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Palabras claves: Resumen

Autosémico, Introduccion: El Sindrome de Escobar o pterigium multiple
pterigium, no letal, es una entidad poco frecuente con un patrén de
contractura, herencia autosémica recesiva. Su etiologia es desconocida,
cariotipo, displasia. pero clinicamente se caracteriza por presentar pterigium

multiple, contracturas musculares y alteraciones esqueléticas.
Las primeras descripciones, se hicieron a principios del siglo
XX por Bussiere y Frawley, pero fue Victor Escobar en 1978
quien lo estudié y lo describié de una forma mas amplia.
Objetivos: Describir caracteristicas clinicas y diagnosticas del
sindrome de escobar. Metodologia: En el presente trabajo, se
describe un caso, que cuenta clinicamente con alteraciones
osteomusculares que limitan parcialmente su calidad d e vida.
No presenta complicaciones pulmonares. Actualmente se
encuentra en investigacion el cariotipo y cirugias correctivas
de caderas y pies. Resultados: En el presente caso clinico, sus
principales alteraciones son la escoliosis, pterigiones
multiples, camptodactilia, displasia de cadera y el pie equino-
valgo bilateral, lo cual limita parcialmente su calidad de vida.
La paciente no presenta restriccion pulmonar, a pesar de ser la
complicacion mas frecuente, indicador de buen prondstico.
Nuestro caso se encuentra en investigacion del cariotipo y
cirugias correctivas en cadera y pies. Conclusiones: Es una
enfermedad genética con mecanismo de herencia autosémica
recesiva cuya fisiopatologia atn se desconoce. El diagndstico
se confirma por medio de pruebas genéticas que evidencien la
mutacion del den CHRNG, sin embargo, su ausencia no
descarta el Sindrome de Escobar. Area de estudio general:
Medicina. Area de estudio especifica: Pediatria. Tipo de
articulo: Caso clinico.

Keywords: Abstract

Autosomal, Introduction: Escobar syndrome or non-lethal multiple
pterygium, pterygiums is a rare entity with an autosomal recessive
contracture, inheritance pattern. Its etiology is unknown, but clinically it is
karyotype, characterized by multiple pterygiums, muscular contractures,
dysplasia. and skeletal alterations. The earliest descriptions were made

early in the XX century by Bussiere and Frawley, but it was
Victor Escobar in 1978 who studied it and described it more
broadly. Objectives: Describe clinical and diagnostic
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characteristics of Escobar syndrome. Methodology: In the
present study, a case is described, which has clinical features
with osteomuscular alterations that partially limit its quality of
life no pulmonary currently complicationes. She engages in
karyotype research and corrective hip and foot surgeries.
Results: In the present clinical case, its main alterations are
scoliosis, multiple pterygiums, camptodactyly, hip dysplasia
and bilateral equine-valgus foot, which partially limits their
quality of life. The patient does not present pulmonary
restriction, despite being the most frequent complication, an
indicator of a good prognosis. Our case is undergoing
karyotype investigation and corrective hip and foot surgeries.
Conclusions: It is a genetic disease with autosomal recessive
inheritance mechanism whose pathophysiology is still
unknown. The diagnosis is confirmed by means of genetic tests
that show the mutation of the CHRNG den, however, its
absence does not rule out Escobar Syndrome. General study
area: Medicine. Specific area of study: Pediatrics. Article
type: Clinical case.

Introduccion

El sindrome de Escobar o sindrome de pterigium multiple no letal, es una afeccion poco
frecuente, generalmente, la herencia de este patron suele ser autosémica recesiva, aunque
también se han documentado un caso de herencia autosoémica dominante (1). Se distingue
por la presencia de pterigium mdltiple en el cuello y articulaciones, contracturas
articulares, restriccion del crecimiento tanto intrauterino como posnatal, acompafiado de
alteraciones esqueléticas y otras malformaciones que pueden variar en frecuencia. Otras
manifestaciones incluyen disminucién de los movimientos, debilidad facial, dificultad
respiratoria, anomalias vertebrales, escoliosis, anomalias de los dedos de las manos y
criptorquidia, entre otras. La enfermedad es una variante no letal del sindrome de
pterigium multiple (2).

