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Introduccién

En 1966 Smith y cols.), y posteriormente, en 1968
Kringelbach@, describen un sindrome caracterizado por defec-
tos costovertebreal es mdiltiples, micrognatia, glosoptosisy ano-
malias del paladar. Mc Nicholl®, en 1970, lo denominé sin-
drome cerebro-costo-mandibular (SCCM); otros autores, des-
cribieron laasociacion de este sindrome aretraso psicomotor y
déficit del crecimiento postnatal“®. El prondstico es malo de-
bido alos problemas respiratorios y anomalias neurol dgicas pre-
sentes en e momento del diagnostico, o posteriormente.

La base patdlogica Ultimay los posibles mecanismos here-
ditarios de este sindrome no han sido suficientemente aclarados.

Enlaliteraturainternacional consultada se han publicado 44
pacientes hastael momento. Aportamos un nuevo caso de SCCM
asociado a malformaciones menores, que fallecié en el periodo
neonatal inmediato, a pesar de medidas agresivas de soporte ven-
tilatorio.

Caso clinico

Varon que ingresa alas 5 horas de vida, procedente de la
Seccidn de Nidos, por distrés progresivo. Madre de 19 afios, pri-
migesta, sana; padre, de 30 afios, sin antecedentes patol 6gicos.
No existiarelacion de consanguinidad. EI embarazo transcurrid
sinincidencias; no constaban hébitos toxicos ni consumo de me-
dicamentos, salvo suplementos vitaminicos. Parto natural alas
40 semanas de gestacion y presentacion cefdlica; bolsarotados
horas antes, liquido amnidtico de caracteristicas normales; pla-
centay corddn presentaron un aspecto macroscopico normal.
Apgar 9/9.

Exploracion fisica: peso: 3.140 g. (P50); talla: 49 cm. (P50);
perimetro craneadl: 33'5 cm. (P50). Cianosis generalizada que se
acenttia con € llanto. Pabellones auriculares de implantacion ba-
ja Microrretrognatiay glosoptosis (Fig. 1). Fisurapaatina. Pectus
carinatum, tagquipnea de 80 resp/min., gran retraccion supra-
clavicular, tirgje intercostal/xifoideo, quejido,bamboleo y aeteo
nasal, indice de Silverman; 9. Genitales externos masculinos,crip-
torquidiaizquierda. En el examen neurol dgico destacaba una
succion y deglucion defectuosa.

Servicio de Pediatria. Seccion de Neonatologia.Complejo Hospitalario Xeral-
Calde. Sergas. Lugo.

Correspondencia: Jestis Casas Gomez. Servicio de Pediatria

Hospital Xeral de Lugo. Dr. Ochoa /n. 27004 Lugo.

Recibido: Octubre 1994

Aceptado: Diciembre 1995

VOL. 44 N° 4, 1996

Sindrome cerebrocostomandibular

Figura 1. Detalle del &rea craneofacia (microretrognatia, implantacion
baja de pabellones auriculares) y caja torécica (pectus carinatum).

Figura 2. Radiografia de torax. Defectos/agenesia bilaterales de multiples
costillas con mayor afectacion de hemitdrax izquierdo.

