar un sobrediagnóstico o diagnós-
tico erróneo, presentamos el caso a discusión en el seno de la V
Reunión de la Sección de Genética y Dismorfología, celebrado
en Zaragoza en febrero de 1997(4), reunión que fue organizada
por el propio Dr. F. Ramos.

El diagnóstico diferencial con la displasia frontonasal o cra-

niofrontonasal se podría establecer en base a algunos datos de
la cara, pero en no están presentes rasgos craneofaciales carac-
terísticos de esta entidad, como punta de la nariz bífida, fisura
palatina o craneosinostosis coronal(5-7). Nuestro caso también
presenta rasgos comunes con el síndrome velocardiofacial
(SVCF), si bien no concuerda con los hallazgos más caracterís-
ticos de esta entidad(8,9): facies dismórfica con fisura palatina,
cardiopatía congénita (particularmente de tipo conotruncal), hi-
potonía y dificultad de aprendizaje, estatura baja, ... La simili-
tud clínica del SVCF con el síndrome de DiGeorge llevó a es-
tablecer una correlación entre ambas entidades(10), consiguién-
dose demostrar en ambos una microdeleción en 22q11(11), ano-
malía que también se ha visto en algunos defectos cardíacos co-
notruncales y en el síndrome de Cayler, denominándose global-
mente a este conjunto de procesos como fenotipo CATCH 22(12).
Bajo esta premisa, y dado que en los últimos años el SVCF es
una entidad abierta a nuevas posibilidades diagnósticas(13,14), se
justificaría la realización de FISH en dicha región cromosómi-
ca. Aun así, y suponiendo esta posibilidad, nuestra paciente no
presenta ninguna de las características clínicas comunes a la pre-
sencia de esta microdeleción dentro del SVCF(15): pelo revuel-
to, hendiduras palpebrales estrechas, incoordinación velofarín-
gea, hipoplasia tímica y cardiopatía congénita (principalmente
tetralogía de Fallot e interrupción del arco aórtico).

Los comentarios del Dr. F. Ramos nos ha permitido ampliar
el diagnóstico diferencial de nuestro caso, que no fue expuesto
en su totalidad en la Nota Clínica por limitaciones del propio
texto. Sin duda, en el marco de las Cartas al Director es posi-
ble mantener la vitalidad científica de los artículos publicados(16).

Addendum
El estudio FISH realizado a la paciente no presenta ninguna

microdelección de la región 22q11.2. El estudio se ha realizado
en muestra de sangre periférica, hibridando seis sondas de la re-
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gión típicamente delecionada en estos pacientes, así como una
sonda más centromérica (A4.10) y otra más telomérica (B1.96)
como controles internos (Nuestro agradecimiento a los doctores
X. Estivill y M. Nadal del Centre de Genética Médica i Molecular).
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Sr. Director:
En los últimos años hemos asistido a un cambio en el es-

pectro clínico de la enfermedad celíaca, disminuyendo las for-
mas floridas y aumentando las formas monosíntomáticas, lo que
aumenta la importancia de un alto índice de sospecha por parte
de los clínicos. La pica persistente es un síntoma raro en la in-
fancia, puede ser, tanto una causa, como una consecuencia de
una deficiencia de hierro(1). La anemia ferropénica es la causa
más frecuente de anemia microcítica e hipocrómica en la edad
pediátrica. En ocasiones puede ser la única manifestación de una

enfermedad celíaca subyacente(2). Sin embargo, son excepcio-
nales los casos publicados de pica secundaria a anemia ferropé-
nica resistente al tratamiento como primera manifestación de
una enfermedad celíaca.

Presentamos el caso de una niña de 4 años y 10 meses, re-
mitida a nuestra consulta tras observar los padres que en los
últimos dos o tres meses ingiere lana, papel, minas de lápices así
como pelo de muñecas. Es mala comedora con estreñimiento ha-
bitual. Historia alimenticia sin anomalías con introducción del
gluten a los 8 meses.

La exploración física es normal, salvo un abdomen discre-
tamente distendido, sin masas ni megalias. Somatometría con
peso 16,400 kg (percentil 25); talla de 103 cm (percentil 10-25),
talla en función de la talla media paterna en el percentil 3-10.

Pica como forma de presentación
de enfermedad celíaca

T. Alvarez Martín, S. Ansó Oliván, 
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