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Editorial

El desafio de las nuevas técnicas

El comienzo de un nuevo milenio ha planteado a los médicos el
desafio de comprender el significado de las nuevas técnicas
citogeneticas y/o moleculares para establecer el GENOTIPO de
sus pacientes. Sin embargo. persiste la necesidad de una correcta
definicién del FENOTIPO, inclusive para poder aplicar
correctamente dichas técnicas. El analisis de fenotipo requiere

simplemente de un minucioso examen fisico. Para esto tdltimo
también se han desarrollado nuevos métodos.

En la actualidad existen tablas antropométricas. inclusive en la
etapa perinatal, que evitan el error o la subjetividad para precisar
variables anormales. Adn mas importante, estas tablas evitan
incluir en este Gltimo grupo variantes normales del individuo.

Los dos especialistas que contribuyen en esta nueva edicion de
"Genética' se complementan, abarcando la etapa pre y postnatal.

Dr. Enrique C. Gadow

LA IMPORTANCIA DE LA ANTROPOMETRIA

EN DISMORFOL

Durante la practica obstétrica, pediairica,
ecografica, ginecolodgica, genética,
clinica, de la cirugia pldstica y aun
anatomopatoldgica, los profesionales nos
enfrentamos frecuentemente con
pacientes a los cuales definimos como
normales o anormales con respecto a un
parametro especifico. Muchas veces estas
observaciones estin correctamente
fundadas en mediciones objetivas de dicho
pardmetro, pero en otras, por el contrario,
son solo el resultado de una apreciacion
subjetiva, apresurada y gesidirica del
mismo. Por otro lado, el acceso a
estandares normales de muchos de estos
pardmetros no siempre es facil; la
bibliografia internacional es escasa e
insuficiente y en algunos casos
inexistente.

Muchas veces la mera medicién de un
simple pardmetro antropométrico es
altamente orientativo de alguna situacion
clinica especifica en el paciente. Algunos
ejemplos clasicos de ésto son: lamedicién
de la altura uterina que correlaciona con
el crecimiento fetal y el volumen del
liquide amniético, el perimetro abdomi-
nal fetal como indice en la evaluacion del
crecimiento fetal; la longitud de 1a oreja
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:POR QUE MEDIR?

Muchas veces, la mera
medicion de un simple
parametro
antropométrico es
altamente orientativo de
| alguna situacion clinica
especifica en el paciente.

es de utilidad como un dato adicional en la
evaluacion de patologias cromosdmicas
en el lactante pequefio y el perimetro
cefdlico en los nifios como indice
indirecto de crecimiento cerebral normal.
La préctica clinica en dismorfologia
infantil requiere de una sistematizacion en
la evaluacién antropométrica de los
lactantes y nifios. Ademdas de los tres
pardmetros de crecimiento “clasicos” en
pediatria (peso. talla y perimetro cefalico),
en genética clinica se evalua una serie de
mediciones adicionales. En el craneo y la
cara se evalua el perimetro cefilico, la
distancia intercantal interna, la distancia
intercantal externa, la distancia
interpupilar, la longitud de la hendidura
palpebral y la longitud de la oreja. En el
torax. la distancia intermamilar y el

perimetro tordcico ¥ en los miembros, la
longitud de la mano, la longitud palmar y
la longitud del pie. Adicionalmente,
cualquier parametro que subjetivamente
impresione anormal en tamanio -tanto
disminuido como aumentado- se mide y

. compara con estandares publicados. Esta
- disciplina y metodicidad semiolégica

permite en muchas ocasiones, aportar
datos de wvital importancia en la
sindromizacién y diagnéstico en
dismorfologia infantil. La importancia y
relevancia de intentar usar estandares del
pais de origen ya fue discutida por varios
expertos (Lejarraga, 1992), por lo que
sugerimos utilizar las tablas que a juicio
de aquellos que las utilicen crean ser las
mas apropiadas para la poblacién a medir.
La biometria fetal es adn tan o mas
importante que en la poblacién infantil ya
que ¢l médico ecografista realiza una
semiologia “indirecta™ a través del
ultrasonido. Puede diagnosticar varias
anomalias del desarrollo mediante este
método, pero en otras ocasiones sélo
puede inferir dichas alteraciones a traves
de la visualizacion de acortamientos o
agrandamientos de determinados
segmentos o estructuras fetales. La rutina
y disciplina “biométrica™ del ecografista
es de vital importancia en su practica,



