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Sindrome de Zimmermann Laband
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RESUMEN La base genética de este sindrome aun es desconocida. Se
sugiere que puede ser una entidad de patrén hereditario auto-
El sindrome de Zimmermann Laban es un sindrome de muy  némico dominante, asociado a una traslocaciéon balanceada
baja frecuencia en el mundo y no se encontr6 reportes en la  de| cromosoma t(3, 8) (p21.2;024.3).
literatura colombiana. Se desea presentar a la comunidad médi-
ca debido a la dificultad diagnéstica ya que en Colombia no
existen reportes de esta enfermedad y en el mundo es escaso. Su
mismo desconocimiento ha retrasado en la parte odontoldgica su
tratamiento y su rehabilitacion en general.

Por estudios de fluorescencia para hibridizadnsitu,

se han determinar algunos puntos de corte con mayor preci-

sion, los cuales se han localizado en 3p21.2 y 8g24.3. Sin

embargo, estos estudios ademas de apoyar la teoria de heren-

Palabras clave: fibromatosis gingibal, retardo mental, cardiopa- ~ ©1& dominante del sin_dromt_e, indican que en eSFUd'OS poste-

tia, aplasia ungueal. riores podria llegar a identificarse el gen especifico para esta
entidad. También se ha descrito que se puede presentar como
una mutacion de novo.

INTRODUCCION

El sindrome de Zimmermann Laban fue descrito por primeraCASO CLINICO

vez por Laban y colaboradores en el afio de 1964, en una N ) 3
familia hindd, cuya madre de 38 afios y 5 de sus siete hijp§aciente de 9 afios y medio, procedente de Bogota.
presentaban fibromatosis gingival y ausencia o displasia de

u_ﬁas. I_Do_steriormente A_Iavandar en ;965, realiza una qescriQXNTECEDENTES PERSONALES

cion similar en un paciente del caribe y otro en India que

ademas presentaban endurecimiento de cartilago nasal y aNpcido el 3 septiembre de 1995 producto del segundo emba-
ricular, hiperlaxitud de articulaciones y hepatomegalia. razo de una madre de 45 afios en la actualidad, con control
prenatal sin problemas, curs6 con corioamnionitis de 9m de

Los siguientes reportes del sindrome han sido limitados= 5 y por via vaginal se obtuvo producto de sexo masculino,
pero han ido contribuyendo al reconocimiento de la entidad:

Chodirker (1986), por primera vez describe la asociacion a

retardo mental. Van Buggenhout (1995) reporta la serie mas———

grande de 11 personas de 2 familias, la mayoria de ellas con Médico instructora de Pediatria de la Pontificia Universidad Javeriana.
coeficiente intelectual normal. ** Residente R1 de la Pontificia Universidad Javeriana.
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con un P: 4000 kg, T: 53 cm, PC: 36 cm, con fascies Neurologico: inquieto, hiperactivo, inteligencia impre-
dismorficas, se hospitaliz6 en la URN del Hospital Infantil siona como de bajo promedio.

por 8 dias por cuadro de broncoaspiracién de meconio mane-

jado con oxigeno suplementario, presenté ictericia fisiol6gi- .
ca manejada con fototerapia por 3 dias, valorada por ePISCUSION

genetista del Infantil quien considera se trata de una muta-, . ~ . L -
. Paciente de 9 afos, quien habia sido valorado desde el sépti-
cion, se le toma un TAC cerebral el cual es normal.

mo mes de vida durante hospitalizacién por cuadro respirato-

A los 7 meses es hospitalizado por bronconeumonia poFiO por hallazgos fisicos de dismorfismos, cuando se inicia
lo que es valorado por genetista de la Clinica del Nifio, durae_s'[Udlo genetico con cariotipo bandeo G, sin diagnostico

