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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 26 afios fruto de embarazo sin complicacionesy parto eutécico, cariotipo
46X X normal, con antecedentes personales: NAMC, sindrome oro-facial-digital tipo 1 (ligado al cromosoma
X), insuficienciarenal crénica desde 2010 secundaria a poliquistosis renal (en programa de didlisis peritoneal
CAPD desde Oct/16), HTA (manidipino y carvedilol), displasia quistica pluriglandular, alteraciones
congénitas anivel cerebral (atrofia cortical medial y agenesia parcial cuerpo calloso), epilepsia sintomatica
en forma de crisis parciales complgjas (controlada desde 2015 con lamotriging). Correccion quirdrgicaen
infancia de fisura palating, frenillo lingual y sindactiliamanosy pies.

Exploracion y pruebas complementarias: A laexploracion TA 132/64 mmHg, peso 55,3 kg (IMC 21,6), AC:
ritmico sin soplos, AR: campos bien ventilados. Facies caracteristica con hipertelorismo, raiz nasal ancha,
implantacion baja pabellones auriculares y hendidura labio superior. Destaca el desarrollo de insuficiencia
renal, con cifras Cr 1,17 mg/dl en feb/2010 a 8,96 mg/dl en jul/2017. Ecografia: rifiones aumentados de
volumen, desestructurados por presencia de numerosos quistes, sin dilatacion de vias ni calcificaciones
intrarrenales.

Juicio clinico: Insuficienciarenal crénica por poliguistosis renal en paciente con sindrome oro-facial-digital
tipo 1.

Diagnostico diferencial: El sindrome orofaciodigital tipo 1 (sindrome Papillon-L éage Psaume) aparece en un
75% de forma esporédica, siguiendo el resto herencia dominante ligada al cromosoma X. Incidenciade
1:50.000 recién nacidos vivos, siendo letal en varones (fallecen intradtero o al poco tiempo de nacer). El gen
responsable se encuentraen el brazo corto del cromosoma X (Xp 22.2-22.3) que interviene en la
organogeénesis. Ademés de las lesiones orofaciales caracteristicas, en un 50% aparece ateraciones del SNCy
retraso mental, en un 15% quistes renales en la primera-segunda década que conducen a insuficiencia renal
termina (pueden aparecer también quistes hepaticosy pancreaticos). El principal diagnostico diferencia hay
gue realizarlo con la poliquistosis renal autosomica dominante (PRAD).

Comentario final: El correcto diagndstico de esta patol ogia permite ofrecer un consgjo genético que difiere
notablemente de la PRAD. La sospecha de este Sindrome recae en familias con quistes renales que afectan
Unicamente a mujeres.

Se deben realizar controles periodicos de las funciones renal y hepatica.


https://www.elsevier.es/semergen

Bibliografia

1. Boldrini MP, Bogado C, Giovo ME. Sindrome orofaciodigital tipo I: expresion fenotipica variable.
Arch Argent Pediatr. 2014;112(6):242-6.

Palabras clave: Sindrome orofaciodigital. Poliquistosis renal. Insuficienciarenal crénica.

1138-3593 / © 2017 Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.



