
Introducción
En 1977 Scott-Emuakpor y cols.(1) describieron un sín-

drome que afectaba a cuatro hermanos caracterizado por cata-
ratas, microcefalia, fallo en el desarrollo y cifoescoliosis (sín-
drome Camfak; McKusick 21254). Previamente, en 1971,
Lowry y cols.(2) y, recientemente, Czeizel y Lowry(3), han des-
crito hermanos afectos de microcefalia, retraso mental, cata-
ratas, cifosis y limitación de los movimientos articulares (sín-
drome Camak; McKusick 21253), únicos cuatro casos des-
critos hasta la fecha, y que se considera una variante del sín-
drome Camfak. Estos síndromes malformativos son diferentes
del síndrome de Cockayne y del síndrome cerebro-óculo-fa-
cio-esquelético (COFS syndrome) con los que se les ha rela-
cionado como formas alélicas(4-7).

Se presentan dos hermanos con síndrome Camak.

Descripción de los casos
Caso 1

Varón, primer hijo de padres jóvenes no consanguíneos.
Madre secundigesta; aborto en la primera gestación a los 3 me-
ses. Parto eutócico en la semana 40 de una gestación que cursó
sin incidencias destacables. No se precisaron maniobras de rea-
nimación. Apgar de 9 a los 1 y 5 minutos. Peso, 2.730 g (3-10%);
longitud, 46 cm (< 3%); perímetro craneal, 31 cm (< 3%). Al
examen físico (Fig. 1a) destacaba microcefalia, microftalmía,
catarata polar bilateral y limitación de movimientos articulares,
junto con otras alteraciones que figuran en la tabla I. En el pri-
mer mes de vida inició dificultad progresiva para la alimenta-
ción y convulsiones que se controlaron con clonacepam. Afecto
de hernia de hiato esofágico y de trastornos importantes en la
deglución, fue alimentado mediante sonda nasogástrica, prac-
ticándose gastrostomía y corrección quirúrgica de la malforma-
ción esofágica al año de edad, tras haber presentado hemate-
mesis. En ese momento el peso era de 7.300 g (< 3%), la lon-
gitud de 60 cm (< 3%) y el perímetro craneal, de 38 cm (< 3%);
presentaba limitación importante de movimientos articulares, ci-
fosis marcada, asimetría postural, pobre actividad motora es- pontánea, flexión ventral de tronco exagerada, con una edad

de desarrollo correspondiente a un mes.
El análisis cromosómico, aminoácidos en sangre y orina,

mucopolisacáridos y  pruebas de función renal fueron normales.
Serología TORCH negativa. EEG con actividad de base de re-
ducidos voltajes, escasa diferenciación topográfica entre las di-
ferentes áreas cerebrales, sin grafoelementos patológicos. Estudio
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NOTA CLINICA

Figura 1a. Caso 1: se aprecia microcefalia, microftalmía, raíz nasal ancha
y dismorfia de pabellones auriculares.



oftalmológico: catarata polar binocular, estrabismo, nistagmus
positivo y reflejo cócleo-parpebral negativo. Hipoacusia de-
tectada mediante estudio de potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral. Radiología (Fig. 2): alteración de la modelación
ósea con huesos largos de morfología tubular y disminución del
grosor de cortical y medular; incremento de la distancia inter-
peduncular en vértebras lumbares bajas; cifosis; microcefalia;
borde anterior de las costillas «en pala»; pelvis estrecha con es-
cotadura isquiática acentuada. TAC craneal con imágenes su-
gerentes de atrofia en cortes basales. Murió a la edad de 3 años
con un peso de 8.000 g (< 3%) como consecuencia de bronco-
neumonía, no habiendo llegado a adquirir la sedestación. No
se practicó necropsia.

Caso 2
Mujer, segundo hijo de la misma pareja. No hubo patolo-

gía materna durante la gestación, detectándose microcefalia
fetal por ultrasonidos a las 26 semanas de gestación. Nacimiento
a la semana 37 de gestación, con un peso de 2.880 g (25-50%),
una longitud de 48 cm (25-50%) y perímetro craneal de 31,5 cm 
(< 3%).

Junto con la microcefalia, destacaban microftalmía, catara-
ta polar bilateral y limitación de movimientos articulares, ade-
más de otras anomalías (Tabla I). Actualmente tiene 3 años de
edad y presenta hipertonía de miembros y una edad de desa-
rrollo de 4-5 meses, peso de 6.300 g (< 3%), talla de 74 cm 
(< 3%) y perímetro craneal de 39 cm (< 3%) (Figs. 1b y 3). Se
la practicó estudio cromosómico, EEG, y exámenes de labora-
torio con resultado negativo. Igualmente presenta hipoacusia,
catarata polar binocular, estrabismo y nistagmus. Radiología
(Figs. 4 y 5): además de las alteraciones ya referidas en el caso
1, presenta metáfisis humeral en cúpula, retraso de la madura-
ción ósea, déficit generalizado de la mineralización y disminu-
ción de la cortical muy notoria. Resonancia magnética craneal:
sin alteraciones cerebrales a excepción del pequeño volumen del
cuerpo calloso. Aunque no presenta patología esofágica, sí tie-
ne trastornos deglutorios importantes que le impiden una ali-
mentación normal.

