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Resumen

Se presenta un paciente con enanismo tipo cabeza de pajaro osteodisplastico tipo Il, entidad inusual. Se describen
las caracteristicas clinicas radioldgicas que posibilitaron su diagndstico. Se esclarece la clasificacion de los nanismos

con cabeza de pdjaro, incluyendo el Seckel clasico.

DeCS: ENANISMO/congénito; MICROCEFALIA; FACIES; EXAMEN FISICO/métodos

La primera vez que se describieron en la
literatura las alteraciones correspondientes al
nanismo con cabeza de péjaro, se le atribuyé este
nombre y también el de nanocefalia dados por
Virchow, pero no fue hasta 1960 que Seckel el
publicé los hallazgos clinicos que definen esta
entidad, por lo que también se conoce como
sindrome de Seckel."

Posterior a esto se han descrito otros enanismos
con cabeza de pajaro, pero defieren en algunas de
sus caracteristicas con el sindrome de Seckel clasico.

Mc Kusick? cita los distintos nanismos con
cabeza de pajaro como:

' Especialista de Il Grado en Ortopedia y Traumatologia. Profesora
Consultante FCM Matanzas. Hospital Pediatrico Docente “Eliseo Noel
Caamafo”.

2 Especialista de | Grado en Genética Clinica. Hospital Pediatrico Docente
“Eliseo Noel Caamano”.

3 Especialista de | Grado en Radiologia. Policlinico Docente “Carlos Verdugo”.

4 Especialista de | Grado en MGl. Policlinico Docente “Reynold Garcia”.

Nanismo tipo Seckel: Caracterizado por una baja
talla severa, microcefalia, cara estrecha, nariz
prominente, micrognatia, hipertelorismo con
desviacion antimongoloide de hendiduras
palpebrales, retraso mental, etc.3#4

Nanisnmo con cara de péjaro osteodisplastico
tipo I: Miembros cortos, especialmente los superiores.
Recuerda al enanismo tipo Seckel excepto por las
proporciones anormales del cuerpo y cortedad de
los miembros, mientras que el Seckel clasico es un
enanismo proporcionado. Pelvis anchas, displasticas,
ausencia de formacién de acetabulo: fémur y himero
cortos, curvos y metafisis anchas.>¢

Nanismo con cara de péjaro osteodisplastico tipo
Il: Acortamiento desproporcionado de antebrazos
y piernas en los primeros afnos de vida, epifisiolisis
femoral, coxa vara, metéfisis femoral distal en forma
de V, entre otros.%®

Nanismo con cara de pajaro osteodisplastico tipo
HI: Claviculas y porciéon proximal femoral alargadas,
platispondilia.t
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Nanismo con cara de pajaro (Sindrome de
Bangstad): Ataxia progresiva, diabetes insulino
resistente e insuficiencia primaria gonadal.

Nanismo con cara de péajaro tipo Montreal:
Recuerda al Seckel y presenta caracteristicas de
envejecimiento.

Estos sindromes presentan una herencia
autosoémica recesiva, encontrandose en muchos
casos consanguinidad entre los padres.

Presentacion del caso

Paciente de raza blanca, sexo masculino que
es atendido en el Hospital Pediatrico de Matanzas
desde los 43 dias de nacido.

Historia pre y perinatal: Parto eutécico, bajo
peso y baja talla pre y posnatal.

Se continva la evoluciéon y estudio de las
caracteristicas observadas al examen fisico, las
cuales se definen de forma progresiva.

Examen fisico. Microcefalia severa, fascie de
pajaro, micrognatia, ojos con desviacién
antimongoloide de hendiduras palpebrales. Orejas
de implantacion baja.

Manos: Clinodactilia del segundo y quinto
dedos de ambas manos.

Pies: Sin dactilia parcial entre segundo y tercer
dedos de ambos pies.

En los exdmenes radiograficos se demostro la
presencia de epifisis femorales distales de forma
triangular, seudoepifisis de huesos metacarpianos y
metéfisis femoral distal en forma de V.

A los cinco anos, con una talla de 66 cm y un
peso de 7 kg presento epifisidlisis femoral izquierda
y escoliosis.

Actualmente con doce anos, presenta retraso
mental moderado, tendencia a la conducta agresiva,
escoliosis dorsolumbar severa, marcha anadeante,
imposibilidad de realizar abduccion de cadera; resto
de los movimientos de esta articulacién son muy
limitados.Talla de 93 cm y peso de 12 kg.

Examenes de laboratorio clinico: normales.

Estudios radioldgicos: escoliosis dorsolumbar
y coxa vara bilateral (figura).

Discusion

Los pacientes con este sindrome acuden en
fechas tempranas a la consulta del pediatra,
generalmente por el bajo peso, escasa talla y
microcefalia.®°

FIG. Radiografia de columna total. Se observa una escoliosis
dorsolumbar severa con rotacién de cuerpos vertebrados y
coxa vara bilateral. Los angulos de los cuellos femorales son
de 90 ° con un desplazamiento ceféalico del trocanter mayor.

Es necesario proceder con cautela al realizar el
examen fisico para distinguir el resto de los signos
dismorficos, dentro de los cuadros el mas llamativo
resulta la fascie estrecha y nariz prominente que le
da apariencia de «cara de pajaro».>'°

Calsificamos nuestro paciente en nanismo con
cabeza de pajaro osteodisplastico tipo Il, por las
caracteristicas radiolégicas que fueron apareciendo
en la evolucién del paciente, como son la epifisidlisis
femoral, coxa vara, metafisis femoral distal en forma
deV, epifisis femorales distales de forma triangular
y otras; las restantes formas de nanismo con cara
de pajaro presentan otros signos no afines con este



caso. Debemos sefalar que la escoliosis, aunque
puede aparecer en algunas de las formas descritas,
no es tan severa como en el paciente que nos
ocupa.

El examen radioldgico y los signos clinicos
llevan al diagndstico de certeza en este sindrome,
donde la sospecha clinica temprana nos permite
ofrecer un asesoramiento adecuado a los padres,
para que conozcan el riesgo de recurrencia de esta
entidad y la progresiva limitacion motora del
paciente, por el compromiso de la articulacion
coxofemoral.

Summary

A patient with bird-headed osteodysplastic dwarfism type I,
an unsual entity, is presented. The clinical and radiological
characteristics that made possible its diagnosis are described
here. The classification of bird-headed dwarfisms is made clear,
including the classic Seckel’'s syndrome.

Subject headings: DWARFISM/congenital; MICROCEPHALY;
FACIES; PHYSICAL EXAMINATION/methods.

Résumé

Un patient atteint de nanisme ostéodysplasique a téte d‘oiseau
de type Il, une entité rare, est présenté. Les caractéristiques
cliniques radiologiques ayant permis son diagnostic sont
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décrites. La classification des nanismes a téte d‘oiseau, y
compris le classique Seckel, est élucidée.

Mots clés: NANISME/congénital; MYCROCEPHALIE; FACIES;
EXAMEN PHYSIQUE/méthodes.
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