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347/5 - SINDROME DE RUBINSTEIN TAYBI
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Resumen

Descripcion del caso: Nifio de 12 afios, hijo Unico de padres sanosy no consanguineos, en tratamiento actual
con metilfenidato y aripiprazol, antecedentes quirurgicos: amigdal oadenoidectomia. Antecedentes neonatales
y obstétricos. Embarazo: amenaza de parto prematuro alas 35 semanas, infeccion del tracto urinario afebril
en primer trimestre, ecografias intradtero normales, hiperglucemiay test de sobrecarga oral de glucosa

patol 6gi co tratada solamente con dieta. Parto: cesarea por no progresion, atérmino 40 semanas, PRN 3.480
g, longitud 49 cm, PC 34 cm, Apgar 9/10, criptorquidia, deformidad de pulgaresy polidactilia pie izquierdo,
pruebas endocrinometabdlicas normales. Lactancia mixta desde recién nacido. Actualmente en colegio de
integracion y logopedia extraescolar por presentar retraso madurativo con dificultades en motricidad,
aprendizaje y conducta hiperactiva, con mejoria progresiva de lenguaje compresivo.

Exploracion y pruebas complementarias. Asociatalla baja, facies dismorfica caracteristica con 0jos pequefios
de implantacion profunda, epicantus bilateral, hipoplasia malar, antehélix prominentes, catarata, coloboma,
ptosis palpebral, hipertelorismo y glaucoma congénito, pectus excavatum leve, mamilas hipoplasicasy
pulgares anchos en manosy pies (corregidos quirdrgicamente). Analitica sangre: sin alteraciones
significativas en hemograma, bioguimica, estudio tiroideo y gje hipotd amo-hipofisario-gonadal. ECG: ritmo
sinusal a 87 Ipm, repolarizacion normal. Ecocardiograma sin alteraciones. Estudio genético: Cariotipo normal
46 XY . Se detecta en heterocigosis una mutacion patogénica en el gen CREBBP.

Orientacion diagnostica: Sindrome de Rubinstein Taybi (SRT). Trastorno de atencion con hiperactividad y de
conducta comérbido.

Diagnostico diferencial: Diagnastico diferencial con otros sindromes malformativos congénitos: Sindrome de
Apert, Pfeiffer, Saethre-Chotzen, Patau o Corneliade Lange.

Comentario final: El diagndstico de SRT es fundamentalmente clinico. Tiene unaincidencia de 1/125.000
nacidos vivos. Los pacientes pueden presentar diversas malformaciones como anomalias cardiacas,
tumorales, oculares, digestivas, cerebrales, genitourinarias y 0seas. L os pacientes reguieren una participacion
multidisciplinar. Precisan tratamiento de psicomotricidad y logopedia para mejorar |os aspectos del
desarrollo donde presenta déficits. Por tanto, desde Atencion Primaria hay que incentivar estrategias que den
seguridad y mayor autonomiay técnicas de estudio y atencion pararesolver conductas.
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