El sindrome de pterigium mdltiple no letal o variedad tipo Escobar se caracteriza por
presentar multiples pterigium y contracturas congeénitas. Se han reportado pocos casos
autosémicos dominantes y también muestra una expresividad variable entre los
afectados. Se asocia a mutaciones en el gen CHRNG localizado en el locus 2937. Los
pterigia pueden localizarse en cuello, axila, region antecubital, poplitea e intercrural y se
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hacen mas evidentes con el tiempo, provocando la aparicion de contracturas articulares.
Ademas de las contracturas congénitas, se presentan diversas malformaciones y
dismorfias como ptosis, micrognatia, cifoescoliosis, sindactilia, camptodactilia y talla
baja, entre otras (Cuadro I). La capacidad intelectual no se encuentra afectada. En muchas
ocasiones, estos pacientes presentan complicaciones debido a diversos problemas
respiratorios, posiblemente secundarios a la cifoescoliosis y al torax pequefio, lo que
provoca una morbilidad significativa. Como consecuencia, aproximadamente 6% de los
enfermos fallecen en el primer afio de vida (2).

El sindrome de pterigium multiple, inicialmente identificado por Bussiere en 1902 (3),
fue caracterizado por Frawley en 1925 (4). En 1976, Gorlin y colaboradores lo
clasificaron como una entidad autosémica recesiva. En 1978, Escobar y colaboradores
Ilevaron a cabo una revision exhaustiva y una descripcion detallada del sindrome, lo que
condujo a la denominacion de una variante menos grave como variante Escobar o
sindrome Escobar (5).

Es una entidad muy rara, existen 100 casos reportados alrededor mundo, esta teoria fue
propuesta inicialmente en 1999 (6).

Actualmente en Ecuador, no existe ningun reporte de caso publicado del Sindrome de
Escobar, razén por la cual nos impulsé y motivo a realizar dicho trabajo. Es importante
recalcar que, al ser una patologia poco comin a nivel mundial, sus diagnosticos son
complejos, al compartirles esta investigacion podremos llegar a mayor poblacion y por
ende, ser aporte cientifico y estadistico a nivel de Latinoamérica y el mundo.

Metodologia

Presentamos una investigacién documental, analitica y correlacional de un paciente con
diagnostico de Sindrome de Escobar en el Hospital General de Portoviejo (IESS). Se
realizé la revision del caso clinico en la historia clinica del sistema médico del hospital
anteriormente mencionado, incluyéndose las caracteristicas clinicas e imagenologicas
importantes para establecer el diagnostico definitivo y diferencial con otras entidades.

En el presente trabajo, se describe un caso, que cuenta clinicamente con alteraciones
osteomusculares que limitan parcialmente su calidad de vida. No  presenta
complicaciones pulmonares. Actualmente se encuentra en investigacion el cariotipo y
cirugias correctivas de caderas y pies.

Etiologia

La etiologia de esta condicion es desconocida, sin embargo, se la asocia a mutaciones
homocigotas o compuestas heterocigotas en el gen CHRNG (6). Este gen es responsable
de la codificacion de la subunidad gamma del receptor de acetilcolina (AChR) (7), la cual
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esta presente en el feto hasta aproximadamente la semana 33 de gestacion.
Clinica

En la etapa prenatal es dificil encontrar datos que sugieran la afeccion del feto con la
forma no letal de la enfermedad. La expresion clinica es muy variable y, en la forma mas
grave, que es el sindrome de pterigion multiple letal, puede ocurrir retraso en el
crecimiento uterino (8) y cerca de la mitad de los casos pueden presentar hydrops o
higroma quistico (9), entre otras afecciones.