12 dias hospitalizado donde se le practicaron los Siguientegmdroma’uco claro. Inicialmente se consider6 que el paciente

examenes: cariotipo bandeo g 46 XY. Ecocardiograma: CIApodrl'a cursar con sindrome de Coffin-Siris por hallazgos en

tipo oval pequefio. Valoracion auditiva: disfuncidn tubarica i:'ee;(f:)meer?'rf:lf(s)n?s mgzﬂfgﬁr;gg%iaali);eéiﬁolzgri;iﬁ;
izquierda. Eco renal: normal. Eco trasfontanelar: normal alli ; irsutl : ! P

se le planted por las fascies del nifio y su contextura se tratar‘a'n'Ca can este sindrome por ausencia de micracefalia,

de un posible sindrome de Costelo. Hace un afio por la uniluxaciones en articulaciones de miembros inferiores y otros

dad de Genética del HSI se planted un posible sindrome dgallazgos ocasionales correspondientes a este sindrome tales

Coffin Siris se le toman Rx de huesos largos: normal. DPM:COMo: ptosis, h_ipotelorismo_, hemangiomas, cript_orquidia,
sostén cefalico al mes, sonrisa social 7 meses, rolo a los ﬁermas, alteraciones gastrointestinales y esqueléticas.
meses, sedestacién a los 6 meses, caminé a los 12 meses, gate
alos 6 meses, bisilabos 6 meses, contuve frases parcialmen
actualmente asiste a colegio especial. Ecocardiograma (25-6-
03) CIA+ Foramen oval amplio, valorado por cardiologia
periédicamente con Ultima valoracién el 10 de febrero de™
2005 le ordena ecocontrol y refiere que no presenta ninguna
repercusion hemodinamica. TAC cerebral el 30-09-2004 por2. No erupcion dentaria o por el contrario dientes supernu-
cefalea persistente el cual fue normal. merarios.

o} . . _ .
Las manifestaciones clinicas del sindrome de
immermann—Laband son:

Fibromatosis gingival: que puede comprometer ambas ra-
mas mandibulares, y puede progresar hasta paladar blando.

Carpograma: edad 6sea de 6 afios y edad cronolégica de‘% Induracién de cartilagos de pabellén auricular y nasal.

a 9 meses (indice maduracional 0.67). 4. Anormalidades esqueléticas como displasia de falanges

pulgares-hallux y defectos vertebrales.

Valoracién por oftalmologia y optometria: normal. ) . ) . ,
5. Aplasia o hipoplasia de ufias en manos y pies.

Valoracion por neurologia pediatrica: determina que seg  pismorfismos menores en rasgos faciales.
realizaran pruebas para establecer el tipo de retardo mental;

esta pendiente pruebas de neurodesarrollo. El 8 de novien?- Pérdida moderada de funcion auditiva.
bre fue valorado nuevamente por genética donde se le toma@l  cardiomiopatia y dilatacion del arco aértico: reportado

nuevos cariotipos por lo que se informa una mitosis fragili-  jniciaimente por Robertson (1998), quien hizo seguimien-
dad X éter y se plante6 el sindrome de Zimerman Laband. to durante 4 décadas a un hombre con diagnéstico de
sindrome de Zimmermann, encontrando que habia desa-
rrollado cardiopatia y falla cardiaca por persistencia de
ductus, que a pesar de correccién quirargica desarrollé
disnea y limitacion importante para actividad fisica.

Antecedentes familiares: no consaguinidad parental. Pri-
mo segundo del padre con hidrocefalia. Tio de la madre con
pie equino varo bilateral.

Examen fisico: paciente en buen estado, afebril, hidratad®. Hepatomegalia y esplenomegalia.
P: 33 (p75) T: 136 cm (p 50-75 ) fascies tosca, raiz nasal mu
ancha, filtrum largo, hiperplasia gingival, labios grandes,
hipodoncia, paladar ojival, I6bulos de orejas hipoplasicos,11. Cataratas bilaterales o defectos de refraccion.
hirsutismo generalizado. C/P: sopla Gl en todos los focos.

¥o. Hiperlaxitud articular.

12.Retardo mental profundo.

G_U: normal. Ext.: aplasia ungueal en todos los dedos de : o - . .
. . . El paciente continda asistiendo a pediatria, neuropediatria,
la mano bilateral excepto segundo dedo bilateral, acortamien:- . . - . .

. . ) . . terapia ocupacional, valoracién periédica de oftalmologia,
to de quinto dedo bilateral de manos, en pies hipoplasia . . o .
. : de odontologia para optimizar rehabilitacion y calidad de
ungueal de quinto dedo, aplasia ungueal del resto de dedos. ; -
Vida propia y de su familia.
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