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Sindrome de Escobar en una paciente con Artrogriposis Congenita Multiple
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INTRODUCCION El sindrome de Escobar es la forma no letal de sindrome de pterigium multiple.

Se caracteriza por la presencia de pterigium, dismorfismo facial, talla baja, escoliosis y artrogriposis
congénita multiple, sin afectacion del desarrollo cognitivo.

Gen que codifica la subunidad gamma del receptor de acetilcolina en el cromosoma 2937.1.

Esta unidad solo se encuentra en la época fetal, lo que explica que las manifestaciones clinicas
sean NO PROGRESIVAS vy estéen presentes desde el NACIMIENTO. En la edad adulta es sustituida

por una subunidad épsilon.

Imagen 1: Cambio gen CHGNR época fetal y adulta
Neonato mujer que ingresa en Centro Neonatal por sospecha de “SINDROME
POLIMALFORMATIVO A ESTUDIO”

Contracturas articulares o artrogriposis Evolucion clinica favorable.
multiple congénita Signo guia: ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA

Exoma clinico
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* Pterigion cervical, antecubital y popliteo Ecografia abdominal
 Anomalias craneofaciales Electromiograma SINDROME DE ESCOBAR O SINDROME

Estudio metabodlico
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La paciente ha evolucionado de forma favorable, sin
progresion en las alteraciones anatomicas y con
aceptable funcionalidad gracias a correcciones
guirurgicas multiples y rehabilitacion por parte de
Traumatologia.

CONCLUSIONES

Imagenes 2 y 3: Evolucion de la paciente
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Ante neonato con artrogriposis multiple congenita es importante realizar un estudio de extension y posteriormente, si presenta fenotipo
compatible con algun sindrome geneéticamente conocido, solicitar estudio geneético dirigido ya que los avances en este campo permiten
diagnosticar casos complejos y ayudan a realizar consejo genético a familiares y ofrecer informacion pronostica y diagnostica. El

conocimiento del cuadro clinico va a permitir realizar un enfoque dirigido y aportar una mayor funcionalidad y calidad de vida al paciente y sus

familiares.
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