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CARTAS AL EDITOR

Sindrome displasia
coriorretiniana, microcefalia
y retraso mental

con linfedema

Sr. Editor:

Ante un recién nacido con microcefalia grave y una morfolo-
gia corporal normal, inicialmente se piensa que pueda tratarse
de un cuadro neurolégico congénito malformativo o por infec-
cién intrauterina, mucho mas esta Gltima si ademdas se asocian
alteraciones oculares. En 1966, McKusick et al! describen los pri-
meros casos de un sindrome de probable caricter genético en
que una microcefalia esencial y coriorretinopatia eran sus sinto-
mas principales. Feingold y Bartoshesky? describirin anos mas
tarde la triple agrupacion sintomatica microcefalia-linfedema-dis-
plasia coriorretiniana pertilando una nueva forma clinica proba-
blemente relacionada genéticamente con la anterior. Creemos
importante incidir en este sindrome, aportando el primer caso
de la literatura espanola.

Se trata de un nifo de 4 anos, primero de 2 hijos de matrimonio
no consanguineo. Nacido tras un embarazo normal, con deteccion
de microcefalia fetal en la semana 22, y parto eutdcico en la sema-
na 35 de gestacion, con Apgar de 9 al minuto de vida. Su peso era
1.800 g (P34¢) y su talla 45 cm (Pys.50), llamando la atencion su peri-
metro cefalico de 25 cm (-4 DE). Presentaba microcefalia grave, con
frente huidiza y desproporcion craneofacial. Se le aprecié microftal-
mia bilateral y linfedema de dorso de pies y, menor de plantas; en
mano derecha, sus dedos indice y menique cabalgaban ligeramente
sobre el tercero y cuarto, y adducia el pulgar. No fijaba la mirada y
realizaba movimientos erriticos con los ojos. En fondo de ojo se
aprecio hipoplasia papilar grave con lesion de coriorretinitis, dando
salida a unos vasos finos, dispersion pigmentaria retiniana generali-
zada (en pequenas acumulaciones mas o menos poligonales) e ima-
genes retinianas nacaradas en sacabocados. La serologia TORCH, asi
como la deteccion de citomegalovirus en orina fueron negativas. El
resto de determinaciones analiticas y el cariotipo fueron normales.
Por ecografia cerebral y TC craneal no se observaron alteraciones re-
senables, salvo una importante microencefalia. El EEG fue normal.
La radiologia de esqueleto s6lo mostré microcefalia y la ecografia
abdominal fue normal. Con los PEV no se obtenian respuestas evo-
cadas a la estimulacion binocular; los potenciales auditivos eran nor-
males. La RM craneal mostré evidente microencefalia, con patron gi-
ral simplificado, con circunvoluciones y surcos amplios.

El nifio ha evolucionado con importante retraso motor y encefa-
lopatia grave, sin sostén cefalico ni interrelacion con el medio; sus
movimientos son desordenados y se chupa las manos compulsiva-
mente. Adopta una actitud flexoadductora (fig. 1), con hipertonia
generalizada e hiperreflexia osteotendinosa. Su perimetro cefalico
es, a sus 4 anos, de 37 cm (10,9 DE, correspondiente a Ps, para
nino de un mes de edad), con un peso de 9,5 kg (-3,9 DE) y talla de
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88 cm (=3,6 DE). Las lesiones retinianas no han progresado. Le ha
disminuido bastante el linfedema de pies (fig. 2). En el altimo ano
ha comenzado con crisis de tipo epiléptico.

Figura 1. Aspecto general del nivio a los 2 arios de edad.
Microcefalia grave y actitud flexora biperténica
de extremidades.

