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With regard a case of alcoholic fetal syndrome
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RESUMEN

Se presenta el caso de un varén de tres afios de edad, que fue remitido a la consulta
de genética por la especialista de oftalmologia. Acudié a consulta por ptosis palpebral
y después de la valoracion exhaustiva se detecté un cuadro complejo, con
multiplicidad de alteraciones oftalmolégicas por lo que se decidié la remision. Después
de la investigacion correspondiente, se constataron alteraciones funcionales y
anatémicas, tanto durante su desarrollo prenatal como postnatal, que permitieron
concluir que se trataba de un sindrome fetal alcohdlico, previo diagnéstico diferencial
con otras enfermedades.
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ABSTRACT

This is the case of a male aged three years referred to genetics consultation by an
ophthalmology specialist. He came to consultation due to palpebral ptosis and after an
exhaustive assessment it was detected a complicated picture with many
ophthalmologic alterations thus authors decide the remission. After corresponding
research, functional and anatomical alterations were confirmed during its
development and in postnatal status allowed us to conclude that it was an alcoholic
fetal syndrome, previous differential diagnosis with other diseases.
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INTRODUCCION

El sindrome fetal alcohdlico (SFA) fue descrito en 1973, por Kenneth L. Jones y David
W. Smith, como un patréon de defectos craneofaciales y malformaciones
cardiovasculares, asociados con deficiencias del crecimiento prenatal y retardo en el
desarrollo.* Paul Lemoine ya habia publicado, en 1968, un estudio sobre nifios con
caracteristicas distintivas, cuyas madres eran alcohdlicas.*

El patron de malformaciones en ambos estudios indicaba un dafio prenatal que
identificaba al alcohol como el agente teratdégeno. No fue hasta 1979, que un grupo
de investigadores en Gothenburg, Suecia, confirma estos hallazgos y le da la
denominacién actual de sindrome fetal alcohdlico.?

Este sindrome tiene como caracteristicas fundamentales el crecimiento insuficiente en
la etapa prenatal, los abortos espontaneos y los partos pretérmino, alteraciones
estructurales en la cara y la cabeza, defectos congénitos cardiovasculares y retraso
mental® (se obtuvo el consentimiento informado para publicar las fotos del nifio).

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un paciente de tres afios de edad, remitido al Centro Municipal de
Genética del Cerro, por la especialista de Oftalmologia, después de la valoraciéon, por
presentar ptosis palpebral.

Mediante el interrogatorio que se le realizé a la madre, se recogieron los siguientes
datos: durante la atencidon prenatal se le habia diagnosticado crecimiento intrauterino
retardado. El nacimiento fue de parto eutécico a las 38 semanas de gestacion, con
peso de 2 300 g (bajo para edad gestacional). Durante el primer afio de vida, el
paciente tuvo irritabilidad y retardo en el desarrollo psicomotor. Se llevé a mdltiples
interconsultas de psicologia debido a la hiperactividad.

EXAMEN FISICO

Se detecta puente nasal plano y nariz en anteversiéon (Fig. 1), pémulos planos y
pequefios, ptosis palpebral, microftalmia del ojo derecho, epicanto bilateral,
blefarofimosis y palidez del disco 6ptico bilateral (Fig. 2), boca con ausencia de filtro,
labio superior liso y delgado (Fig. 3)*.
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Fig. 1. Perfil del paciente.

Fig. 2. Frente del paciente.

Fig. 3. Boca del paciente,
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Se recogen antecedentes patolégicos personales de comunicaciéon interauricular y de
madre fumadora y alcohélica durante la gestacion.

EXAMENES COMPLEMENTARIOS
Ecocardiograma: Normal.
Cariotipo: 46, xy (sin alteraciones cromosdmicas, numeéricas ni estructurales).

TAC: Desarrollo anormal del cerebro.

DISCUSION

El sindrome fetal alcohdlico es una entidad que se presenta con poca frecuencia.
Debido a la similitud con varias entidades, por la presencia de sintomas y signos
correspondientes a multiplicidad de sistemas y 6rganos, el diagndstico es complejo, y
sobre todo, tardio.? En este caso, el diagnéstico se hubiera podido realizar en la etapa
prenatal, porque se tenia el antecedente de la ingestion materna de alcohol y existian
alteraciones en el crecimiento prenatal (CIUR). Ademas, por el bajo peso al nacer
para la edad gestacional y el retardo del desarrollo psicomotor. Asimismo, se podia
haber realizado la prevencién durante la etapa prenatal, por el caracter prevenible del
alcohol como teratdégeno.

Se realiza el diagnostico diferencial con:

— Retraso del crecimiento prenatal y postnatal por la presencia de alteraciones
faciales y craneales, deformidades cardiovasculares y retraso mental.

— Sindrome de Dubowitz dada la ausencia de alteraciones cutaneas en forma de
eczemas y manifestaciones digestivas (reflujo gastroesofagico).®

— Sindrome de criptoftalmos por la ausencia de deformidades en otros sistemas y
6rganos como rifién, laringe, oido y genitales, asi como por el cariotipo normal.

— Sindrome de epicantus inversus (blefarofimosis y ptosis palpebral) ya que este se
caracteriza por alteraciones oculares y faciales, pero no existen alteraciones del
desarrollo prenatal ni postnatal.?

— Sindrome de Krause o displasia encefalopatica congénita, dado que en este las
alteraciones oculares (microftalmia) y mentales se manifiestan, generalmente,
después del nacimiento, y existe el antecedente de prematuridad.®

Previo diagndéstico diferencial con otras enfermedades, se concluye el caso como un
SFA, en el que no se hizo el diagnéstico prenatal ni postnatal inmediato.
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