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ABSTRACT
Seckel Syndrome. Report of Two Cases in a Colombian Family

Seckel syndrome is an infrequent autosomic recessive genetic disorder. It is characterized by short stature,
mental retardation and a typical facies. Nearly 10 families have been reported with two or more affected mem-
bers.This paper reports two sisters, daughters of non-related parents. The mother presented bilateral fissurate
lip. The main traits of this syndrome are highlighted through a literature review.

(Key words: Short stature, Seckel syndrome, inheritance pattern, mycrocephalia).
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RESUMEN

El sindrome de Seckel es una enfermedad genética de herencia autosdmica recesiva de baja ocurrencia, carac-
terizado por la asociacion de talla baja, retardo mental y facies especial, se han reportado cerca de 10 familias
con dos o mas miembros afectados. Nosotros reportamos dos hermanas hijas de padres no consanguineas, la
madre presenta labio fisurado bilateral. Se describen las caracteristicas mas importantes del sindrome y se hace
una revision de la literatura.

(Palabras clave: Enanismo, sindrome de Seckel, microcefalia, patron de herencia).
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Introduccion microcefalia severa, frente prominente, ojos

grandes, protrusion de la nariz, cara pequefia

El sindrome de Seckel es de herencia au-  y micrognatia. Hasta el afio 2002 se habian

tosomica recesiva! (MIM 210600) y se carac-  reportado cerca de 100 casos diagnosticados
teriza por la asociacion de talla baja, retardo  clinicamente?.

mental y facies dismorficas que incluyen Se han reportado cerca de 10 familias don-
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de se reportan 2 0 mas miembros de la
familia afectados (tabla 1)*~.

Se presentan 2 casos de sindrome de
Seckel en una misma familia colombiana,
siendo este el primer reporte de este tipo
en poblacion latinoamericana. Los pa-
cientes son hijos de una madre con ante-
cedente de labio y paladar fisurado bilate-
ral, talla baja (1,50 mts), sin antecedentes
de consaguinidad (figuras 1y 2).

Paciente 1

Producto de segundo embarazo, con
edad materna al nacimiento de 37 aflos a
quien se le atendid parto hospitalario a las
37 semanas, al nacimiento pesode 1 070 g
(p <5), talla: 32 cm (p < 5) sexo femenino.
En el momento de la consulta se encontro
paciente de dos afios con peso de 3 500
g (p <5), talla: 52 cm (p < 5), perimetro
cefalico de 37 cm (p < 5), distancia inter-
cantal interna de 2 cm (p < 5), tamaiio total
de la mano de 4,8 cm (p < 5), al examen
fisico se encontrd microcefalia, microg-
natia, fisuras palpebrales inclinadas hacia
abajo, nariz prominente, paladar ojival,
clinodactilia bilateral y pie equino varo
derecho (figuras 3 y 4), trac radiografia de
huesos largos que evidenci¢ retardo en la
aparicion de los nticleos epifisiarios y 11
costillas.

No fue realizado estudio de cariotipo.

Paciente 2

Producto del tercer embarazo, con edad
materna al nacimiento de 39 afios, parto
hospitalario a las 37 semanas de gestacion
sin complicaciones, al nacimiento peso de
801 g (p <5), talla: 33 cm (p < 5), PC:
22 cm (p <5), distancia intercantal interna
de: 1,2 cm (p < 5), distancia intercantal
externa de 4,4 cm (p < 5), tamaiio total de
la mano de 3,8 cm (p < 5), pie: 4,5 cm (p
<'5), sexo femenino. Al examen fisico se
encontré microcefalia, fontanela anterior
pequeiia, fisuras palpebrales inclinadas
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Tabla 1. Comparacion de las manifestaciones clinicas
tipicas reportadas por Majewski y Goecke con los pacien-
tes actualmente reportados

Hallazgos n % Paciente Paciente
1 2

Retardo mental 17/17 100 ND +

moderado a severo

Microcefalia 17/17 100 +

Puente nasal 17,17 100 +

prominente

Micrognatia 17/17 100 s

Clinodactilia del 8/8 100 +

quinto dedo

Figura 1. Madre de los pacientes con sindrome de Seckel, notese
cicatriz de labio y paladar hendido bilateral y nariz bulbosa.

Han®

@ Sindrome de Seckel

‘]]III’ Labio y paladar hendido bilateral

Figura 2, Heredograma de la familia de los pacientes presentados.
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-
Figura 4. Radiografia de paciente
2, donde se aprecia 11 costillas y pie
equino varo.

hacia abajo, nariz prominente, paladar ojival,
micrognatia, frente prominente, clinodactilia
bilateral y distension abdominal (figura 5),
ademas en la radiografia puede observarse una
hipoplasia de fémur izquierdo. Se solicitd eco
abdominal que evidencia gran quiste meconial,
por lo que es llevada a cirugia donde se encon-
tré atresia a nivel del ileon terminal.

Otros examenes complementarios: ecocar-
diograma normal, cariotipo bandeo G con re-
sultado 46 XX.
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Figura 3. Vista general de
paciente 2 con facies tipicas
de sindrome de Seckel y pie
equino varo derecho.

Figura 5. Se evidencia paciente 1 con caracteristicas feno-
tipicas de sindrome de Seckel, ademas se encuentra herida
quirurgica postoperatoria por atresia a nivel del ileon ter-
minal.

