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RESUMEN

Se reporta el caso de un recién nacido de 37 semanas de gestacion, de sexo masculino, evaluado
y diagnosticado con el “Sindrome Bardet — Biedl”, observandosele manifestaciones clinicas
como obesidad, polidactilia, retinopatia e hipoplasia genital; tomandose las medidas diagnosticas
y preventivas: La Radiografia de Térax confirma cardiomegalia, localizada en hemitdrax derecho
(dextrocardia); realizdndosele valoracion cardiolégica donde el ecocardiograma reporta
dextrocardia con falsa punta in situs solitus. El examen oftalmoldgico informo en el ojo derecho:
leucoma corneal y en el ojo izquierdo: microftalmia y leucoma corneal. Se realizé estudio
ecografico de abdomen (Ectasia pielocalicial izquierda) y ecografia transfontanelar (Hemorragia
intraventricular 11). Para el estudio genético los padres no colaboraron. La evolucion posterior

del neonato es mala, entra en paro cardiorespiratorio y fallece.

Palabras Claves: Sindrome Bardet; Biedl; Obesidad; Polidactilia; Retinopatia; Dextrocardia;

Hipoplasia Genital.
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ABSTRACT

I report the case of the newborn of 37 weeks of gestation, masculine sex, evaluated with a
diagnosis of Bardet — Biedl Syndrome, showing clinic manifestations like obesity, polidactily,
retinopathy and genital hypoplasia; taking the diagnosis and preventives measurements: The
chest X- Rays confirms cardiomegaly located on the right hemithorax (dextrocardia); making
cardiac valoration where the echocardiogram reports dextrocardia with a false end of the heart in
situs solitus. The oftalmological test shows in the right eye: corneal leucoma and the left eye:
microphtalmia and corneal leucoma. It was made an abdominal echography (left pyelo-calyx
ectasis and megavesicle) and transfontanellar echography (ventricular hemorrhage II). The
parents did not collaborated for the genetics study. The subsequent evolution of the newborn is

bad, the child enters in a cardiac-respiratory arrest and dies.

Key Words: Bardet syndrome; Biedl; Obesity; Polydactyly; Retinopathy; Dextrocardia; Genital
Hypoplasia
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Introduccion.

Las variables manifestaciones de este sindrome fueron al principio descritas por Laurence
y Moon (1865), y el fenotipo clinico fue mas ampliamente estudiado por Bardet y Biedl (1920 ).

1.2

Aunque existen suficientes argumentos para considerarlos distintos, hay muchos sintomas
comunes por lo que el Sindrome Laurence-Moon-Bardet-Biedl s6lo es valido como orientacion

clinica, las diferencias las expondremos luego. (Cuadro). (1, 2)

La frecuencia conjunta es baja alrededor de 1 / 100000 neonatos. (2)

Se ha encontrado una elevada incidencia (27%) de consanguinidad en los padres (1) en el

tipo BB (2) y una multiple afectacion en hermanos que son indicativos de una herencia A.R..

1)

El mecanismo patogénico seria un trastorno metabolico, por ello los pacientes BB
heterocigotos tienen predisposicion a diabetes mellitus e insipida, obesidad, nefropatia,

hipertension. (2)

El conocimiento sobre la sintomatologia, la evolucion y el diagndstico diferencial esta
basado en estudios realizados en recién nacidos; que hacen un modelo variable en cuanto a la
similitud del grado de sus anormalidades haciendo imposible un diagnéstico del sindrome que

muestre solo una parte del sindrome. (1, 2, 3, 4, 5, 6)
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Algunas manifestaciones se hacen mas caracteristicas conforme avanza la edad:

obesidad, visuales, renales, nerviosas (2), tomando normas preventivas y perspectivas

terapéuticas para mejorar la calidad de vida del nifio (2).

Diagnostico diferencial

S. Bardet-Biedl S. Laurence- S. Prader-Willi S. Cohen S. Biemond 11
Moon
AR. AR. AD. AR. AR
Herencia anteriormente se
creia A.D. por
falta de
expresion al
menos en 2
heterocigotos
Cabeza Retinitis Retinitis Microcefalia no Microcefalia Coloboma Iris
Ojos Pigmentaria Pigmentaria frecuente (50%) Nistagmus
Distrofia Retiniana | Estrabismo Iris Es_trablsmo
. . . . Nistagmus (-
Es_trablsmo Nistagmus h|pop|_gmentar|o frec)
Nistagmus CEZ?aEIi'SS;?gmUS y C_oriorretirjitis
pigmentaria
Coloboma Iris 0
retina
Microoftalmia
Hipogenitalismo Hipogenitalismo Hipogenitalismo | Criptorquidia Hipogenitalismo
Genitales Hipogonadismo Hipogonadismo (micropene,escroto