Debido a la importancia creciente de este
campo en nuestra especialidad. hemos
revisado la informacion publicada en
varias y diferentes fuentes, recopilando
la informacién en una suerte de Manual
de Antropometria Normal del feto, nino y
adulto. Este consta de mas de 400 tablas
numéricas y mas de 200 gréficos y

dibujos. Se muestran los estandares de
mds de 50 variables antropométricas del
craneo y la cara, 20 del torax y tronco, 40
de los miembros, mas de 50 variables
antropométricas fetales y otras 80 tablas
adicionales. con sus técnicas, parametros
y herramientas de medicién. Este Manual
es de inminente aparicion.

Con este trabajo de recopilacion hemos
intentado facilitar la tarea del
dismorfélogo clinico, del genetista y
ultrasonografista fetal, para evaluacion
diaria de nuestros pacientes.

Dr. Pablo Lapunzina
Dr. Horacio Aiello

:QUE SON LOS SINDROMES DE SOBRECRECIMIENTO?
(OVERGROWTH SYNDROMES)

Los sindromes de sobrecrecimiento (SSC) u “overgrowth syndromes™
comprenden un grupo heterogéneo de patologias cuya caracteristica
principal es que tanto el peso, la talla y el perimetro cefilico estdn
frecuentemente por encimadel percentilo 97, o + 2desvios estandar por
arriba de la media para sexo y edad.

Enel momentodel nacimientodefinirun SSC noes simple, yaque existen
varios términos confusos de amplio uso, tales como macrosomia, bebé
macrosomico, grande paraedad gestacional, gigante, etc. Muchos SSC
se deben ya sea a hiperplasia, hipertrofia, incremento del intersticiooa
alguna combinacion de estos tres factores. Asi, un SSC puede ser
definidocomounapatologiaen lacual hay excesivocrecimientoen forma
localizada o generalizada en relacion a su sexo y edad.

Existen varias clasificaciones de los SSC, principalmente las de Cohen,
Weaver y Beighton. quienes han intentado poner orden a este grupo
heterogéneode entidades. Los SSC generalizados incluirian los clasicos
(tambien llamados “verdaderos™) sindromes, en los cuales todos o casi
todos los parametros de crecimiento y desarrollo estan 2 a 3 veces por
encima de la media. Los llamados parciales o localizados incluyen

aquellas patologias en las que el crecimiento excesivoesta confinadoa
unaregion del cuerpo.
En los ultimos afios hemos estado usando nuestra propia clasificacion,
que incluye las patologias sugeridas por lamayoria de los autores y que
hasidomodificadaconlaadicionde algunos sindromes poco frecuentes
y recientemente descriptos (Tabla 1).
Asi, los hemos clasificadoen SSC Verdaderos (Grupo A), Localizados
o Parciales (Grupo B) y Miscelaneas (grupo C).
Una de las caracteristicas principales de los SSC es su potencial
oncogénico, principalmente tumores de estirpe embrionaria(Tabla2). En
muchas de estas patologias deben realizarse controles periédicos de
tamizaje y despistaje de tumores mediante la realizacion de estudios
complementarios especificos, tales como ecografia abdominal y renal,
radiografia de torax, examen de orina y medicion de alfafetoproteina,
gonadotrofina corionica y acido vainillin mandelico, entre otras.
Las recomendaciones internacionales sugieren laevaluacion trimestral
de estos pacientes hasta los 5-6 ahos de vida con el objeto de mantener
un seguimiento estricto y una evaluacion continua de estos nifios.