Figura 2. Linfedema de dorso de pies a los 2 aiios de edad.
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Una vez descartada en el niflo una infeccion connatal, la fiso-
nomia craneal y el comportamiento neurologico podrian hacer
pensar en una microcefalia vera3, pero en dicho cuadro no exis-
ten manifestaciones patologicas oculares. Creemos que nuestro
paciente claramente presenta un sindrome conocido hoy como
displasia coriorretiniana con microftalmia, microcefalia y retraso
mental (CDMMS)* con linfedema de dorso de pies, del que se
han publicado tanto casos de herencia autosomica recesival
como dominante’® y casos esporddicos®. Desde los primeros
8 casos pertenecientes a dos familias aportados por McKusick
et al en 1966! con microcefalia hereditaria y alteraciones ocula-
res, en la literatura médica se recogen no mas de 50 casos simi-
lares. La intensidad de la microcefalia es variable, pocas veces
tan grave como la de nuestro paciente. La displasia retiniana en
muchos casos, con microcornea, estd presente al nacimiento, y
no suele progresar’; consiste en areas de amplia degeneracion
pigmentaria, con zonas de atrofia o lesiones en forma de man-
chas redondeadas u ovaladas y pigmentacion peripapilar. Suelen
ser nifos retrasados, con cociente intelectual que puede ser in-
ferior a 65, hiperactivos, torpes motrizmente y con reflejos oste-
otendinosos vivos. En general no se observan alteraciones en la
TC craneal y el EEG suele ser normal. Los casos referidos con
epilepsia y/o alteraciones en el EEG son aislados!.

Los casos descritos con linfedema de pies suelen presentarse
como sindrome microcefalia-linfedema-alteraciones oculares?? y
en éstos el retraso mental menos importante y la microcefalia
menos intensa; sin embargo, los autores coinciden en pensar
que este sindrome y el sindrome CDMMS son asimilables, y se
trataria de expresiones clinicas variables de un mismo cuadro!®.
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Teratoma ovarico gigante:
un hallazgo casual

Sr. Editor:

Los tumores ovaricos son raros en la edad pediatrica, repre-
sentando el 1-5% de todos los tumores; el mas comun es el te-
ratoma quistico benigno (90-95% de ellos)!-2. Entre los terato-
mas, aunque poco frecuentes, también se encuentran formas
inmaduras (1-3%) y malignas (aproximadamente el 1%)35,

Habitualmente el teratoma se manifiesta cuando alcanza un
tamano considerable como masa, visible o palpable, con sinto-
mas compresivos o de forma aguda.

Se presenta el caso de una adolescente mujer de 14 anos con
menarquia 6 meses antes que acudia a valoracion ginecologica por
amenorrea en los Gltimos 3 meses. En la ecografia se apreciaba una
masa quistica de 20 cm, y destacaba en el momento de la valoracion
que la paciente se encontraba asintomdtica. La palpacion abdomi-
nal resultaba dificil por el sobrepeso de la paciente (IMC: 23,52 en
P-5-Pgy) sin poder determinar si existia alguna masa abdominal.

Se realizaron hemograma y bioquimica que fueron normales. En
la ecografia abdominal se apreciaba una formacioén quistica en me-
sohipogastrio de mas de 19 cm de didmetro mayor, con ecos y zonas
solidas en su interior, poco vascularizada, asi como dilatacion pielo-
calicial bilateral, siendo vejiga, Gtero y anexo izquierdo normales sin
poder determinar con seguridad la dependencia organica de la
masa.

Para completar el estudio se practicd una TC abdominopélvica en
la que se observaba desplazamiento de asas intestinales por una
gran masa, tras inyeccion de contraste se confirmo la formacion
quistica ya conocida con material de densidad calcio y grasa en su
interior (fig. 1), sin polos s6lidos compatible con teratoma quistico
posiblemente dependiente de anexo derecho, el cual no se identifi-
caba en la TC.

Las determinaciones de hormonas (FSH, LH, prolactina, SHBG,
T3y Ty, TSH estradiol, progesterona, testosterona y DHEA) y marca-
dores tumorales (CEA, alfafetoproteina, B-HCG) fueron normales.

El informe quirtrgico confirmo la existencia de un quiste ovarico
derecho de aproximadamente 30 X 30 cm con hydrops tubdrico
acompanante (fig. 2). La puncion del quiste permitié el drenaje de
un liquido amarillento transparente y facilit6 la extraccion de la
masa. Durante la intervencion se practico salpingooforectomia dere-
cha y se revisaron anexo izquierdo y Gtero sin presentar alteraciones
patologicas.

Tras el estudio anatomopatologico se clasific6 como teratoma
quistico maduro benigno o quiste dermoide.
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