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Enanismo intrauterino y rasgos dismorficos:
un caso de sindrome de Russel-Silver
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El sindrome de Russel-Silver es una entidad caracteriza-
da por un retraso importante del crecimiento intrauteri-
no, y es el mas caracteristico de los nanismos intraute-
rinos.

Ademas de la baja talla y peso al nacimiento, este sindro-
me se caracteriza por una serie de hallazgos caracteristicos
como macrocefalia relativa, rasgos faciales caracteristicos,
asimetria corporal y otra serie de malformaciones. Los tlti-
mos estudios realizados sobre posibles alteraciones cogni-
tivas en estos nifios detectan que la mayoria de los pacien-
tes requieren seguimiento y atencion especial. Los intentos
por explicar la etiologia de esta entidad han fracasado, aun-
que los iltimos estudios apuntan hacia un origen genético,
sobre todo disomia uniparental del cromosoma 7, si bien
ain no existen datos definitivos.

Se presenta uno de los casos mas caracteristicos descri-
tos de sindrome de Russel-Silver, en el que aparecen la
gran mayoria de los hallazgos relacionados con este cua-
dro. Un recién nacido con retraso del crecimiento intra-
uterino, con las alteraciones faciales descritas por Russel,
macrocefalia relativa, asimetria corporal y una curva de
ganancia ponderal pobre.

Palabras clave:

Sindrome de Russel-Silver. Disomia uniparental del cro-
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INTRAUTERINE DWARFISM AND DYSMORFIC
FEATURES. A CASE OF RUSSEL-SILVER SYNDROME

Russel-Silver syndrome is characterized by severe in-
trauterine growth retardation and is the most characteris-
tic intrauterine dwarfism syndrome. In addition to short
stature, low birth weight and reduced postnatal growth,
this syndrome is characterized by features such a relative
macrocephaly, a typical craniofacial appearance, asym-
metry of the body and other abnormalities. Recent stu-
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dies on developmental delay in these children have shown
that most require special education. Attempts to explain
the mechanism underlying this condition have been un-
successful. Recent studies suggest a genetic cause, mainly
uniparental disomy 7, although definitive data are lac-
king.We report a characteristic case of Russel-Silver
syndrome: a newborn with fetal growth retardation, the
craniofacial features described by Russel, relative macro-
cephaly, asymmetry of the body and very low weight in-
crease.

Key words:
Russel-Silver syndrome. Fetal growth retardation. Uni-
parental chromosome 7 disomy. Dwarfism. Newborn.

INTRODUCCION

En 1953, Silver et al describieron 2 casos de nifos con
muy bajo peso de nacimiento, baja talla, asimetria cor-
poral y alteraciones en el desarrollo gonadal'. Un ano
después Russel describio los casos de 5 pacientes mas de
los que s6lo dos presentaban asimetria. Este mismo autor
ademads, anadio la presencia de rasgos craneofaciales ca-
racteristicos: frente amplia con cara pequena, ojos muy
abiertos con pestanas largas, boca pequena con labios fi-
nos, comisuras labiales desviadas hacia abajo, hipoplasia
mandibular y clinodactilia del quinto dedo de ambas ma-
nos?.

Silver describi6é una nueva serie de 16 pacientes en la
que destacaba especialmente la poca constancia con la que
cada hallazgo aparecia en todos los casos’.

Desde entonces se han descrito numerosos pacientes
con sindrome de Russel-Silver. Los hallazgos observados
con mas frecuencia consisten en: bajo peso de nacimien-
to, baja talla, asimetria facial y/o corporal, manchas café
con leche, las alteraciones craneofaciales caracteristicas
descritas por Russel y perimetro craneal desproporciona-
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Sindrome de Russel-Silver

damente grande en relacién con el peso y otros parime-
tros antropométricos (macrocefalia relativa).

OBSERVACION CLINICA

Se presenta el caso de un recién nacido de 36 semanas
de edad gestacional, con antecedente de crecimiento in-
trauterino retardado detectado en la semana 32, motivo
por el que se practico cesarea.

El peso de nacimiento fue de 1.300 g (< Ps) y baja talla,
39 cm (< Ps). En la exploracion fisica destacaba un aumen-
to relativo del perimetro cefilico (33,5 cm > P5s), por lo
que se realiz6 ecografia transfontanelar para descartar hi-
drocefalia (fig. 1. Presentaba facies dismorfica con fren-
te amplia, hipoplasia mandibular, orificios nasales ante-
vertidos, boca pequefa con labios finos, comisuras
labiales hacia abajo y pabellones auriculares grandes y
dismérficos (fig. 2). Se encontraron también clinodactilia
del quinto dedo de ambas manos y sindactilia entre se-
gundo y tercer dedos de ambos pies. Los genitales pre-
sentaban una criptorquidia unilateral con teste muy pe-
queno contralateral, hipospadias y rafe medio escrotal.
Inicialmente no se aprecié ninguna asimetria corporal. El
torax era estrecho (perimetro toracico 23,5 cm) y el peri-
metro abdominal media 22 cm. A la auscultacién presen-
taba un soplo, y mediante ecocardiografia se detecté una
comunicacién interauricular (CIA) tipo ostium secundum.

