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REPORTE DE CASO
Sindrome femoral facial en un hijo de madre con diabetes gestacional
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RESUMEN

El Sindrome Femoral Facial (SFF) o Sindrome de Hipoplasia Femoral, Facies Inusual
(SHFFI), es una asociacion rara de anomalias femorales y faciales. La diabetes materna ha sido
implicada como agente causal. En este trabajo se describe a un nifio con el sindrome de hipoplasia
femoral, facies inusual. EI mismo tiene las caracteristicas faciales tipicas, de fisuras palpebrales de
inclinacién mongoloide, filtrum largo con labio superior fino, alaenasi hipoplasicos y micrognatia.
Presentaba también anomalias de miembros superiores, costillas, vértebras, y miembros inferiores.
Insuficiencia de la valvula tricispide y defecto de tubo neural. No hay antecedentes familiares. Se
le diagndstico diabetes gestacional a la madre, a las 20 semanas se reporta este caso para resaltar
y reforzar la relacion de la diabetes gestacional con el Sindrome Femoral Facial.

Palabras claves: diabetes, hipoplasia femoral, facies.

Femoral facial syndrome in a child of a mother
with gestational diabetes

ABSTRACT

The Femoral Facial Syndrome (FFS) or Femoral Hypoplasia-Unusual Facies Syndrome
(FHUFS) is a rare association of femoral and facial abnormalities. Maternal diabetes has been
mainly involved as the causative agent. The case of a child with Femoral Hypoplasia, Unusual
Facies Syndrome is described here. He had characteristic facial pattern of upslanted palpebral
fissures, long philtrum with thin upper lip, hypoplastic alae nasi and micrognathia. He also had
upper limb involvement, rib, vertebral and lower extremities abnormalities, tricuspid valve
insufficiency and a neural tube defect. He did not have a positive family history. His mother had
gestational diabetes detected at 32 weeks of gestation. We report this case to stress the
relationship between Femoral Facial Syndrome and maternal gestational diabetes.
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INTRODUCCION

El sindrome Femoral Facial (SFF) o
sindrome de Hipoplasia Femoral Facies

ancha, filtrum largo, labio superior fino,
micrognatia y paladar hendido, orejas de

Inusual, fue descrito por primera vez por Daentl
et al. en 1975%. Las caracteristicas del mismo
son: hipoplasia femoral bilateral de diferentes
magnitudes y generalmente asimétricas, que
puede llegar a la agenesia. Talla baja,
eminentemente por la anomalia de fémures.
Puede haber comprometimiento de tibia y
peroné, hipoplasia variable de himero con
restriccion de los movimientos del codo y
sinostosis radiocubital y radiohumeral. También
se puede ver limitacion de los movimientos del
hombro, deformidad de Sprengel y talipes
equinovarus. En cara: fisuras palpebrales de
inclinacién mongoloide, nariz corta con punta
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implantacién baja y malformadas. A nivel de la
pelvis: hipoplasia de acetabulos, constriccion de
base iliaca. En la columna vertebral; se pueden
ver vértebras anormales (hemivértebras) o
ausentes, sacralizacion de la quinta lumbar,
displasia de sacro y escoliosis. Pueden haber
anomalias costales. A nivel genitourinario;
criptorquidia, pene pequefio o labios mayores
hipoplasicos, hernia inguinal, rifones ausentes
o poliquisticos y sistema colector anormal. La
inteligencia es normal®®. La etiologia es
desconocida, aunque la gran mayoria de los
casos han sido esporadicos y se los ha
asociado frecuentemente con diabetes
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materna®>"*2.Varios autores han planteado la

hipotesis de una causa genética multifactorial y
que la suma de la misma con algun factor
ambiental, produciria el sindrome*?*2,
REPORTE DEL CASO

CASO 1: Nifio de sexo masculino de 6
afios de edad, producto del tercer embarazo de
una madre de 38 afios y padre de 44 afos (en
el momento del parto), aparentemente sanos y
no consanguineos. Sus dos hermanos mayores
son normales. No tiene antecedentes
familiares. Se diagnosticé diabetes gestacional
a las 20 semanas de embarazo y se traté solo
con dieta. No refiri6 ingestion de
medicamentos. El nifio naci6 a las 32 semanas
por una operacion cesarea por rotura prematura
de membranas. Su peso al nacer fue de 1450
grs. perc. 25, talla de 33cm., 3 AS perc. 3y CC:
31, 5¢cm. perc. 75. Recibié oxigeno y estuvo en
incubadora por una semana. No presento
convulsiones, ni ictericia. A los 6 afios de vida
presenta una talla de 80 cm., 3AS a perc. 3y
una CC: 49,5 cm. perc. 10. Al examen fisico se
observa un defecto asimétrico de miembros
inferiores, siendo el miembro inferior derecho
mas corto. Pie bot izquierdo y valgo derecho,
con cicatrices de cirugia en ambas caras
externas. También micrognatia y facies
asimétrica, epicantus, fisuras palpebrales de
inclinacion mongoloide, punta nasal gruesa,
alae nasi hipoplasico, filtrum largo, orejas de
implantacién baja y malformadas. Asimetria de
térax. Se ausculta un soplo cardiaco. Se
observa una fosita coccigea profunda, que la
madre refiere sangré en gotas hasta los 4 afos.
Cicatriz de cirugia de criptorquidia en fosa iliaca
izquierda. Fue operado de paladar hendido al
afio y 6 meses. No tiene extension completa de
codos y presenta hipoplasia de ambas
eminencias tenares.

A la radiologia se observa hipoplasia
severa de fémur izquierdo y agenesia de fémur
derecho. Vértebras C5 y C6 en mariposa.
Sacralizacion de la quinta vértebra lumbar.
Anomalia de costillas  derechas. Su
ecocardiografia es normal. TAC de craneo,
normal.

CONCLUSION

Se reporta este caso para resaltar y
reforzar la importancia de la diabetes
gestacional como causa del Sindrome Femoral
Facial, ya que en este nifio no tenemos
antecedentes familiares positivos, ni de ningun
agente teratogénico, solo el diagndstico de
diabetes gestacional en la madre.
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Ademas, se reporta la rara asociacion
con defecto de tubo neural que presentaba este
nifo.

Los rasgos faciales caracteristicos
distinguen a este sindrome de la hipoplasia
femoral simple, nuestro caso también presenté
anomalias vertebrales, costales y de miembros
superiores, todas estas, caracteristicas que
acompafian al sindrome?®.

La displasia caudal es otra patologia
comunmente asociada a la diabetes gestacional
y pregestacional, pero la misma no presenta las
caracteristicas faciales del SFF™.

Es muy importante insistir en el control
de la glicemia, antes y durante el embarazo
para asi poder evitar malformaciones
congénitas asociadas a la diabetes gestacional.
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