Hipogonadotrépico

Hipogonadotropico

rudimentario,
criptorquidia)
(hipoplasia clitoris
y labios mayores)

Extremidades | Caracteristica Ausente Ausente Ausente Presente
Polidactilia Acromicria, con Manos y pies (Braquidactilia)
pequefio tamafio pequefios
de manos y pies.
Retrasado Retrasado Hipocrecimiento | Hipocrecimiento | Hipocrecimiento
Crecimiento no acentuado. intrauterino-
Estatura normal postnatal
hasta los ultimos
afios de infancia
Deficiencia Habitual (80%) Habitual Presente Presente Presente
Mental C. Intelectual (40

—60%)
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_ Constante y No habitual Tardia Tardia Presente
Obesidad Progresiva (83%) Comienza desde el | Desde los 5y 6
1°a los 6 afios afios, mas

manifiesta, que
contrasta con

manos finas
Paraplejia Raras Habituales Ausente Ausente Ataxia presente
Espaéstica 'y Hipotonia Hipotonia-
ataxia Hiperlaxitud
articular
Nefropatia Posible No No No No
Obstruccion
Ureteral

Caso.

Se describe el caso, de un recién nacido con Sindrome Bardet — Biedl, nacido en el

Hospital Maternidad Enrique C. Sotomayor en el Area de Neonatologia:

Se trata de un neonato de 37 semanas de gestacion, de sexo masculino, obtenido por via
vaginal, producto de la 8va. gestacion; con grupo sanguineo B Rh (+), Coombs ( - ); con apgar
de 3 al minuto, 7 a los 5 minutos y 8 a los 10 minutos realizandole maniobras de reanimacion (

Oxigeno + AmbU ) y estimulacion tactil.

Antecedentes Prenatales:

Embarazo a término + preeclampsia severa + membranas integras.

Grupo Sanguineo Materno: B Rh (+)

Grupo Sanguineo Paterno: B Rh (+).

Examen Fisico:
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Peso: 3000g Frecuencia Cardiaca: 120 — 140 por min.

Talla: 47 cm Frecuencia Respiratoria: 68 por min.

Neonato que ingresa a la sala de nifios “ Nifio Jesus”, en el que llama la atencién en
cabeza: paladar hendido y orejas de implantacion baja; la presencia de distress respiratorio
severo ( taquipnea, tiraje intercostal y subcostal, quejido), se coloca en camara de oxigeno; se
detecta los ruidos cardiacos més audibles en el lado derecho del térax con posible dextrocardia;
abdomen blando y depresible; hipogenitalismo (micropene y criptorquidia ) y polidactilia en

manos Y pies.

A los tres dias de vida, el neonato se encuentra en condiciones clinicas criticas, presento
cianosis peribucal, persiste su distress respiratorio severo y en el area cardiaca encontramos
soplo multifocal grado Il — Il / VI con predominio de ruidos cardiacos en el lado derecho del
torax, abdomen ligeramente distendido, poco blando, hepatomegalia de +/- 4 cm y en

extremidades existe edema.

Ademas, presentd Ictericia por lo que se coloca el lampara de fototerapia ( LFT )

(Bilirrubina total: 12 mg %)

Al estudio Radiografico de Tdrax se confirma cardiomegalia y localizada en hemitorax

derecho (dextrocardia).

Se solicita Valoracion Cardioldgica, realizandose un Ecocardiograma que reporto

dextrocardia con falsa punta in situs solitus; CIV doblemente amplia no restrictiva con CC
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bidireccional; ductus arterioso con flujo bidireccional e hipertension sistémica. Se administra

diurético (Furosemida 0,5 mg/Kg/dosis cada 8 horas).

Posteriormente, se realizd un estudio Oftalmoldgico que informa en el Ojo derecho:
Leucoma corneal, Cristalino claro y Rojez pupilar; y en el Ojo izquierdo: Microftalmia,

Leucoma corneal y no detalles de cristalino ni de fondo de ojo.

También, se realiz6 un estudio Ecografico de Abdomen (Ectasia Pielocalicial 1zquierda y
megavesicula) y Ecografia Transfontanelar (Hemorragia Intraventricular grado Il y dilatacion de

astas ventriculares).

A los seis dias de vida aun persiste su cuadro clinico delicado, el neonato se encuentra
hipertonico, irritable, presenta distress respiratorio a pesar de estar ventilados los campos
pulmonares, persiste su soplo multifocal localizado en el lado derecho del térax, edema palpebral

y aumenta edema en extremidades inferiores.

