
Introducción
En 1969 Robinow describió un síndrome caracterizado por

rasgos faciales típicos, talla baja, braquimelia, genitales hipo-
plásicos y cariotipo normal, transmitido de forma autosómica
dominante.

Se ha sugerido una heterogenicidad genética con mecanis-
mo de transmisión autosómico dominante en algunos casos(l,2),
también se ha propuesto un modo de herencia recesivo(3,4), y otros
casos descritos parecen ser esporádicos(5,6). No obstante, no se
han identificado diferencias clínicas entre individuos con dife-
rentes patrones de herencia.

En este trabajo hemos estudiado una niña de trece meses y
su primo de 5 años afectos de síndrome de Robinow (SR).
También hemos explorado a las madres de los niños y a un tío
materno y se ha valorado el resto del árbol genealógico, exami-
nando fotografías retrospectivas y recientes de dichos indivi-
duos.

Material y métodos
Caso 1

Niña de trece meses que nos fue remitida por el Servicio
de Cardiología para estudio por retraso psicomotor.

La paciente es el producto del segundo embarazo de unos
padres jóvenes, sanos, y no consanguíneos. El primer embara-
zo fue un aborto en el tercer mes de causa no aclarada. Nacida
de parto normal con embarazo controlado a término. Peso RN:
3.200 g. Apgar 8/9.

Tras el nacimiento se detectó una cardiopatía congénita (co-
municación interventricular (CIV) y ductus arterioso persisten-
te) que fue intervenida al mes y medio de vida (cierre del duc-
tus) y al año y medio (corrección de la CIV).

En la exploración clínica se apreció un fenotipo compati-
ble con síndrome de Robinow (fig. l) (Tabla 1). En la explora-
ción neurológica observamos una escasa empatía con el medio,
motilidad espontánea disminuida, hipotonía tronco-axial seve-
ra con sostén cefálico inestable, no sedestación y reflejos mio-
táticos débiles.

La evolución neurológica ha sido lenta pero favorable con

adquisición de nuevos hitos motores. Actualmente tiene tres
años, contacta mejor con el medio, pero se aprecia hipopsiquis-
mo moderado, dice 2-3 bisílabos, mantiene sedestación estable,
no intenta deambulación.

La analítica de rutina en sangre y orina fue normal. Los estu-
dios neurofisiológicos (electoencefalograma, potenciales evoca-
dos visuales y de tronco, electromiograma y velocidad de con-
ducción), así como los estudios de imagen (tomografía y resonancia
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Figura 1. Caso número 1, a la edad de tres años, se observa dolicocefa-
lia con frente prominente, hipertelorismo, raíz nasal ancha, boca triangu-
lar, pabellones auriculares rotados de implantación baja, acortamiento ri-
zomélico de las extremidades superiores, manos y pies pequeños.



magnética cerebral) fueron normales. El cariotipo fue normal
(46XX). El examen al microscopio óptico y electrónico de una
biopsia de piel y músculo no mostró alteraciones, y la determina-
ción de ácidos orgánicos en sangre y orina, así como la actividad
de enzimas lisosomales estaban dentro de límites normales.

Caso 2
Varón de 5 años y medio, primo carnal de la paciente ante-

rior, nacido de embarazo y parto normal, con padres jóvenes, sa-

nos y no consanguíneos.
A la exploración destaca un fenotipo similar al de su prima

(Figs. 2a y 2b) (Tabla 1). Retraso en la adquisición de hitos mo-
tores con marcha liberada a los 21 meses, hipopsiquismo leve
con retraso en la evolución del lenguaje. Se ha descartado afec-
tación cardiológica.

Estudio familiar (Arbol genealógico. Fig. 3)
También exploramos a las madres de nuestros dos pacien-

tes; ambas tenían una talla normal sin acortamientos rizo o me-
somélicos, pero en las dos observamos una raíz nasal ancha.
Revisando fotografías familiares, vimos que un tío (II.4) y una
tía (II.5) maternos tenían, en su primera infancia, unos rasgos
faciales característicos del síndrome (hipertelorismo y raíz na-
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Tabla I Manifestaciones clínicas del síndrome de 
Robinow en casos revisados en la literatura

Características Frecuencia Caso 1 Caso 2

Hº familiar
-Embarazo normal 44/46 95% + +
-Peso RN normal 36/40 90% + +
-Antecedentes familiares 22/48 46% + +

Craneofacial
-Hipertelorismo 48/48 100% + +
-Nariz corta 48/48 100% + +
-Raíz nasal ancha 45/47 96% + +
-Narinas antevertidas 46/48 96% + +
-Boca triangular 41/45 91% + +
-Frente amplia 45/47 96% + +
-Filtrum largo 38/46 82% + +
-Micrognatia 34/43 79% - -
-Hendiduras palpebrales anchas 34/42 81% + +
-Orejas anormales 25/45 55% + +
-Macrocefalia 16/39 41% - +

Oral
-Anomalías dentarias 25/31 80% + -
-Hiperplasia gingival 26/44 59% - -
-Fisura palatina 6/46 13% - -