Clinicamente presenta maltiples pterigium, los cuales se definen como pliegues cutaneos
que pasan a traves de una o mas articulaciones limitando su arco de movimiento, estos
pueden localizarse en cuello, axila, regién antecubital, poplitea e intercrural y se hacen
mas evidentes con el tiempo, provocando la aparicion de contracturas articulares.
Ademas, este sindrome se asocia con otras dos anomalias estructurales: un astragalo
vertical y una lordescoliosis congénita. (10)

Sumado a las contracturas congénitas, se presentan diversas malformaciones, aspecto
inexpresivo o falta de emocion y dismorfias (11), entre las cuales se las divide en:

Malformaciones Menores

e Tallabaja

e Implantacion auricular baja
e Facie inexpresiva

e Hipertelorismo

e Micrognatia

e Camptodactilia

e Sindactilia (12, 13)

Malformaciones Mayores

e Escoliosis

e Pie equino

e Pterygium mdltiples

e Soplo cardiaco

e Labio y paladar hendido
e Criptorquidia (14)

Puede estar acompafiado en algunas ocasiones con luxaciéon de cadera, ausencia de
rotulas, herniasinguinales, platispondilia, y espina bifida oculta.

La capacidad intelectual se encuentra normal. Entre las complicaciones que pueden
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presentar estos pacientes se sefialan diversos problemas respiratorios, posiblemente
secundarios a la cifoescoliosis y al térax pequefio, lo que provoca una morbilidad
significativa, puesto que alrededor del 6% de los enfermos fallecen en el primer afio de
vida.

Diagnostico

Se realiza clinicamente al nacimiento y en otros casos se puede diagnosticar mediante
ecografias uterinas y luego se confirma en el periodo neonatal (14).

El diagndstico prenatal de esta patologia es dificil, debido a la limitacién en la
visualizacion de los pterigium, sin embargo, la presencia de higroma cistico, hidrops y
contracturas en las extremidades en flexiébn marcada y sin movimientos, orientan el
diagnostico.

Por lo que este sindrome se confirma con analisis de la secuencia positivo para el gen
CHRNG. Sin embargo, existen individuos que presentan datos clinicos caracteristicos de
este sindrome en quienes no se han identificado mutaciones en este gen, lo que hace
pensar que puede existir heterogeneidad de locus.

Diagnostico Diferencial

e Artrogriposis Mdltiple Congénita
e Pterigyum Popliteo

e Pterygium Aislado

e Sindrome de Noonan

e Sindrome de Turner (12)

Examen Clinico

Luego de la realizacion de la historia clinica con importante indagacion en los
antecedentes familiares, antecedentes prenatales y neonatales, se procede a efectuar una
meticulosa, correcta y detallada exploracion fisica, principalmente en cabeza, cuello,
torax, abdomen, sistema cardiaco y musculo- esquelético. Ademas, se realiza la
respectiva valoracion de las medidas antropométricas, con la descripcion de la posicion
del paciente, extremidades y articulaciones que estan involucradas y la cantidad de
tejido conectivo y masa muscular que se observa.

Durante la exploracion fisica del paciente, el médico debe documentar con todo cuidado
la posicidn exacta y el grado de movimiento de cada una de las contracturas y si se
observa alguna otra anomalia.
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Examenes Complementarios

A pesar de que no todos los pacientes con Sindrome de Escobar presentan mutaciones en
el gen CHRNG, es recomendable realizar el estudio molecular, sobre todo en los casos
en los que se sospecha un patrén de herencia autosémico recesivo.

La identificacion de la mutacion permitird brindar un mejor asesoramiento genético a
losfamiliares y abre la posibilidad de realizar un diagndéstico prenatal en gestaciones
subsecuentes.

Las radiografias juegan un papel importante en esta patologia tanto en el diagndstico,
como en la evolucion, pronostico y tratamiento. Valora la presencia de luxaciones de
cadera, de rotula, escoliosis.

La biopsia muscular, orienta al diagnostico y el estudio electrofisioldgico permite valor
la actividad muscular y determinar el lugar especifico de la afectacion.

Cuando existe la sospecha de alteracion neurolégica, se indica el Electroencefalograma
0 Resonancia Nuclear Magnética.

Evolucion

Los pacientes afectados con este sindrome reciben el manejo multidisciplinario a sus
afectaciones. Algunos de ellos, presentan dificultades para la deglucion e incluso una via
aérea de dificil manejo en procedimientos de intubacién (15).

Las articulaciones de hombros, codos y manos deben atenderse  meticulosamente
con el objetivo de promover una correcta funcion y movilizacion de sus articulaciones,
mediante fisioterapia y terapia ocupacional.