Se toma muestra pruebas de electrolitos: Sodio, Cloro y Potasio obteniéndose valores

inferiores a los normales. (Sodio: 127 - Cloro: 92 - Potasio: 3,7).

No se realiza estudio genético por condiciones clinicas delicadas del nifio y los padres no

colaboraron.

La evolucion posterior es mala, neonato entra en paro cardiorrespiratorio, con cianosis

generalizada, pupilas no responden a la luz y acomodacion. Neonato fallece.
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Imagen N° 1. Sindrome Bardet — Biedl. Nifio de tres dias de edad

Imagen N° 2. Sindrome Bardet — Biedl. Obesidad. Orejas de implantacion bajas y edema

palpebral bilateral. También se observé paladar hendido
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Imagen N° 4. Sindrome Bardet — Biedl. Hipoplasia genital: Micropene y criptorquidia bilateral
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Imagen N° 5. Sindrome Bardet — Biedl. Polidactiliay edema en pie derecho y pie izquierdo; en

el que se observa lesion por extravasacion de liquidos

Discusion.

En la época neonatal, el crecimiento y desarrollo fetales se ven interferidos por
influencias sociales, econdmicas, culturales; agregandose ademas factores ecoldgicos, genéticos,
metabdlicos, fisiologicos intra y extrauterinos, que se agravan por la atencion prenatal y neonatal

deficiente o nula elevandose la morbiletalidad.

De manera general se ha estudiado juntos los Sindromes de Laurence-Moon y
Bardet-Biedl; también se lo ha comparado con el Sindrome de Prader-Willi; aunque existen
suficientes argumentos para considerarlos distintos, hay muchos sintomas comunes por lo que
s6lo es valido como orientacion clinica. Siendo los principales signos y sintomas de presentacion
de esta patologia la obesidad constante y progresiva, a diferencia del Sindrome de Laurence-
Moon que no es habitual y en el Sindrome de Prader-Willi es tardia ( 1 a 6 afios ); la polidactilia

caracteristica y la nefropatia que no existen en los otros dos sindromes.
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Se ha encontrado una elevada incidencia (27%) de consanguinidad en los padres en el

tipo BB y una mdltiple afectacion en hermanos que son indicativos de una herencia autosémica

recesiva.

Es importante recalcar que los pacientes BB heterocigotos presentan patogénicamente un
trastorno metabdlico, por eso predisponen a diabetes mellitus, diabetes insipida, obesidad,

nefropatia, hipertension.
Algunas manifestaciones clinicas se hacen mas caracteristicas conforme avanza la edad.

Se deben tomar medidas preventivas, como la vigilancia periddica ocular y renal; dieta
para luchar contra la obesidad; considerar la medicacion hormonal sustitutiva para el
hipogenitalismo para mejorar la calidad de vida del nifio; y un consejo genético ( A.R. ) e
indicaciones psicoldgicas a los padres para que el momento de la concepcion del siguiente nifio

sea el apropiado para ellos, ya que el nuevo nifio debe ser considerado y amado por si mismo.

Conclusion.

La mayoria de los problemas que puede presentar un recién nacido se originan y
evolucionan durante la gestacion y el parto, por lo que la asistencia prenatal, durante el parto y
postnatal deben tener una continuidad de la que forma parte una estrecha coordinacién entre

obstetras y neonatélogos para evitar la morbiletalidad.

La patologia neonatal es amplia y el neonat6logo tendra que contar con la colaboracion

de diversos especialistas pediatricos.
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Se deben tomar normas preventivas como un posible diagnéstico ecogréafico prenatal y un

estudio genético que proporcionen una informacion valida para un diagnéstico de seguridad, que

nos indique su etiopatogenia.

Y, en nuestro caso de investigacion clinica, por el examen fisico y los estudios realizados
como el de consanguinidad en los padres del tipo BB; entre otros; en el presente caso no se
observo familiares afectados, pero de igual manera es necesario seguir observando futura

descendencia en la familia.

Una malformacion es un suceso muy traumatico no sélo para los padres sino también
para la familia y para comprender porque la muerte de un nifio representa una tragedia conviene
empezar por examinar los cambios en actitudes de las familias ante este suceso, y normalmente
existe una fuerte necesidad bioldgica y psicoldgica de tener otro nifio, pero es importante
recalcar que el nuevo nifio nunca debe ser considerado como un “reemplazo”, siendo necesario
que el nuevo nifio o nifia sea amado por si mismo, que se considere y reconozca su propia

individualidad.
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