Musculoesquelético
-Talla baja 36/40 78% + +
-Anomalías vertebrales 25/46 54% + +
-Escoliosis 13/37 35% + -
-Defectos costales 14/54 31% + -
-Edad ósea retrasada 11/25 44% - -
-Hernia inguinal o umbilical 7/43 16% - +
-Pectus excavatum 6/39 15% + -
-Acrodisostosis 7/43 16% - +

Extremidades
-Braquimelia 48/48 100% + +
-Clinodactilia 37/45 82% + +

Urogenital
-Hipoplasia genital 40/45 89% - +
-Criptorquidia 18/34 53% - -
-Anomalías renales 6/24 25% - -

Otros
-Cariotipo normal 28/29 96% + NR
-Inteligencia normal 28/38 73% - -
-Alteraciones cardíacas 8/46 17% + -

Figuras 2a y 2b. Caso número 2, a la edad de 5 años y 6 meses, donde
se aprecian los rasgos faciales típicos (a) y el acortamiento mesomélico de
las extremidades (b).
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sal ancha) que no son evidentes en la edad adulta.
Discusión

No existen marcadores bioquímicos ni radiológicos que iden-
tifiquen el síndrome de Robinow, (SR) por lo que el diagnósti-
co es morfológico.

Como puede verse en la Tabla I, donde se recogen las ma-
nifestaciones clínicas del SR revisadas en la literatura(3,4,4-11,14),
nuestros dos pacientes tenían unas características clínicas com-
patibles con este síndrome.

En la mayoría de los casos de síndrome de Robinow publi-
cados se ha visto que tienen inteligencia normal y en los pacien-
tes que ha objetivado retraso mental, aproximadamente la cuar-
ta parte era de carácter leve(5,8). Nuestros dos pacientes tenían al-
teraciones cognitivas importantes. En el caso 1, ante la afecta-
ción neurológica severa que presentaba, se realizó un estudio neu-
rorradiológico y metabólico pormenorizado para descartar otras
enfermedades que pudieran cursar con un cuadro similar, siendo
todos los resultados negativos. No podemos descartar que en el
contexto de su cardiopatía o como complicación de las inter-
venciones cardíacas a que fue sometida, se produjera un acci-
dente hipóxico-isquémico, que justificase, en parte, la situación
neurológica de la niña, si bien no hay ningún dato clínico ni en
las exploraciones complementarias que apoye este hecho. Por
ello, pensamos que las manifestaciones neurológicas de la pa-
ciente estarían relaciondas con su cuadro malformativo. Aunque
el SR es un cuadro fundamentalmente morfológico, a la vista de
nuestros dos pacientes, creemos que en algunos casos las mani-
festaciones neurológicas pueden tener una especial relevancia.

Las alteraciones cardíacas en el síndrome de Robinow, habi-
tualmente son estructurales (sobre todo obstrucción a la salida
del corazón derecho) como en nuestro caso 1. Su frecuencia, se-
gún las series oscila entre el 6% y el 16%(3,5), siendo una de las
manifestaciones del SR que puede ensombrecer el pronóstico vi-
tal de estos pacientes, ya que cuando estos niños no tienen afec-
tación cardiológica su expectativa de vida es normal. Webber y
cols.(5) recomiendan realizar un examen cardiológico completo a

todos los pacientes diagnosticados de síndrome de Robinow.
El mecanismo de transmisión del síndrome de Robinow es

discutido, habiéndose descrito casos autosómicos dominantes
(AD)(1-3,10) en los cuales varios miembros de una familia estaban
afectados en una o varias generaciones, otros autosómicos re-
cesivos (AR)(4,7,13) en los que suele haber consanguinidad en los
padres y no existen otros antecedentes en los parientes, y otros
esporádicos(l,5,6). En la familia que presentamos nos inclinamos
a pensar que se ha seguido un patrón de herencia autosómico do-
minante, con una penetrancia y expresividad variable. En ella
puede observarse como los pacientes estudiados (III.1 y III.2)
tienen un SR característico pero además, los individuos II.2 y
II.3 tienen una nariz corta con puente nasal ancho, y los fami-
liares II.4 y II.5, en su infancia presentaban un fenotipo carac-
terístico de este síndrome.

Por otro lado, la mayor expresividad del síndrome en los pa-
cientes III.l y III.2, y que en ambos casos sea la madre la trans-
misora, podría sugerir un fenómeno de “imprinting” o sello
genómico, como ya ha sido demostrado en casos neonatales de
distrofia miotónica congénita, donde los ragos son más seve-
ros cuando se transmite por una determinada línea parental, en
este caso la materna(14).

Finalmente, queremos resaltar la importancia que puede
tener el estudio del árbol familiar, incluso a través de fotogra-
fías retrospectivas, como en nuestro trabajo, para valorar rasgos
morfológicos leves y replantearse casos que pueden considerarse
esporádicos.
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Figuras 4a y 4b. Fotografía familiar retrospectiva. Observamos rasgos faciales característicos del síndrome en la infancia de algunos familiares de
nuestros dos pacientes.
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