Discusión
Los pacientes descritos en este artículo presentan altera-

ciones similares a los descritos por Lowry y cols.(2) y Czeizel y
Lowry(3) (Tabla I) -únicos recogidos en la literatura hasta la fe-
cha- con grave retraso del crecimiento y del desarrollo, micro-
cefalia, cataratas congénitas bilaterales, cifosis y limitación ar-
ticular. Otras características a destacar son la hipoacusia, la
microftalmía, el nistagmus, las alteraciones del pelo y pabello-
nes auriculares, el pie talo y la criptorquidia. Los trastornos de
la deglución, a veces tan extremos como en el caso 1, en el que
prácticamente no podía ingerir ningún tipo de alimento por vía
oral, contribuyen, indudablemente, al retraso del crecimiento y
a los trastornos de la mineralización ósea.

Aunque las alteraciones morfológicas son similares a las des-
critas por Scott-Emuakpor y cols.(1) (síndrome Camfak; Tabla I),
sin embargo, los cuatro casos descritos por estos autores pre-
sentaron una forma más grave; las anomalías cerebrales en-
contradas en la autopsia fueron más marcadas que las descritas
en uno de los casos de síndrome Camak(8), en que sólo se detectó
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Tabla I Características clínicas en los dos 
hermanos descritos y comparación con 
las de los síndromes Camak, Camfak y 
COFS

Casos
1 2 Camak Camfak COFS

Bajo peso al nacimiento - - +/- + +
Retraso del crecimiento + + + + +
Retraso del desarrollo + + + + +
Espasticidad - + +/- + -
Hipoacusia + + ? ? ?
Microcefalia + + + + +
Catarata bilateral + + + + +/-
Microftalmía + + + - +
Nistagmus + + ? ? ?
Raíz nasal plana - - - - +
Orejas dismórficas + + + - +
Pelo ralo + + + - -
Micrognatia/retrognatia - - - - +
Cifosis + + + + +
Escoliosis - - - + +
Osteoporosis - + - - +
Displasia de cadera + - +/- + +/-
Contracturas articulares + + + + +
Camptodactilia + + + - +
Pie talo + + + + +
Criptorquidia + - + - +/-
Anomalías pélvicas - - - - +
Anomalías renales - - - - +/-
Anomalías esofágicas + - +/- + -
Anomalías cerebrales + + + + +

Figura 1b. Caso 2: se aprecia microcefalia, microftalmía, raíz nasal ancha
y dismorfia de pabellones auriculares.



un menor peso del cerebro, un cerebelo particularmente pe-
queño y microcalcificaciones. En nuestros casos no tenemos evi-
dencia directa de la existencia de anomalías cerebrales, ya que
un caso todavía vive y en el otro caso no se realizó necropsia;
sin embargo, el cuadro convulsivo, las anomalías del EEG y las
alteraciones observadas en el TAC (atrofia cortical) y RMN (cuer-
po calloso pequeño), son sugerentes de anomalías del SNC.

Aunque los síndromes de Camak y Camfak presentan ca-
racterísticas comunes con el síndrome COFS(4), en este último
se han descrito anomalías renales, óseas y otras (Tabla I), que
no habían sido descritas en los primeros y que tampoco pre-
sentaban nuestros pacientes. Es posible que los tres síndromes
representen diferentes grados de expresividad clínica de una úni-
ca mutación recesiva.

Sugarman(5) sugirió que el síndrome Camak probablemen-
te represente una forma alélica grave del síndrome de Cockayne,
y Talwar y Smith(6) refieren que en el síndrome Camfak existe

una desmielinización central periférica, similar a lo que ocurre
en el síndrome de Cockayne. La opinión de Sugarman fue re-
batida por Lowry y Tischler(7,9). Efectivamente, el síndrome de
Cockayne cursa con microcefalia, cataratas, sordera, retraso men-
tal y del crecimiento, limitación articular, ataxia y pérdida de te-
jido adiposo, con aspecto senil(10); sin embargo, el crecimiento
suele ser normal hasta la edad de 2 años, en la que se hace evi-
dente el retraso del crecimiento, retraso global y progresivo
del desarrollo, microcefalia y marcha inestable. Las cataratas no
aparecen en todos los casos, siendo más constante la degenera-
ción retiniana, y los problemas articulares y la cifosis son de gra-
do moderado.

En nuestros pacientes, en los cuatro casos descritos de sín-
drome Camak(2,3) y en los afectos de síndrome Camfak(1), la mi-
crocefalia y el retraso en el crecimiento y desarrollo estuvieron
presentes desde el nacimiento. Las cataratas congénitas han
estado presentes en todos los pacientes y las alteraciones arti-
culares y de columna fueron graves. Por tanto, consideramos que
los síndromes Camfak y Camak son distintos del síndrome de
Cockayne.

En resumen, se describen dos nuevos casos de síndrome de
Camak (quinto y sexto de la literatura) en dos hermanos, sín-
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Figura 3. Paciente 2 a la edad de 3 años. Obsérvese el pectus carinatum y
la rigidez articular.

Figura 4. Osteoporosis; metáfisis humeral en cúpula (caso 2).

Figura 2. Huesos largos de morfología tubular con disminución del gro-
sor de cortical y medular. Incremento de la distancia interpeduncular en
vértebras lumbares bajas. Pelvis estrecha con escotadura isquiática acen-
tuada (caso 1).



drome que es posible detectar al nacimiento y que se caracteri-
za por microcefalia, retraso del crecimiento y del desarrollo, ca-
taratas, cifosis y limitación de los movimientos articulares. Este
síndrome posiblemente represente un trastorno genético que se
hereda de forma autosómica recesiva.
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Figura 5. Retraso en la maduración ósea, déficit de mineralización gene-
ralizado y notoria disminución del grosor cortical en huesos de carpo, me-
tacarpo y falanges (caso 2).


