Bibliografia

1 Pastor Gomez AM, EstellaAguado J, Toll Costa T, Mateos MorgjiaM,
RomeraModamio G, AlcortaLoyolal. Tratamineto con G-CSF enun
caso de neutropenia congénita infantil de Kostmann. An Esp Pediatr
1998; 48:68-70.

2 DaleDC. Hematopoietic growth factors for treatment of severe ch-
ronic neutropenia. Sem Cells Dayt 1995; 13:94-100.

3 WelteK, Dale D. Pathophysiology and treatment of severe chronic
neutropenia. Ann Hematol 1996; 72:158-165.

4 WelteK, Boxer LA. Severe Chronic Neutropenia: Pathophysiology
and Therapy. Semin Hematol 1997; 34:267-278.

5 Imashuku S, Hibi S, Kataoka-Morimoto Y, Yoshihara T, Ikushima
S, Todo S. Myelodysplasia and acute myeloid leukaemia in cases of
aplastic anaemia and congenital neutropenia following G-CSF. Br J
Haematol 1995; 89:188-190.

6 Bernini JC. Diagnosis and management of chronic neutropenia during
childhood. Pediatrt Clin North Am 1996; 43.

F. Ramos Fuentes

An Esp Pediatr 1998;49:540-541.

S. Director:

He leido lainteresante nota clinica de los Dres. Gonzélez
de Diosy Moya titulada «Ampliacion del espectro clinico del
sindrome de Robinow»®, sobre la cual me gustaria hacer algu-
nos comentarios. Tras un lectura detenidadel casoy vistalaico-
nografia aportada, tengo ciertas dudas sobre e diagnéstico dela
paciente. Los argumentos en |os que baso mi apreciacion son
principamente tres: 1) el fenotipo craneofacia, al menos en las
fotografias publicadas, no tiene los rasgos tipicos del sindrome
de Robinow (nariz corta, puente nasal hundido y orificios ante-
vertidos), y aunque no seincluye un perfil delacara, laapariencia
de la misma no recuerda a los pacientes publicados de sindro-
me de Robinow?; 2) en |la paciente no estan presentes dos de los
hallazgos considerados caracteristicos del sindrome, como son
labajatallapostnatal y las anomalias genitales (hipotrofiade cli-
toris y labios menores)®. De nuevo, como muy bien subrayan
los autores, es posible que a gunos pacientes no presenten algu-
no (uno) de los hallazgos «tipicos» 0 comunes del sindrome, pe-
ro en este caso son dos hallazgos los ausentes. Este hecho plan-
teael diagnostico diferencial con otros sindromes dismorficos.
Seriainteresante conocer las medidas (envergadura, brazo/an-
tebrazo, etc.) para confirmar la displasia mesomélica de extre-
midades. Lainclusion del estudio radiol 6gico de los huesos lar-
gos hubiera sido también de gran ayuda. En todo sindrome dis-
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morfico, y especialmente ante lafalta de estudios complementa
rios diagndsticos, es importante cuantificar los pardmetros so-
matomeétricos susceptibles de medicidn, especialmente si son
anormales. 3) En la paciente existen hallazgos anormales im-
portantes que son infrecuentes en el sindrome de Robinow. En
primer lugar, laimagen de laresonancia magnética cerebral mues-
tra, aparte de la dilatacion ventricular, un importante defecto en
las estructuras de lalinea media (¢agenesia de cuerpo calloso?).
Estaanomalia estructural, y en general otras anomaliasdel SNC,
no aparecen en laliteratura del sindrome de Robinow (es posi-
ble que haya alguin caso aislado). Tampoco es habitual laexis-
tencia de retraso psicomotor o deficiencia mental, yaque alre-
dedor del 80% de los casos publicados tienen unainteligencia
normal®.

En resumen, los autores presentan un caso clinico muy inte-
resante, con algunos rasgos dismarficos compatibles con sin-
drome de Robinow, pero en €l que faltan hallazgos caracteris-
ticos y estan presentes varias anomalias no descritas (o infre-
cuentes) en el mismo. Pienso que se deberia haber insistido un
poco més en el diagnostico diferencial, especialmente con sin-
dromes como la displasia frontonasal, displasia braguicefalo-
frontonasa o displasia craniofrontonasal. También deberia des-
cartarse un sindrome velocardiofacial (microdelecion en 22q11),
yaque la paciente presenta hallazgos compatibles con € mismo
(retraso del lenguaje, sordera de conduccion, nariz prominente
con raiz nasal «cuadrada», base de lanariz estrecha, paladar oji-
val, retromicrognatia, cardiopatia congénita por defecto del ta-
bique ventricular, microcefalia?), o que justificarialarealiza-
cién de FISH (hibridacion in situ con fluorescencia) en dichare-
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gién cromosomica.
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S. Director:

Agradezco los comentarios del Dr. F. Ramos, por o demas
pertinentes, dentro de un areatemdtica (ladismorfologia) en don-
de |os datos morfol 6gicos suelen ser |a base fundamental del
diagnéstico, generalmente debido ala ausencia de datos obje-
tivos (bioquimicos, radiol 6gicos, genéticos y/o anatomopatol 6-
gicos) en una gran mayoria de entidades.

