Mérida, 03 de abril de 2009.

INFORME MÉDICO GENÉTICO PROVISIONAL

NOMBRE: HAMB.

EDAD: 20 años.

LUGAR Y FECHA DE NACIMIENTO: Barinitas, Estado Barinas. 14/01/89.

SERVICIO REFERENTE: Dermatología.

Paciente masculino referido para su evaluación en la consulta de Genética Médica por presentar dismorfias faciales, pectus excavatum y linfedema en miembros inferiores.

ANTECEDENTES FAMILIARES: Padre 54 años de edad, natural de Medellín, Colombia; ocupación operador en empresa de carbón, refiere patología bronquial. Madre 40 años de edad, natural de Altamira de Cáceres, Estado Barinas; ocupación oficios del hogar, presento leishmaniasis a los 19 años de edad. Abuelos paternos natural de Medellín; abuelo paterno fallecido  a los 80 años de edad, por infarto del miocardio, era hipertenso controlado; abuela paterna 80 años de edad, hipertensa controlada. Abuelo materno natural de Las Piedras, Estado Mérida, 78 años de edad, sano; abuela materna

65 años de edad, hipertensa controlada, presenta osteoporosis. Héctor Alexander es el mayor de una prole de cinco hermanos; tiene dos medios hermanos paternos. Niegan clinica similar al propósito en ambas familias.

ANTECEDENTES PERSONALES: Producto de primigesta 20 años, embarazo simple, a término, controlado complicado con sangrado genital por amenaza de parto pretérmino. Obtenido por vía vaginal, intradomiciliario, presentación cefálica. Peso al nacer: 3400 gr., talla al nacer: 51 cm, respiración espontánea al nacer; presento cianosis en período neonatal ameritando hospitalización a los 19 días de vida, en el I.A.H.U.L.A. Niega ictericia

Leve retardo psicomotor.

La madre refiere hipotonía, criptorquidia bilateral, ptosis palpebral, cejas escasas, pectus excavatum desde el nacimiento.

A los 5 años de edad presenta linfedema en miembro inferior derecho, el cual, se torna progresivo y bilateral. A los 12 años se presume diagnóstico de filariasis. Es evaluado por cardiología pediátrica que reporta alteraciones que no son precisadas al momento de realizar historia clínica.

A los 19 años de edad recibe tratamiento antibioticoterápico intramuscular desarrollando anafilaxis. Desde ese momento es valorado por el Servicio de Dermatología quién decide referir a nuestra Unidad.

EXAMEN FÍSICO. Realizado a los 20 años de edad.

Peso 48.8 Kg (P 3 -3DE), Talla 170.2 cm (P 10 - 50) Perímetro cefálico 53.9 cm (P 10 - 3).

Normocefalia, cabello enroscado, cejas escasas y pestañas cortas, múltiples efélides en cara, cuello, tórax anterior y posterior, ptosis palpebral importante bilateral a predominio izquierdo, desviación del tabique nasal hacía la derecha, filtrum plano, pabellones auriculares en asa, rotados posteriormente y de implantación baja. Boca paladar ojival, malposición y oclusión dentaria y cambios de coloración. Pectum excavatum/carinatum, murmullo ventilatorio audible sin agregados. Ruidos cardiacos rítmicos sin soplo. Abdomen plano sin megalias. Genital: adecuado desarrollo, se evidencia lesiones vesiculares verrugosa que drenan liquido sérico.

Extremidades: importante linfedema bilateral, con lesiones papulares y vesiculares de superficie verrugosas a predominio de tercio distal de muslo y otras dispersas, así como telangiectasias y pápulas blanquecinas dispersas. Neurológico conservado.

EXAMENES REALIZADOS Y EVALUACIONES REALIZADAS POR SERVICIOS INTERCONSULTANTES.

1.
Centro Clínico Ciudad Marquesa c.a. 19-01-2009

Doppler Venoso de miembros inferiores:

Linfedema bilateral con signos de infección en pierna derecha.

Insuficiencia moderada en vena femoral común izquierda.

No signos de obstrucción ni trombosis venosa profunda.

2.
Centro Clínico del Llano, c.a. 21-01-2009.

Ultrasonido Abdomino-Pélvico.

Microlitiasis renal bilateral y signos ecográficos de cistitis. Resto dentro de límites normales.

3.
Laboratorio de Análisis Histopatológicos y Citológicos. 05-02-2009.

Biopsia. Muestra de Piel.

Hallazgos histopatológicos: Angioqueratoma.

Hiperplasia escamosa, acantosis irregular, hiperqueratosis compacta.

