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RESUME 

Se hace la primera descripción en Venezuela de un 
Sirutrome genético poco cómún, estudiado en 1952 y 
1959, por Bain y Barret y conocido desde 1970, co· 
mo Síndrome Campomélico, denominación adop
tado por Spranger. Se describe la historia clínica del pa· 
ciente a las características propias del Síndrome, al mis
mo tiempo que se establecen las diferencia ' con otros 
síndromes genéticos que pueden confundirse con el 
descrito. 

Por último se Jaace hincapié en la necesidad de esta· 
blecer un diagnóstico precóz del cuadro resaltando la im
portancia del asesoramiento genético para la futura des
cendencia. 

ITRODLCCJON 

Los r porte:; o riginales de e te síndrome íueron descritos eu J952 Y 
959 (1 , 3 ) ) no fué sino hasta 1970. cuando se conoció más ampliamente 

y ti ' le comenzó a denominar "Síndrome Carn)lOIll 'lico " (9,14), aparc::cicn
do 10 uños el > pués 11 na publicu' i 'n cú nst itll ída por una casu í tica de 43 
casos (1'» . 
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Las principales caracterí ricas de este síndrome son la siguientes: 
Crecimiento prenatal deficiente, retardo de la maduración ósea y ocasio· 
nalmen te po lihidramnio s y microcefal ía, e, Lando asociado co n enanismo 
de miembros cortos, t:ncurvamiento anterior de fémur)' t ibia , cara achaLa· 
da, puen te nasal bajo , micrognatia, paladar hendido, laringotraqueo rnalacia 
y, n urológicament h ipotoníageneralizada ( 2,8, 13). 

Desde el punto d vi a genético, la herencia nO e tá b ien determinada 
(6, 11 , 15). Se han r portado hermanos afectados, por lo que se upone 
que la herencia es autosórnica rccesiva (10) , si /mdo po 'b l ' que exista 
heterogeni idad genética en la et iología del síndrome. La con anguinidad 
es un f actor importante aunque ex isten caso s reporlado donde ésta no s 
det rminante. Se ha asomado la posibilidad , en el origen del sín drome , de 
ag ntes teratogénieos, tanto acrípticos corno infecciosos y químicos que 
j n embargo , no ha tenido verdadera sustentació n. aunque no es descarta · 
ble la iniln encia de estos facto res (8,15) . 

Lo reciente de su desc ripción en la literatura mundial y la falta de 
literatu ra nacio nal al respecto, nos llevó a considerar la imporLancia de este 
caso ya la primera publicación hecha en Venezuela . 

Caso el in ico 

Se trata de un lactante masculino , na cido en Maracaibo , V nezuela, el 
22.5·85, quien ingresa al 'ervicio de lnfectocontagiosas del Departam nto 
de Ped ialría de/ lIospital niver itario de 1aracaibo a los 2 meses de edad, 
presentando dificultad respirato ria, fiebre, rec hazo al alimento e irritabili· 
dad de 24 horas de evolución. Entre los ant cedentes de importancia; 
madre dr 23 rulo, padre de 27 años ambos sano, producto de un primer 
embarazo impl , contro lado, sin complicacio nes aparente, a término, 
nacido por esárea, debida a ru ptura prematura de membranas y pre nta· 
ión podálica. Hab ía escaso líquido amnió tico , el cual era meco ll ial y 

envejecimien to placentario . ace con un peso de 2,600 Kg. Y talla.de 
46 cm., per ímetro cefálico : 35 cm . Debido a problemas respiratorios al 
nacer y a que ra un niño po t ncialmente séptico, permane hospitalizado 
por 23 día. n dato importante es el hallazgo de isonimia, es decir, tanto 
al padre como /a madre tienen el mismo apellido materno, viven en la 
misma localidad, lo que induce a pensar que la pareja podría presentar 
nexos familiares entTe sí. 

El examen físico muestra: déficit pondoestatural, palidez cutáneo 
mucosa moderada, circunferencia cefálica: 35 cm. , cráneo Con prominen. 
cia frontal y de parietales, fontanelas amplias, hipertelorismo ocu!ar, 
esclerótica azule, ojos protru ídos, baja implantación de pabellones 
auriculares, m icrognatía, paladar hendido, puente nasal hajo, tórax simé
trico, dibujándose arcos costales, con tirajes subcostal e intercostal mode· 
rado, circurúerencia toráxica: 30 cm. , testículos en bolsas escrotales, 

http:talla.de


miembros inferiores cortos con en urvamiento de fémur y tibia, lujación 
de cadera, genus varus bilateral, los brazos son igualmente cortos e hipoto
nía generalizada (Fig. 1 y 2)_ 

Fig. 1.- Características cefálicas del caso reportado 

La valorac ión de OlU, revela Laringolraqueo rnalacia. 

La co nsul ta con Ge néti 'o concluye en un enan ismo de mi moro co r
los: ín drome Carnpo mélico, . 

Exámenes de laboratorio: 

F lI llcionalismo renal, calcio , fósforo , fo sfalasas alcaU na , T3 I T4 , T511 : 
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Fig. 2.- Características morfológicas del paciente 

den tro de la normalidad 

Pro teínas totales: 4,4 grs%, albúmina: 2,9 grs%, globulinas; 1,5 grs%. 
Relación A/G : 1,9. 

Estudios radiológicos: 

Pérdida del eje diafisario de huesos largo de ambas extremidades in
feriores con angulación a nivel de la unión de los tercios medios y proxi
mal, de concavidad medial . Leve engrosamienlo de la cortical medial de 
ambos fémur y tibia (Fig. 3). 