Discusion

El sindrome de Seckel fue descrito inicial-
mente por Mann y Rusell en 1959, y pos-
teriormente con profundidad por Seckel en
1960", desde entonces se han reportado cerca
de cien casos?, y s0lo 30 casos cumplen los cri-
terios propuestos inicialmente por Seckel'2,

De acuerdo a la revision realizada por Ma-
jewski y Goecke de 17 pacientes con sindrome
de Seckel, las caracteristicas encontradas en el
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Tabla 2. Familias reportadas con casos de Sindrome de Seckel por sexo, autor y afo de publicacion

Autor n de pacientes
Presente reporte 2 0
Black [1961] 0
Aarons [1964]

Harper et al. [1967]
Sauk et al. [1973]
Cervenka et al. [1979]
Krishna et al. [1994]
Shanske [1997]

Faivre et al. [2002]
Faivre et al. [2002]
Faivre et al. [2002]
Faivre et al. [2002]

N W NN W W NN RN

N
\e}
—

Total de 11 familias

NR: No reportada.

100% de los pacientes con este sindrome inclu-
yen retardo en el crecimiento intrauterino con
un promedio de peso de 1 543 kg (rango 1,0
a 2 055 kg), retardo mental moderado a seve-
ro, microcefalia, puente nasal prominente, mi-
crognatia, y clinodactilia (tabla 1). Hallazgos
fenotipicos que se deben considerar necesarias
para realizar el diagnostico de este sindrome'
y que fueron encontradas en nuestros pacien-
tes (el retardo mental en el paciente 2, no es
posible valorarlo por la edad aunque presenta
retardo en el desarrollo sicomotor).

Otros defectos congénitos importantes que
permiten distinguir este sindrome, incluyen el
puente nasal prominente, frente amplia que
contribuyen a la mal llamada expresion “ca-
beza de pajaro”, orejas de implantacion baja
malformadas y ausencia de lobulo, ojos gran-
des, pliegue unico, frente inclinada hacia atrés,
luxacion de cadera, hipoplasia de la region del
peroné, incapacidad para la extension de las
rodillas, 11 costillas, y en el sexo masculino
criptorquidea. Otras malformaciones ocasio-
nales incluyen anodoncia parcial, talipes, y
escoliosis. Sin embargo, estas manifestacio-
nes pueden ser influenciadas por la edad y la
etnia’®. Otros sistemas comprometidos son el
osteomuscular, neuroldgico, hematologico, y
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Masculino

Femenino Consanguinidad familiar
2 No
2 No

No

—_

No
No
No
Si
Si
NR
NR
NR
NR
2

O N O NN N N N O W

ocular'*!5, pero en la literatura revisada no se

encontraron reportes de compromiso del siste-
ma gastrointestinal, siendo este el primer re-
porte de un caso con sindrome de Seckel aso-
ciado a atresia ileal, asociacion que podria ser
casual.

Las caracteristicas craneofaciales permi-
ten diferenciar al sindrome de Seckel de otros
sindromes caracterizados por baja talla, tales
como el sindrome de Dubowitz, sindrome de
alcohol fetal, trisomia 18, sindrome de Lange,
sindrome de Bloom y sindrome de Fanconi. A
diferencia de estos sindromes, el sindrome de
Seckel presenta una gran heterogeneidad feno-
tipica y genotipica, y un niimero de variantes
han sido reportadas>'®.

El sindrome de Seckel es un desorden ge-
nético de la reparacion del DNA y tres tipos
han sido propuestos con base a las manifesta-
ciones clinicas y el gen comprometido'’. En el
aflo 2000 fue mapeado el primer gen para el
sindrome de Seckel en el cromosoma 3q22.1-
g24 (SCKL1) en 2 familias consanguineas ori-
ginarias de Pakistan'®. Otro locus fue mapeado
en el cromosoma 18p11.31-q11.2 (SCKL2) en
una familia iraqui' y en el 2003 el grupo de
Kilinc reporta el tercer locus en el cromosoma
14q21-q22 (SCKL3) en 13 familias Turcas®.
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Asesoramiento genético, riesgo de
recurrenciay manejo

El asesoramiento genético s¢ debe enfocar
como una enfermedad autosomica recesiva,
con un riesgo de recurrencia del 25% para pa-
rejas que hayan tenido un hijo con este sindro-
me.

El manejo de estos pacientes es sintoma-
tico, realizado por un equipo multidisciplina-
rio, acompainado de un soporte psicosocial,
la valoracion hematologica es necesaria por
la asociacion con alteraciones hematologicas,
un manejo adecuado de la caries por ¢l equipo
de odontologia es necesario por ¢l incremento
en la ocurrencia de esta enfermedad en estos
pacientes, todo lo anterior permitird que estos
pacientes y sus familias obtengan una mejor
calidad de vida’.

Conclusiones

La presentacion de dos o mas casos de sin-
drome de Seckel en una misma familia son po-
cos frecuentes, en la literatura revisada siendo
este ¢l primer reporte. Aunque existe un sobre-
diagnostico de este sindrome, la sospecha se
debe realizar cuando se presente un nifio con
una talla baja severa, retardo mental, microce-
falia severa, frente prominente, ojos grandes,
protrusion de la nariz, cara pequeiia y microg-
natia.
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