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Presentamos el caso de un paciente pedidtrico, con manifestaciones de Retardo mental y caracteristicas fisicas singu-
lares, correspondientes al denomiando sindrome de Rubinstein-Taybi, el cual esti incluido en un programa integral
de Rehabilitacién para potenciar las dreas Psicofisicas sobre las cuales presenta deficiencias.

INTRODUCCION

El sindrome de Rubinstein-Taybi pertenece al grupo
de las Anomalias congénitas que cursan con Retardo
mental y Dismorfias Craneo-Faciales, descrito en 1,963
por Rubinstein y Taybi, se manifiesta por Retardo mental
con CI entre 17 a 86 (100%), Talla pequena, Microcefa-
lia, Facies tipica con frente estrecha sobresaliente, fisuras
palpebrales con inclinacién hacia abajo (.100%?, Nariz
aguilefia por prolongacién del tabique hacia abajo, Ore-
jas de implantacién baja, Maxilares hipoplasicos con pa-
ladar ojival (100%), Pulgares y dedos gordos anchos
(100%), Retardo en la maduraci6n 6sea, Criptorquidea,
Pene angulado, Anomalfas cardiacas, Hipotonia muscu-
lar, Marcha inestable. Otras anormalidades que ocasio-
nalmente pueden presentarse y han sido reportadas son
Fontanela anterior grande, Foramen magnun grande,
Foramina parietal, Anormalidades en el esternén, Ano-
malias vertebrales, Escoliosis, Poli o Clinodiactilia del
quinto dedo, Hipertricosis y Ausencia del cuerpo calloso.
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REPORTE DEL CASO.

Paciente varon de raza mestiza de 6 afios de edad,
con antecedentes pre-natales sin importancia, Antece-
dentes Natales que senalan nacimiento de parto distocico
por Ceséarea, (Dilatacion estacionaria), con Apgar 8 al
nacer, Peso 3700 g, Antecedentes post—natales que de-
muestran Retraso psico-motor, con control cefalico a los
4 meses, control de tronco a los 9 meses, no realiz6 gateo
ni rodamiento, bipedestacion al afio y 6 meses, deambula-
cién a los 2 afios.

Respecto a su desarrollo lingiiistico se desarroll has-
ta la etapa segunda de comunicacion, primer nivel lin-
giifstico, etapa del monosilabo intencional. Control de es-
finteres a los 3 1/2 anos.

Antecedentes patologicos, operado por criptorquidea
bilateral a los 2 afios, Dificultades para la deglucién, In-

fecciones respiratorias a repeticién hasta los 2 afos de
edad.

Antecedentes familiares, Mayor de 2 hermanos, pa-
dre y madre sanos, no otros antecedentes de importancia.

Al exdmen clinico Varén pequeno para su edad, Hi-
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perquinético, Talla 94 cm, Peso 15 Kg, Microcéfalo, con
caracteristic¢as faciales correspondientes al sindrome des-
crito, Hipotonia muscular generalizada, pulgares y dedos
gordos anchos. Cardiovascular SS II/VI en foco mitral
2EIl. Lenguaje: Paladar ojival en escalén, Hipotonia de
labios y lengua, Dispraxia lingual, Pobreza de vocabula-
rio, Habla monétona, Presencia de dislalias multiples,
por omisién, Comprende y obedece ordenes simples.

Actividades de vida diaria: Dependiente parcial en
vestido y alimentacién, Controla esfinteres, Marcha ines-
table con amplitud de la base de sustentacién.

Evaluacién Psicolégica: Se concluye como portador
de Retardo mental en el rango de entrenable, con cocien-
te intelectual menor de 60.

Evaluacién Radiografica: Craneo con didmetros lon-
gitudinal 13.9, transverso 17.6 presencia de hueso pactal,
tabique nasal de convexidad anterior. Pulgares con falan-
ges distales anchas. Edad Osea correspondiente a los 3
1/2 afos segun el metodo de Greulich-Pyle. Pies con du-
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plicacién falangica distal y desviacion del dedo gordo ha-
cia adentro.




Sindrome de Rubinstein Taybi

DISCUSION

Presentamos el caso de un nifio varén de 6 afios de
edad remitido a nuestro Departamento de Rehabilita-
cién, para incluirlo en un programa integral, que comple-
mente al desarrollado en forma particular, tanto en el as-
pecto Psicoldgico como Motriz.

Debido a su etiologia desconocida, es dificil hacer la
prevencion de este cuadro, se ha observado en uno de 2
gemelos monocigétos de padres consanguineos. El riesgo
de recurrencia familiar es de 1% aproximadamente.

Se puede hacer el diagndstico pre-natal presuntivo
mediante Ecografia con foco selectivo en dedos gordos y
pulgares anchos.

Debemos considerar que dentro de los sindromes
que cursan con Retardo mental los Rubinstein-Taybi se
reportan en 1/300 a 1/500 de los retardados mentales re-
gistrados institucionalmente.

El diagnéstico clinico esté orientado por aquellas ma-
nifestaciones que se producen en un alto porcentaje o
que se dan en todos ellos, como son Retardo mental, Pul-
gares y dedos gordos anchos, fisuras palpebrales inclina-
das hacia abajo y maxilares hipoplasicos.

El manejo Rehabilitador por las areas tomadas de-

bera ser multidisciplinario, integral y permanente, inclu-
yendo los tépicos de Terapia fisica, Terapia ocupacional,
Terapia de Lenguaje, Recreacién y Deportes (Danza,
teatro, misica), Pedagogia terapéutica, Orientaci6n y Te-
rapia familiar, Modificacién de Conducta.
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