El propio titulo de nuestro articulo hace referenciaalas pe-
culiaridades del caso presentado como sindrome de Robinow,
de ahi la presentacién como Nota Clinica, considerando como
tal lacomunicacidn de aquellas observaciones clinicas que red-
nen alguno de los siguientes supuestos: caso clinico nico, con
una asociacién o evolucién inesperada, y/o que representa una
variacion importante de lo ya conocido®

Nuestro caso fue considerado sin diagnostico hasta después
de los dos afios, momento en que la constatacion como signo
guia de la displasia mesomélica con braquimelia (longitud ma-
nos=9cmy longitud pies 11 cm, ambasinferiores a percentil
3 parasu edad y sexo® y que persiste en controles posteriores)
nos orientd, junto con los rasgos faciales y otras anomalias pre-
sentes, al diagnostico de sindrome de Robinow. La dificultad
diagnésticainicial cabe atribuirla, como ya comentamos en el
texto, alaausenciade hallazgos habituales, pero no constantes,
de esta entidad: labajatalla posnatal esta ausente en el 22% de
los casos Y |a hipoplasia genital (mas [lamativa en varones) en
el 11%3. Ademéds, para evitar un sobrediagnostico o diagnos-
tico erréneo, presentamos €l caso adiscusion en €l senodelaV

por el propio Dr. F. Ramos.
El diagndstico diferencial con ladisplasiafrontonasal o cra-
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niofrontonasal se podria establecer en base a agunos datos de
la cara, pero en no estan presentes rasgos craneofaciales carac-
teristicos de esta entidad, como punta de |la nariz bifida, fisura
palatina o craneosinostosis coronal 7). Nuestro caso también
presenta rasgos comunes con €l sindrome velocardiofacial
(SVCF), si bien no concuerda con los hallazgos mas caracteris-
ticos de esta entidad®9: facies dismorfica con fisura palatina,
cardiopatia congénita (parti cularmente de tipo conotruncal), hi-
potoniay dificultad de aprendizaje, estaturabaja, ... Lasimili-
tud clinicadel SVCF con €l sindrome de DiGeorge Ilevé a es-
tablecer una correlacion entre ambas entidades9- consiguién-
dose demostrar en ambos una microdelecion en 22q114, ano-
malia que también se havisto en algunos defectos cardiacos co-
notruncalesy en el sindrome de Cayler, denominandose global -
mente a este conjunto de procesos como fenotipo CATCH 2212,
Bajo esta premisa, y dado que en los Ultimos afios € SVCF es
una entidad abierta a nuevas posibilidades diagnédsticas®14), se
justificaria la realizacion de FISH en dicharegion cromosomi-
ca. Aun asi, y suponiendo esta posibilidad, nuestra paciente no
presenta ninguna de las caracteristicas clinicas comunesalapre-
sencia de esta microdelecion dentro del SV CF9): pelo revuel-
to, hendiduras pal pebrales estrechas, incoordinacion velofarin-
gea, hipoplasiatimicay cardiopatia congénita (principal mente
tetralogia de Fallot e interrupcidn del arco adrtico).

Los comentarios del Dr. F. Ramos nos ha permitido ampliar
el diagnostico diferencia de nuestro caso, que no fue expuesto
en su totalidad en la Nota Clinica por limitaciones del propio
texto. Sin duda, en el marco de las Cartas a Director es posi-
ble mantener lavitaidad cientifica de los articulos publicados®®).

Addendum

El estudio FISH realizado ala paciente no presenta ninguna
microdeleccion de laregion 22q11.2. El estudio se harealizado
en muestra de sangre periférica, hibridando seis sondas de lare-
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gion tipicamente delecionada en estos pacientes, asi como una
sonda mas centromérica (A4.10) y otra mas telomérica (B1.96)
como controles internos (Nuestro agradecimiento alos doctores
X. Estivill y M. Nadd del Centre de GenéticaMédicai Molecular).
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S. Director:

En los Gltimos afios hemos asistido a un cambio en el es-
pectro clinico de la enfermedad celiaca, disminuyendo las for-
mas floridas y aumentando las formas monosintométicas, lo que
aumenta laimportancia de un alto indice de sospecha por parte
de los clinicos. La pica persistente es un sintomararo en lain-
fancia, puede ser, tanto una causa, CoOmo una consecuencia de
una deficiencia de hierro®. La anemia ferropénica es la causa
mas frecuente de anemia micraocitica e hipocromica en la edad
pediétrica. En ocasiones puede ser la inica manifestacion de una
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Pica como forma de presentacion
de enfermedad celiaca

enfermedad celiaca subyacente®. Sin embargo, son excepcio-
nales |os casos publicados de pica secundaria aanemiaferropé-
nicaresistente al tratamiento como primera manifestacion de
una enfermedad celiaca.

Presentamos el caso de una nifia de 4 afiosy 10 meses, re-
mitida a nuestra consulta tras observar los padres que en los
Ultimos dos o tres meses ingiere lana, papel, minas de |8pices asi
como pelo de mufiecas. Es mala comedora con estrefiimiento ha-
bitual. Historia alimenticia sin anomalias con introduccién del
gluten alos 8 meses.

Laexploracion fisica es normal, salvo un abdomen discre-
tamente distendido, sin masas ni megalias. Somatometria con
peso 16,400 kg (percentil 25); tallade 103 cm (percentil 10-25),
tallaen funcién de latallamedia paternaen el percentil 3-10.
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