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SINDROME DE AARSKOG-SCOTT, A PROPOSITO DE UN CASO

AUTORES: Jaime Hermandez Moreno, Lourdes Fuentes Dominguez, Qristina Gomez Canpo, Belen Palomo Guerra, Teresa Moreno Cantero,
Ana Gomez-Carpintero Garda. Carlos Ranon Gonzalez Perez. Hospital Lhiversitario de Mistoles Mostales, Madrid

INTRODUOQON

H sindrome de Aarskog-Scott o displasia fadogenital se produce por mutaciones en el gen AZJ ({11.22), que interviene en varios
procesos del desarrollo, especialmente a nivel osea Es una entidad congénita, genetica, de herencia recesiva ligada al X y poco
frecuente. Los sintomas mes destacados incluyen retraso del crecimiento, rasgos faciales tipicos, con manos y pies pequeiics,
discapacidad intelectual y anomalias genitales Nb existe tratamiento curativo especifico, sino que este se dirige a los sintomas que
presente el paciente a traves de un seguiniento multidisciplinar.

PRESENTACIONDELCASO
/ \ ANBMNESIS Y EPLORACIONHSICA

N0 de 2 afios en sequirrento ANTECHIBNTES PERSONALES: enbarazo normal. Nacimentoa
por Neuropediatria desde los 5 térmrino a las 38 semanas, con peso adecuada. Periodo neonatal y
meses de edad por retraso cribado neonatal nomral. Nb antecedentes famliares relevantes

) <\ P e CESARROLLO PSICOMOTCR dese los 5
/ meses presenta retraso en el [mnejo delas
~ manosy tendencia alaflexiondel 4° y 5°
dedo de armbas manos. Adermas, inportante
trastomo del conpartamento.
EXPLORACIGNHSICA fendtipo peculiar
conaistente en frente promnente, facies
pequena, hiperteloriso einclinacion - _A\d
antimongoloide de fisuras palpebrales, as f‘l'? ,
con criptorquidia bilateral y talla baja -
PRUEBAS COMPLEMENIARIAS ENLAACTUALIDAD...
Ante analitica sanguinea conpleta, estudio metabdlico H paciente se encuentra en SSEUMBNIO MUTIDISOIPLINAR por
(incluyendo glucosaminoglucancs), CGHarrays y ecografia traumatologia por asimetria escapular sin signos de escolicsis y
transfontanelar nomales, se salicita estudio dirigido del EAOMA tendendia a la flexion del 4° y 5° dedq; oftalmologia, por
donde se revela que el paciente es partadar en hemicigesis de astigmatisio bilateral; cardiologia, con BOGy ecocardiografia
una variante patogenica del gen FGDI, responsable del sindrone nomrales; rehahilitacion por retraso del lenguaje y urdlogiay
de Aarskog-Scatt. cirugia por la criptorquidia bilateral.

Aungue se trata de un sindrome poco frecuente sin tratamiento curativo en la actualidad, el enpleo
cada vez mas frecuente de técnicas geneticas de secuenciacion mesiva perrite el diagnastico de
enfermedades previamente poco diagnasticadas, lo que permrite proporcionar consejo genético a la
familia, poner fin al proceso diagnostico, y asi estimar un pronostico y prevenir futuras conplicaciones,
realizando un abordaje multidisciplinar que permte mejorar la calidad de vida tanto del paciente conp
de lafamlia




