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Sindrome oro-facio-digital tipo 1: caso
clinico y diagnéstico diferencial

Oral-facial-digital syndrome type u: Clinical
case and differential diagnosis

Sr. Editor:

Los sindromes oro-facio-digitales (SOFD) son un grupo de
patrones malformativos congénitos resultado de una altera-
cion de la morfogénesis con efecto pleiotropico y expresion
fundamentalmente en la boca, la cara y los dedos. La afec-
tacion de otros 6rganos define los diferentes tipos de SOFD.
Hasta la fecha, se han reconocido 13 tipos diferentes, nomi-
nados del 1 al xi1, basados en las manifestaciones clinicas'?,
aunque existe solapamiento clinico entre ellos®. Hay tam-
bién una gran variabilidad clinica dentro del mismo tipo e
incluso dentro de una misma familia.

A excepcion del SOFD tipo 1, con una frecuencia de
1/50.000%, y el tipo 1, con mas de 40 pacientes publicados,
uno en Espafia®, existen muy pocos casos descritos del resto
de los tipos que estan peor definidos.

Solo se ha identificado el gen responsable de uno de
los tipos, el tipo 1, OFD1 en Xp22.2-p22.3, con herencia
dominante ligada a x. La herencia del resto de los tipos es
compatible con un patrén autosémico recesivo en todos ellos
excepto el vii, con patron recesivo ligado a x, y el ix, con
patron autosomico recesivo/recesivo ligado a x.

El producto génico del SOFD1 es una proteina del centro-
soma localizada en el cuerpo basal del cilio primario, por lo
que se incluye al SOFD tipo | en las ciliopatias’.

Caso clinico: mujer, hija de padres jovenes, no consan-
guineos. No historia familiar, excepto hermano de la abuela
materna con polidactilia postaxial en una mano aislada.
Embarazo controlado, curso normal. Parto eutocico a tér-
mino. Peso 2.700g. Talla 49 cm. Perimetro cefalico 33,5cm.
Fenotipo al nacimiento: leve hipertelorismo, punta nasal
ancha con surco central, fisura en linea media de labio supe-
rior, 2 tumoraciones redondeadas de 7-8 mm sublinguales
en ambos lados (fig. 1), polidactilia bilateral de manos con
6 dedos en la mano derecha y 7 en la izquierda, siendo
el 7.° hipoplasico postaxial, polisindactilia preaxial en pies
(hallux bifidus) con polidactilia postaxial asociada en el
pie izquierdo (fig. 2). Radiologia: polidactilia central en
manos, derecha con 3.°" metacarpiano en Y + 6 dedos con
esqueleto 6seo completo, izquierda con 4.° metacarpiano

Figura 1 Fenotipo oro-facial de la paciente: hamartomas
sublinguales en ambos lados + fisura en la linea media del labio
superior.

en Y + 6 dedos con esqueleto 6seo completo y 7.° dedo
postaxial con falange Unica; en los pies, primeros metatar-
sianos muy anchos con primeros dedos completos a nivel
6seo, en el izquierdo 5.° metatarsiano ancho, con 5.° y
6.° dedos con esqueleto 6seo completo (fig. 2). No otras
anomalias dseas incluidos costillas, radios y tibias norma-
les. Coartacion de aorta intervenida sin gradiente residual.
Extirpadas las tumoraciones orales, diagnostico anatomo-
patologico: hamartomas. Ecografia abdominal y resonancia
cerebral normal. Cariotipo de alta resolucion: 46,xx. Audi-
cion y desarrollo madurativo, normal.

Aunque el prondstico de un paciente con SOFD depende
de sus manifestaciones clinicas especificas y de la
gravedad de las mismas, es importante la identificacion del
tipo que presenta porque nos orientara en los estudios diag-
nosticos de otras posibles manifestaciones clinicas asociadas
a ese tipo concreto.

Existen datos clinicos en nuestra paciente que nos
orientan a clasificarla como un tipo 1. La ausencia de otras
manifestaciones clinicas, cerebrales, renales, esqueléti-
cas extradigitales, de la via aérea, oculares, genitales y
neuropsiquiatricas, apoya la exclusion de los tipos menos
frecuentes (m a xm). Aunque la polidactilia central con
metacarpo en Y es caracteristica del tipo vi, también se
ha descrito en pacientes con el tipo i. La cardiopatia
congénita esta descrita en los tipos 1, vi, xi y XlI'. En los
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Figura 2

Fenotipo digital clinico y radioldgico (Rx) de la paciente. a) Mano derecha con polidactilia central con 6 dedos completos;

en la Rx se observa 3.° metacarpiano en Y. b) Mano izquierda con polidactilia central: se observa en la Rx 4.° metacarpiano en
Y + polidactilia postaxial con 7.° dedo hipoplasico. c) Pie derecho con polisindactilia preaxial (hallux bifidus); en la Rx 1.°" meta-
tarsiano muy ancho con 2 primeros dedos completos a nivel 6seo. d) Pie izquierdo con polisindactilia preaxial superponible clinica
y radiologicamente a la presente en el pie derecho + polidactilia postaxial con 5.° metatarsiano ancho, en la Rx + 5.° y 6.° dedos

con esqueleto dseo completo.

pacientes tipo 1, la mas frecuente es el canal auriculoven-
tricular comin®?, aunque la coartacion de aorta, presente
en nuestra paciente, ha sido descrita previamente en
2 casos'?.

Respecto al diagnostico diferencial con el tipo 1, el mas
frecuente de los SOFD, las manifestaciones orales, faciales y
digitales apoyan claramente el tipo i.. Los frenillos orales y el
borde alveolar son normales a diferencia del tipo 1, la punta
nasal ancha con surco central es mas caracteristica del tipo

i, la polidactilia bilateral de los primeros dedos de los pies
presente en la paciente es un hallazgo frecuente en el tipo
Il, los metacarpianos en Y no se han descrito en el tipo 1. La
ausencia de otras manifestaciones clinicas, como lesiones
cutaneas (milia, alopecia), ausencia de incisivos laterales,
quistes hepaticos, renales y pancreaticos, presentes en el
tipo 1y no en el tipo 11, también apoyan este diagnostico.
Creemos interesante la publicacion de esta paciente con
un tipo de SOFD poco frecuente y gen no conocido para que
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pueda ser incluida en el grupo de pacientes con este diag-
nostico clinico, SOFD tipo n, para estudios de busqueda del
gen causal con las nuevas tecnologias gendmicas.
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