Exploraciones complementarias. hematimetriay biogquimi-
ca sanguinea habitual normales. Gasometria arterial: acidosis
respiratoria. Serologia TORCH v sifilis negativas. Cariotipo 46
XY. Radiografiade torax: afectacion bilateral, aunque no simé-
trica,de la cgjatorécicacon agenesiade mltiples costillas y de-
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Tabla | Caracteristicas, tratamiento y evolucion de los casos de SCCM publicados y herencia sugerida por
los autores
Referencia 1 2 3 4 5 7 8 9 10 11 12 13
N°Pacientes 1 1 3 2 1 3 3 4 1 1 1 1 1
Sexo M M 2M 1M M 1F 3F 1M ? F F F M
1F 1F 2M 3F
Edad al RN RN RN 3mes 11D RN,11D 2RN 2RN/25A 4M 2S RN RN RN
diagndstico RN l4afios  13afios 22 afios
Ant.obstétr/ Negat. Negat. Negat. RNBPEG Negat. Negat. Prema  Prema ? Polihi- Negat. Negat. Negat.
neonatales Inducc. turided  turidad dramnios
Hafamiliar  Negat. Negat. Hermanos PadreFis. Negat. Consangui- Negat. Madre- ? Negat. Negat. Negat. Negat.
de paladar nidad ? Hijo
Teratégenos ~ No No No No No No No No No No No No No
Presentacion Distrés Estridor  2IRA M Neumon Ciano- Distrés  Distrés  Distrés Distrés  Distrés  Distrés  Distrés  Distrés
clinica IRA Distrés FDigtrés  sis
Tratamiento ? ? Prono. Asp. PIPPV Tragueos |PPV CPAP ? ? ? Tragueoss ? PPV
Nasofaring. tomia PPV tomia Traqueos
Antibiot. tomia
Evolucion  Exit8H Superv. 2Exit50H M Exit Superv. Exit10H Exit 13D Superv. ?  Superv. Exit. ?  Superv.
a4%afio y14D 3M-10D 50D 2 Superv. 3M 10M ™
1 Superv. FExit4D 1 Superv.
Anomal. de Si Mandibula Si M No Si 251 251 Si Si Si Si Si Noglo-
Pierre-Robin normal glosopt. no glosopt.  no mi- soptos.
crognat.
Def. costales  Bilat. Bilat. Bilat. Bilat. Bilat.  Bilat. Bilat. Bila*  Bilat. Bilat. Bilat. Bilat. Bilat.
SNC ??  Microce- Microcee  Normal RPSM  RPSM RPSM  RPSM ?  Norma Norma Norma Hipo-
falia faia Micro- tonia
cefdia general
Alteraciones Tragueal Pt. Colli Def.6seos M Quistes Def. Sordera  Sordera  Sordera
asociadas Pt. Colli Def.cre- ydentales renales 6seo Conducc Conducc Conducc
cimiento iliaco Ectopia  Pterig.
Renal Colli
Herencia Espord EsporadicaAutosom. Autosom. Espor& Autosdm. Espord  Autosom. ? ? ?  Espora ?
sugerida dica Recesva Dominante dica Recesva  dica Dominante dica

RN: Recién nacido; RNBPEG: RN de bajo peso para la edad gestacional; F:

femenino; M: masculino; IRA: Insuficiencia respiratoria aguda;

CPAP: Presion de distension continua en vias aéreas; IPPV: Ventilacion con presidn positiva intermitente; Exit: Exitus, H: Horas; D: dias;

S semanas; M: meses; RPSM: Retraso psicomotor; Bilat.: Bilaterales; *: en

fectosanivel posterior de las costillas existentes (Fig. 2). Serie
0Osea, ecografia abdomina y transfontanelar normales.

Inicialmente se instaurd apoyo ventilatorio con presion
de distension continua en vias aéreas (CPAP) aFiO; crecien-
tes; sin embargo, alas 9 horas de vida, precisaventilacion me-
canica (IPPV) con presiones elevadas. A pesar de estas medi-
dasfallece alas 98 horas. La familia no autorizo6 estudio ne-
cropsico.

Discusion
El SCCM es un sindrome con expresividad variable. Las
principales caracteristicas®4 son:
* Defectos costales: 97% (en un paciente® no seredizd Rx)
- Bilaterales: 95%
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un paciente no se realizd Rx de Torax.