Es complicado indicar un prondstico durante los primeros afios de vida, sin embargo, a
los 3 a 4 afos es més fécil, ya que, con fisioterapia, ortesis y cirugias la mayoria de casos
logran desenvolverse bien.

Tratamiento

Los pacientes con Sindrome de Escobar deben recibir un manejo oportuno y
multidisciplinario dirigido a las malformaciones que presentan. El tratamiento se basa
fundamentalmente en la terapia fisica, terapia ocupacional y cirugia.

e En contracturas de cadera menor a 30° un tratamiento conservador con
fisioterapia.

e En contracturas de rodilla de 25° 0 menos sin limitacién para deambular, el
tratamiento es conservador con ejercicios de alargamiento.
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e Contracturas de 25° a 90°, las opciones de tratamiento son fisioterapia, “z”
plastia, escision de la banda fibrosa e incluso alargamiento de todas las
estructuras hasta donde nos permita el paguete neurovascular para después
aplicar yesos seriados de 6 a 8 semanas.

e Contracturas de 90° 0 mas, considerar la artrodesis o la desarticulacion.

e Para el tratamiento de pies en mecedora Coleman, sugiere el siguiente
esquema: antes de los 6 afios tratamiento de partes blandas, méas de 6 afios
artrodesis subastragalina (tipo Grice) y més de 12 afios triple artrodesis.

Descripcion del caso clinico

Paciente femenino de 2 afios y 10 meses de edad, que asiste a consulta pediatrica por
control de rutina, antecedente de Sindrome de Escobar. Nacido por cesarea a las 35
semanas de gestacion, embarazo controlado, RPM (6 horas), liquido amniético claro y
aspiracion de este, parto distocico, hipoxia neonatal leve; APGAR 6/7, peso al nacer:
2200 9r (2,2 Kg), talla:39 cm y PC: 33 cm.

A los 3 dias de edad, fue diagnosticada con orejas de implantacién baja, ausencia de
pabellon auricular externo, cuello corto y asimétrico, torax asimétrico, malformaciones
distales en extremidades, presencia de hiperflexion de los dedos y cadera.

Lactancia materna no exclusiva, complementada con formula, inicio de ablactacion a los
6 meses. Dieta hipocalorica, y actividad fisica 5 dias a la semana, 1 hora diaria.
Vacunacion completa hasta la actualidad. Tamizaje Neonatal realizado con resultado
normal.

Figura 1. Imagen en posicion lateral derecha, donde se observa escoliosisy pterigiones maltiples

humero. cubital y en hueco popliteo bilateral.
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Desarrollo Psicomotriz:

- Sostén cefélico: 3 meses.

- Sedestacién con apoyo.  6meses.

- Rueda de lado: 5 meses.

- No gateo.

- Camind: 2 anos.

- Denticién decidua: 6 meses.

- Etapa lingistica y desarrollo psicointelectual sin alteraciones.

Antecedentes patoldgicos personales: hipoxia neonatal leve; CIA (Osteum Secundum)
al nacimiento de 8 mm, con cierre espontaneo a los 7 meses; Paladar Hendido al nacer,
resolvio espontaneamente a los 6 meses; Convulsion Febril a los 9 meses y Sindrome
de Escobar.

Figura 2. Imagen en posicion anteriory lateral derecha, que evidencia la camptodactilia, orejas de
implantacion baja y displasia de cadera.

En los antecedentes patoldgicos familiares se destaca:
- Abuela paterna: Amiloidosis desde los 52 afios.
- Tias paternas:

= (Figura 3-A): Alteraciones de desarrollo psicomotriz, escoliosis de pelvis
y columna vertebral, episodios de distonia y contractibilidad
muscular. Sindrome de Turner (descartado) y Sindrome de Noonan (en
investigacion).
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= (Figura 3-B), deformidad anatomica en clavicula derecha y unién
sacrocoxigea.

»= Ambas tias paternas padecen de Hipertiroidismo desde los 13 afios.

Figura 3. (3-A): Alteraciones de desarrollo psicomotriz, escoliosis de pelvis y columna vertebral,
episodios de distonia y contractibilidad muscular. Sindrome de Turner (descartado) y Sindrome de
Noonan (en investigacion).