Durante el primer mes de vida tuvo una curva de ga-
nancia ponderal muy lenta y una importante tendencia a
la hiperhidrosis, sin hipoglucemias, que motivé algunos
episodios de deshidratacion leve.

A los 2 meses se apreciaron diferencias significativas entre
los didmetros de ambos miembros superiores e inferiores.

A los 3 meses de vida pesaba 2.810 g (< Ps), talla 47 cm
(< Py, perimetro cefalico 38,5 cm (Ps,), perimetro toraci-
co, 31 cm.

Se realiz6 ademds ecografia transfontanelar que fue
normal y un estudio de hormonas tiroideas y suprarrena-
les que también resulté normal.

DiscusiON

A pesar de que el sindrome de Russel-Silver es en tér-
minos clinicos ficilmente reconocible, los criterios diag-
nosticos de éste siguen siendo inconsistentes, dada la va-
riabilidad con la que las diferentes alteraciones aparecen
en los pacientes afectados. La dificultad diagnéstica se de-
riva del hecho de ser un sindrome que abarca un amplio
espectro de pacientes, desde casos muy graves? e incon-
fundibles, a casos leves, dificiles de diferenciar de la nor-
malidad. Asi, si se incluye como criterio obligatorio la asi-
metria, que por otra parte constituye uno de los hallazgos
mas caracteristicos en este cuadro. La mitad de los casos
descritos quedarian excluidos por no presentarla. En los
Gltimos estudios realizados se consideraba el diagndstico
de sindrome de Russel-Silver cuando estaban presentes
tres de los siguientes hallazgos>:

Figura 1. Aspecto general de un paciente con sindrome
de Russel-Silver: macrocefalia, baja talla y au-
mento del perimetro cefdlico.

Figura 2. Facies del mismo paciente (véase descripcion en
el texto).

1. Bajo peso de nacimiento (< 2 desviaciones estandar
[DED.

2. Baja estatura en el momento del diagnostico.

3. Apariencia craneofacial caracteristica descrita por
Russel?.

4. Asimetria.

5. Clinodactilia.

La aparicién de otras malformaciones menores asocia-
das son frecuencia a este cuadro, tales como sindactilia
de tercer y cuarto dedo, etc., hace mas probable el diag-
ndstico. Price et al®> describen en su estudio la aparicion
de dolor y rigidez de articulaciones interfalingicas dis-
tales alteraciones que hasta ese momento no se habian
relacionado con el cuadro. También insiste en la apari-
cién de dificultades de la alimentacion y los episodios de
hipoglucemia.

En nuestro paciente aparecen los cinco hallazgos prin-
cipales, asi como numerosas de las malformaciones me-
nores descritas en el sindrome Russel-Silver (tabla 1)°.

En un estudio realizado en 1995 sobre 386 pacientes
con el diagnéstico de sindrome de Russel-Silver¢ se en-
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TABLA 1. Porcentaje de sintomas en pacientes
con sindrome de Russel-Silver®

Sintoma Porcentaje
Bajo peso de nacimiento 94
Baja talla 99
Facies triangular 79
Clinodactilia del quinto dedo 68
Macrocefalia relativa 64
Pabellones auriculares dismorficos 53
Asimetria 51
Comisuras bucales hacia abajo 46
Hipotrofia-hipotonia muscular 45
Retraso psicomotor 37
Alteraciones dentarias 28
Surco simiesco 28
Sindactilia 19
Manchas café con leche 19
Pubertad precoz 13

TABLA 2. Principales anomalias cromosémicas halladas
en sindrome de Russel-Silver

Delecion 15g-
Cromosoma 15 anular
Delecion 18p-

Trisomia 18 mosaicismo
Translocacién 17q25
Translocacion 17q22-24

Disomia uniparental cromosoma 7

contré un retraso en el crecimiento intrauterino progresi-
vo, por lo que el bajo peso es menos evidente en pre-
maturos que en recién nacidos a término. Durante la in-
fancia el crecimiento es paralelo al P; de la poblacion
normal.

Se han realizado ensayos terapéuticos con hormona
de crecimiento que no han sido eficaces’.

En cuanto a la talla definitiva en estos ninos se estimé
en torno a los 151,2+ 7,8 cm en varones y 139,7 £ 7,4 cm
en mujeres.

La aparicion de casos familiares ha motivado intentos
de buscar una base genética a este sindrome y, aunque la
mayoria son esporadicos, se han descrito casos de he-
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rencia autosémica recesiva, autosémica dominante® y re-
cesiva ligada al cromosoma X. Se ha relacionado con di-
ferentes alteraciones cromosomicas® Los estudios mas
recientes hablan sobre todo de la aparicion de una diso-
mia uniparental del cromosoma 71011 (tabla 2).

Se ha especulado mucho sobre la existencia de déficit
cognitivos en estos pacientes. Los Gltimos estudios reali-
zados sobre este aspecto concluian que la mayoria te-
nian retraso mental en mayor o menor grado'?; en gene-
ral, menos de un tercio de los nifios presentaban funcién
cognitiva normal para su edad. Aunque existen diversas
teorfas sobre la posible causa del retraso mental en estos
ninos, no ha logrado encontrarse ninguna explicacion
clara.
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