Subepitelial dilatación de capilares ectásicos alternos con vasos y material proteinaceo en su interior de paredes adelgazadas.

4.
Servicio de Oftalmología I.A.H.U.L.A. 23-03-2009.

Ptosis palpebral congénita bilateral.

Astigmatismo miópico.

5.
Laboratorio General I.A.H.U.L.A. 23-03-2009.

Hematología:

Hemoglobina           14.9 g/dL.

Hematocrito               44.3 %.

Leucocitos       7.4 x 103/mm3.

Neutrófilos                   53.2%.

Linfocitos                    30.8%.

Monocitos                    10.9%.

Eosinófilos                    4.5%.

Basófilos                       0.6%.

Plaquetas       209 x 103/mm3.

Tiempo de Protombina                      13.3 seg.         Tiempo control

13.2

Tiempo Parcial de Tromboplastina    29.7 seg.         Tiempo control 30.3

Química sanguínea:

Glucosa                      83 mg/dl         Valor de referencia 70 – 105.

Creatinina                   0.7 mg/dl        Valor de referencia 0.5 – 1.3.

Urea                            25 mg/dl         Valor de referencia  15 –

40.

Acido Úrico               5.1 mg/dl        Valor de referencia 3.3 – 8.7.

Colesterol                  121 mg/dl        Valor de referencia   0 – 200.

Triglicéridos                 78 mg/dl        Valor de referencia 48 – 200.

HDL Colesterol          40 mg/dl        Valor de referencia    35– 70.

LDL Colesterol          65 mg/dl        Valor de referencia  75 – 193.

Bil. Total                    0.7 mg/dl       Valor de referencia  0.3 –

1.0.

Bil. Directa                 0.2 mg/dl       Valor de referencia  0.0 – 0.3.

Bil. Indirecta              0.5 mg/dl       Valor de referencia  0.0 – 0.8.

AST                              14 U/L          Valor de referencia    13 –

39.

ALT                              12 U/L          Valor de referencia      7

– 52.

Calcio                        10.2 mg/dl       Valor de referencia   8.2 –

10.

Fosforo                        4.2 mg/dl       Valor de referencia  2.5 –

5.0.

ALP                           105 U/L           Valor de referencia   8.2 –

10.

6.
Perfil Tiroideo realizado en Laboratorio de Endocrinología y

Metabolismo Dr. Humberto Nucete I.A.H.U.L.A. 24-03-2009.

T4L     0.72                 Valor de referencia 0.8 – 1.9.

TSH    4.69                 Valor de referencia 0.4 – 4.

7.
Instituto de Investigaciones Cardiovasculares. I.A.H.U.L.A.

24-03-2009.

Impresión diagnóstica:           Insuficiencia Tricuspidea leve.

                                 Insuficiencia mitral leve.

                                 Vena pulmonar superior derecha estenótica.

                                 Arco aórtico a la derecha.

 COMENTARIO: Evaluado paciente masculino en quien, previa discusión inicial se plantea el diagnóstico clínico de síndome cardiofaciocutáneo, condición de ocurrencia esporádica, en el cual, los pacientes presentan múltiples alteraciones congénitas y retardo mental (este último no presente en el paciente). Este se caracteriza por fallo en el crecimiento, macrocefalia relativa, facies característica con frente prominente, constricción bitemporal, ausencia de cejas, hipertelorismo, hendiduras palpebrales descendentes, epicanto, puente nasal deprimido y punta bulbosa. Entre los hallazgos cutáneos se destacan hipohidrosis, hiperqueratosis, cabello rizado y escaso y hemangiomas cavernosos. La mayoría de los pacientes presentan defectos cardiacos congénitos, comunmente estenosis pulmonar y cardiomiopatía hipertrófica. El retardo dle desarrollo puede ser de moderado a severo. Este sindrome es causado por la mutación de diferentes genes como BRAF, KRAS, proteina activadora de mitogénesis / quinasa reguladora de señal extracelular MEK1 y MEK2. El síndrome cardiofaciocutáneo es miembro de la familia de síndrome que incluyen el síndrome de Noonan y Costello, entidades que corresponden al diagnóstico diferencial.

En relación a nuestro paciente, se sugiere realizar revaloraciones pendientes por los Servicios interconsultados, valoración por el Servicio de Endocrinología, control anual por consulta de Genética Médica. Además tiene pendiente realizar estúdio molecular en el Instituto de Genetica Médica, Universidad Católica, em Roma Italia, para corroborar presunción diagnóstica.

Gracias por su referencia.

Dr. Francisco Cammarata-Scalisi   
Dra.Gloria Da Silva

Profesor Instructor de Genética Médica    
Médico Genetista