- Unilaterales: 5%

* Micrognatia/anomalias del paladar/distrés: 95%

* Glosoptosis: 93%

* Déficit del crecimiento postnatal: 65%

* Retraso psicomotor/dificultad en la aimentacion: 60%

* Microcefalia: 45%

* Anomadlias vertebrales/déficit de expresion verbal: 40%

* Crecimiento intrauterino retardado (CIR): 15-20%

El 52% de los pacientes fueron varones>714., Otras anoma-
[ias como implantacion baja de pabellones auriculares, sordera
de conduccion©819), exoftalmos, pectus carinatum, defectos den-
talesy ateracionestraguealesd, se han asociado, en menos del
10% de | os pacientes, con SCCM. Un 2-5% presentaron otras
alteraciones como: defectos del septo ventricular®®), rifiones ec-
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Tabla | (continuacién) Caracteristicas,tratamiento y evolucion de los casos de SCCM publicados y
herencia sugerida por los autores
Referencia 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25  Nuestro
paciente
N°pacientes 1 3 1 3 2 1 1 1 1 2 4 1 1
Sexo M 1F F 1M 2M ? M F M 1F 1F M M
2? 2F 1M 3M
Edad d RN RN RN 110S RN RN RN RN RN Intraltero RN RN RN
diagndstico 2RN Adulto
Ant. obstétr./ Cesirea Negat.  Negat. Polihi-  Negat. Prema  Negat. Prema Prema Cesirea Negat. Negat.
neonatales dramnios turidad turidad  turidad
HaFamiliar Negat. Hermanos Negat. Hermano Hermanos — ? Consan- Negat. Nega Padree Gemelos Negat. Negat.
Fis. palat. guinidad Hija
Teratdgenos  No No No No No ? No No No No No No No
Presentacion Distrés  Distrés  Distrés Distrés  Distrés Distrés  Distrés lleco  Distrés Distrés Distrés Distrés Distrés
clinica Apnea  Meconia
Tratamiento Oxigeno IPPV ~ Prono. ?  Cirug. fis. Traque- ? Cirugia ? IPPV  IPPV  IPPV  CPAP
30-50% Tragueos- palatinay ostomia Intestin. PPV
tomia mielomenin
Evolucion  Superviv. Exit24H Exit70D 2 Exit  Superv. ? Exit Superv.  Exit 1Superv Exit.9- Exit3DExit98H
8y11M 34D 1H 1Exit 30-50D
1 Superv 1H. 1Superv
Anomal.de Si Si Si 2S,1No Si Si Si Si Si Si Si Si Si
Pierre-Robin glosopt.
Def. costales Bilat. Bilat. Bilat. 2Bilat.  Bilat.  Bilat. Bilat. Bilat.  Bilat.  Bilat. Bilat. Bilat.
1Unilat. 1Bilat.
SNC Braqui- Alteracion Micro- 2 Micro- Mielome- Quiste Hidroce- Micro- 1Norma  ? ?  Normd
cefdia  PEA cefdia cefalia ningocele Porence-  faia cefdia 17?
félico
Alteraciones Def.de Sordera  CIV Escoliosis Alt.verteb. Hemi- Fibrosis Hipoplas. Criptor-
asociadas  lacabeza mixta EP  Alt. verteb. vértebras quistica pulmonar quid.
radial Lux. cadera dorsales y facid Pectus
carinatum
Herencia  Espord& Autosom. Esporédica Autosdm. Autosom. Autosom. Autosom. Espord Autosom. Autosom. Espord ?
sugerida dica Recesiva Dominante Recesiva Recesiva Recesva dica Dominante Recesiva dica

CPAP: Presion de distension continua en vias aereas; IPPV: Ventilacion con presidn positiva intermitente; Pl: Presion de inspiracion;
PEEP: Pres. posit. final espiracion; PEA: Potenciales evocados auditivos; ClV: Comunicacion intraventricular; EP: Estenosis pulmonar.

topicos o quisticos®4, criptorquidia, defectos 6seos variables,
clinodactilia, talipes equinovarus®51417-19 mielomeningocele,
hidrocefaliay quiste porencefdlicos2021),

Latablal resume las caracteristicas principales, tratamien-
toy evolucidn de los casos publicados asi como la herencia pro-
puesta por los autores.