Fig. 3.- Estudio radiológico de las extremidades inferiores 

253 



254 

TABLA 1 

CARACTERISTICA DEL SINDROME CAMPOMELICO. 

RELACION E EL CASO REPORTADO. 


Caracter íslicas Clínicas Caso Reportado 

Enanismo + 

Encurvamiento de tib ia y fémur + 

lacrocefalía 


Cara achatada + 


Puente nasal bajo + 


Micrognatia + 


Paladar h ndido + 


l ,aringotraqueomalacia + 


Polihiclramnios 


Hidronefros is 


Genu Vam bilateral + 


Lujación dc Cadera + 


Tó rax pequeño + 


Baja implantació n d pabeJlol\e~ auriculares + 


DI ' Cl '10 

Las mani festacione,' tanto clínicas co mo radiológicas enco ntradas en 
el presente caso llenan los criter ios para el diag nóstico de índrome Cam
pom 'lieo. E to s criterios e táll e puesto n la Tabla 1, do ntl se puede o b
servar que ca j todas las características aflareci ron en el caso ~11 cue ' tión. 

Otros elelll nto que lam bién o nlribllyero n al d iagnó lieo SO n I pa 
trón g >néli o. así CO!TIO la iso llomia enco ntrada aunque se sabe que ésta 
última 110 e facto r determ inanlf' t' n la p entac ión del síndrome. Por olra 
p.irte, ll ama la atenció n que en la mayoría de lo caso ' publicado, la ma 
y r frecuencia fué del sexo femell ino ( 2.6, 8, 1 1 ,16 ), mi ntras que el caso 
que presentamos es del sexo mascu lino, 

t:n cuanlo a otros cuadros similares \' que pod rían ser moliv de con
fu sión en el tl iagnóstico , tellemo lo 'igu ienl s sínd romes a consid erar : 

El Síndrome de Kn ie "t e la condrodi 'plasia má ' par ecida al ~ índromc 
. Campomélico . pero entre la diferencias t rnt'mo q ue en el primero, la he

rencia es autosó mica domi nante ligada al . , mienl ra' que el índro me 



Campomélico se sospecha que tiene herencia autosómica recesiva. Desde el 
punto de vista clínico , en el ~ índrome de Kniest no se ha observado mi
crognatia, curva tura de miembro , ni ano rmalidades co ngénitas del corazón 
y del tra lo urinario; si n embargo, la similitud entre ambos índromes es 
ta n completa que para algunos (4) , la (liferencia ión sólo, se podría e ta
blecer po r el tiempo de sobrevida, ya que , mientras el Síndrome Campo
mél ico tiene sobrevida muy breve en el índrome de Kniest los individuos 
afe tados alcanzan la edad ·adulta . 

El Síndrome de Lar" n constituye una di pla ia esquelética con múl · 
t iples lujacio nes artic ulares y fad peculiar cuya forma efc here ncia se di
ce qu es au losómica recesiva, aunque no e tá comprobada (17) , pero si 
bien en el Sindro me Campornélico hay lujac ión de cad era , no son frecuen
tes las dislocaciones de otras arti 'ulacioncs y la hjperelasticidad articu lar es 
mucho más acentu ada en el ' Índrome de Larsen. 

EH cuanto a la O teog'ne~i im perfecta, puede haber ena nismo , escle
róticas azules y de for midades óseas, pero en e ta entidad hay fractura" es
pontánl>as intrauterina o perinatales múltipl es v por úl ti l1lo, se hereda con 
carácter au tosómico dominan Le (7,1 2 ) . 

También podría confundirsc ste síndrome co n La ll ipofosfa tasia en 
Microlll elia Congénita, p ro en ella la c.aracterística es la de fi (; iencia con
grnita de la fosfalas.l alcalina en suero, hu ' os y tejido,; (7,12) . 

El Sindrome Call1pomél ico es de mu y lIl al pronó;;tico y 111 ma yoría de 
10 5 pac iente. mueren en el per íodo neo natal , frec ut'nlernente por infeccio
nes respiratorias y, lo pocos casos que logra n tener una upervivenc ia de 
cierta duración. prese ntan trastornos sevcro del ¡:¡i terna nervioso cen tral 
del cre'cimiento y pro blemas para la alimentació n. 

En el pre enlt' caso reportado, el paciente íalle(;Íó a loo 10 meses de 
edad por com plic ación ne umó nica , de pué. de pre 'cntar cpi:lOdio b respira
torios qw' ameritaro n 11 Ito ' pitali:l.ación eH re pet ida - oca ·io rH's. 

ABSTRACT 

Campomélico Síndrome: first case reported en Venezuela. Guerrero E. (De 
partamen to de Pe diatría. Hosp ital Univers itario de Mamcaibo . J'Hara caibo 
lido . Zu lia, Venezuela) Moreno F. H. Soto M., López F., Pernea A., Rome
ro R., R incó n A. Invest. CJín. ro ): 249 - 257, 1986. - \V rnakr lhe first 
report in \ t'1ll'zuela abOllt an uncornmon grnetic disordú , studied in i lJ 2 
alld lcr9 bv B<lin all d Barret and known . sí lice 19:-0 , bv tll e na me of Cam
pomelir ~ ~' Il drorne , ll.'rm arl pl d b\ ::\prallger. \Ve de cribe tit e clinical 
hislory and features of the rlisorrl c·r . a~ we stablish lhe difference betweell 
th is s~ ndl'OlIl e sud anothl'r g/>rlP tic ahno rrnalitie with wlrich it js l ikd y to 
be contuse' eI. 
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Finally, emphasis i made in the need 01" an early diagnosis ano the 
importance 01 genetic counseling for the fu ture offsprings. 
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