Dr. Pablo Lapunzina

Tabla 1. Clasificacion de los Sindromes de Sobrecrecimiento

Grupo A - Sindromes de Sobrecrecimiento
“Verdaderos™

® I'recuentes

Sindrome de Bannayan/Cowden
Sindrome de Beckwith-Wiedemann
Sindrome de Sotos

Sindrome de Weaver

Sindrome de Macrocephalia/

cutis marmorata telangiectatico
Sindrome de Marshall-Smith
Sindrome de Simpson-Golabi-Behmel
Sindrome de Perlman

® Poco frecuentes/ Descripciones aisladas
Sindrome de Richieri-Costa
Sindrome de Teebi
Sindrome MOMO
Asociacion MORFAN
Sindrome de Nevo
Sindrome de Cantui
Sindrome de Elejalde
Triple dosisde FGFR3
Sindrome de Fryer

@® Sobrecrecimientos no sindrémicos

Grupo B - Sindromes de Sobrecrecimiento
Localizados/ Parciales

Hemihipertrofia
Sindrome de Klippel Trenaunay Weber
Sindrome de Proteus

Grupo C - Miscelaneas *

® Cromosomicos
Sindrome de Klinefelter
Sindrome de Pallister Killian
Trisomia 8 en mosaico
Sindrome de Fragilidad del cromosoma X.

® Patologias Endocrinolégicas o relacionadas
Hijode madre diabética
Madurador rapido familiar
Acromegalia
Hiperplasiasuprarrenal congenita

® Otras
Sindrome de Marfan
Homocistinuria

* El sobrecrecimiento no siempre puede estar presente en estas
patologias.




Tabla 2. Riesgos empiricos de tumores en algunos Sindromes de Sobrecrecimiento.
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SSC Generalizados
Patologia Frecuencia Riesgo relativo
aproximadade en relacion a Bibliografia
tumores la poblacién general
Bannayan-Cowdgn Datos no 7 Cohen, 1990
; disponibles
|
Beckwith-Wiedemann ~7.5 % 1:12 Sotelo-Avila, 1980;
Wiedemann, 1983;
| (5-10 %) (X 600) Pettenati, 1986;
| Green, 1993;
_ Elliott et al., 1994;
| DeBaun, 1998;
| Lapunzina, 1999
| Macrocephalia-Cutis ~4-5 % =35 Moore, et al., 1997
| marmorata telangiectatico.
! (x 300)
‘ Marshall- Smith Datos no Probablemente 4
i disponibles no
mcrementado
i
‘ Perlman 30-40% 1:3 Henneveld et al., 1999;
| (x 2700) Lapunzina et al., 2000
| Simpson-Golabi-Behmel 10-15 % 1:10 Lapunzina et al, 1998
(X 1000)
Sotos ~4 % 1:40 Cohen, 1990;
(2,3 -5 %) (X 150) Hersh, 1992;
: Jones, 1994;
: Weaver, 1994,
i
i Weaver ? No mcrementado? e
: cppems s o o g e N@u i o ..5%\.\.\
| SSC Localizados
i
Patologia Frecuencia Riesgo relativo Bibliografia
aproximadade enrelacion a
tumores la poblacion
general
Klippel Trenaunay Weber Muy bajo ? S
l
| Hemihipertrofia aislada ~5% 1:25 Hoyme et al, 1998
(X 200)
Sindrome Proteus ~ 15% a7 Gordon et al. 1996
(X 1200)
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II Curso intensivo de “Screening’ Prenatal

Ecografico-Bioquimico de Defectos Congénitos
1y 2 de diciembre de 2000
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-

® Dirigido a ginecdélogos y obstetras, genetistas, ecografistas, bioquimicos y otros profesionales
relacionados con el area de diagnéstico prenatal.

® Tratamiento integral de la metodologia del tamizaje bioquimico y ecografico con AFP, uE3,
hCG, BhCG libre, PAPP-A, TN y otros signos ecograficos.

® Actualizacion de las metodologias de diagndstico prenatal: aspiracion de vellosidades corionicas, amniocentesis.
® Talleres y aspectos practicos del tamizaje prenatal.

® Prevencién primaria de defectos congénitos.
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Secretarios: Dr. Lucas Otafo Dr. Santiago Lippold, Dr.Jorge Lopez Camelo,
Dr. Hugo Krupitzki Dr. Lucas Otano, Dr. Pablo Lapunzina,
Secretaria:  NormaGinzo Dra. Silvia Quiroga, Lic. Marta Torres.

Inscripcién hasta el 24-11-2000 - Valor: $ 150.- Horario: 9 a 17 hs. - CEMIC - Galvin 4102 - (1431) Capital Federal
Tel. (011) 4546-8248 - FAX (011) 4541 - 3790 - email: vmelia@cemic.edu.ar
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