El 52% de | os afectados fallecen en el primer afio de vida,
lamayoria durante el periodo neonatal; la principal causa de
muerte, eslainsuficienciarespiratoria debidaalainestabilidad
del térax, hipoplasia pulmonar y alteraciones craneofacia-
lest1522-29) E| 60-70% de los supervivientes registraron un de-
sarrollo neurol dgico anormal(814); el retraso mental en estos pa-
cientes se ha asociado a alteraciones orgénico-estructurales del
sistema nervioso central (microcefalia, hemorragias, quiste po-
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rencefélico, defectos en lamielinizacion, etc), o bien, a hipo-
xia cerebral durante €l periodo neonatal.

L os defectos costales varian desde pequefias hendiduras en
las costillas dorsal es (situadas | ateralmente entre 5y 20 mm del
angulo costal posterior), hasta costillas rudimentarias o aplési-
cas. La afectacion es bilateral pero no simétrica®. Las hendi-
duras costal es estén compuestas de tejido mesenquimatoso pri-
mitivo y zonas de cacificacion focal que, con el tiempo, condi-
cionan laformacion de una pseudoartrosis y disminucion o de-
saparicion de los defectos costales®.

El defecto bésico de esta enfermedad permanece sin aclarar,
sdlo se hademostrado que existe una alteracion en latransicion
del mesénquima primitivo a cartilago®. Nunca se han detecta-
do anomalias cromosdmicas ni relacion con exposicion mater-
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na ateratdgenos. Se discute el tipo de herencia debido alafa-
ta de casos familiares®7142224, En |os casos en que se ha de-
mostrado consanguinidad©29), o bien,asociacion a enfermeda
des de transmision autosdmica recesiva, como la Fibrosis
Quistica®), se ha sugerido este tipo de herencia. Sin embargo,
la afectacion en mayor 0 menor grado del progenitor, como ha
sido descrita por otros autores, sugeririala existencia de unamu-
tacion autosdmica dominante®23),

Nuestro paciente presentaba las caracteristicas que definen
el SCCM, asociando agunas de las malformaciones menores re-
feridas en laliteratura: implantacion baja de pabellones auri-
culares, pectus carinatum y criptorquidiaizquierda.

El diagnostico diferencial comprende aquellos cuadros po-
limalformativos que se asocian ala anomalia de Pierre-Robin
(micrognatia, alteraciones del paladar y glosoptosis)@:

- Sindrome de Stikler: artrooftalmopatia con miopatia, fisu-
rapalatinay displasia espondiloepifisaria.

- Fetopatia por trimetadona: nariz cortay respingona, alte-
raciones del pabellon auricular, CIR, retraso psicomotor, fisura
palatina, malformaciones cardiacasy urogenitales, y defectos de
las extremidades.

- Fetopatia por hidantoina: dismorfiafacia con puente na-
sal bgjo, epicantus, hipertelorismo, pabellones auriculares pro-
minentes; hipoplasiade falanges distales; CIR y retraso del cre-
cimiento postnatal; microcefaliay retraso psicomotor.

- Sindrome acohdlico-fetal: CIR, blefarofimosis, epicantus,
hipoplasia maxilar/micrognatia, labio superior fino, defectos car-
diacos, anomalias articulares y retraso psicomotor.

- Sindrome de Moehius: aplasia nuclear congénita con au-
senciao faltade desarrollo delos nerviosy nucleos de los pares
craneales.

- Trisomia 18: CIR, microcefalia, micrognatia, defectos car-
diacos, onfalocele, camptodactilia, anomalias de |os dermato-
glifos e hipoplasia ungueal.

A pesar de lamala evolucion de lamayoria de los casos re-
gistrados hasta el momento, un diagndstico precoz y preciso (gra:
cias alos nuevos modelos de ecografos y su generalizacion en
el control del embarazo) asi como medidas de ventilacion/so-
porte vital mas eficaces, lograran aumentar el nimero de su-
pervivientes'y disminuir las secuelas.
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