(3-B), deformidad anatomica en clavicula derecha y union sacrocoxigea.

Actualmente presenta peso: 9,15 kg, talla: 85 cm yPC: 49,5 cm. Se evidencia micrognatia
mandibular; escoliosis, a nivel de las vértebras toracicas 9°y 12°, de concavidad izquierda
y convexidad derecha, sin compromiso vascular distal; pterigium multiples en cuello,
hueco axilar izquierdo, articulacion humero-cubital bilateral y en hueco popliteo bilateral;
camptodactilia localizada en dedos mefiique y anular de mano derecha, displasia de
cadera; asimetria de longitud en fémur (derecho) y pie equino-valgo bilateral.

Figura 4. Micrognatia (mandibula inferior anormalmente pequefia).
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Figura 5. Orejas de Implantacion Baja.

Figura 6. Escoliosis (concavidad derecha y convexidad izquierda toracolumbar).
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Figura 9. (A) Camptodactilia (Mano lzquierda) y (B) Camptodactilia (Mano Derecha) y limitacion de la
extension y deformidad de la articulacion interfalangica.
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Figura 12. Asimetria de longitud de fémur.
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Figura 1 3. Pie equino-valgo bilateral. - Deformidad del pie en la que se encuentra permanentemente en
una posicion de flexion plantar.
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Figura 1 4 . Radiografia de Pie equino-valgo bilateral.
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Figura 15. Peso para la edad (Nacimiento a 5 afios).
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Figura 16. Talla para la edad (Nacimiento a 5 afios).
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Figura 18. Perimetro cefalico para la edad. (Nacimiento a 5 afios).
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Conclusiones

El Sindrome de Escobar tiene etiologia desconocida, pero si se han asociado
mutaciones homocigotas ocompuestas heterocigotas en el gen CHRNG locus 2937 y
proceso de degeneracién muscular.

Clinicamente puede manifestarse con caracteristicas y signos particulares en cada caso.

Epidemiologicamente, existen 100 casos reportados a nivel mundial. En Ecuador, no
existen casos publicados o evidenciados

En el presente caso clinico, sus principales alteraciones son la escoliosis, pterigiones
multiples, camptodactilia, displasia de cadera y el pie equino-valgo bilateral, lo cual
limita parcialmente su calidad de vida.

De acuerdo, a los patrones de crecimiento de la OMS, presenta:

- Peso severamente inferior a lo normal.

- Retraso en el crecimiento.

- Desnutricion.

- El  perimetro cefadlico  seencuentra acorde a la edad.

El diagnostico se confirma por medio de pruebas genéticas que evidencien la mutacion
del den CHRNG, sin embargo, su ausencia no descarta el Sindrome de Escobar.

La paciente no presenta restriccién pulmonar, a pesar de ser la complicacién mas
frecuente, indicador de buen prondstico.

Nuestro caso se encuentra en investigacion del cariotipo y cirugias correctivas en cadera
Y pies.

Conflicto de intereses

Los autores de este estudio declaran que no tienen ningin conflicto de interés real o
potencial con respecto a la investigacion, la presentacion de resultados o la interpretacion
de los datos. Ningun autor ha recibido financiamiento, becas u otras formas de apoyo que
podrian influir en la objetividad de la investigacién. Ademas, no existen relaciones
financieras, personales o profesionales que puedan interpretarse como un conflicto de
interés en relacion con este trabajo. Esta declaracion se proporciona con el objetivo de
garantizar la transparencia y la integridad en la presentaciéon de los hallazgos de este
estudio y para mantener la confianza del publico en la objetividad de la investigacion
médica.
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Declaracién de contribucion de los autores

Los datos recopilados durante el desarrollo de este estudio estaran disponibles para su
revision y validacion por parte de otros investigadores y profesionales de la salud. Los
interesados en acceder a los datos pueden ponerse en contacto con el equipo de
investigacion a través de los detalles de contacto proporcionados. Esta medida busca
fomentar la transparencia y la colaboracion en la investigacion cientifica, permitiendo la
verificacion de resultados y la ampliacion del conocimiento en el &rea de estudio.
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