Sindrome de Witteveen-Kolk: Una extrana
condicion genética a proposito de un caso.
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Introduccion

El sindrome de Witteveen-Kolk es una condicion
genética caracterizada por discapacidad intelectual,
retraso global del desarrollo y rasgos dismorficos
faciales y esqueléticos, afectando el cromosoma
159241. Fue descrito por primera vez en el ano
2017, reportandose actualmente 17 casos en el
mundo2. En base a las multiples morbilidades y a su
desconocimiento, es que se aborda el siguiente caso
clinico.

Pregunta clinica

¢, Cual debe ser el abordaje medico en este tipo de
casos”?

Abordaje

Objetivos y Metodologia

Femenina de 13 anos. Hija de padres sanos sin
cosanguineidad. Nacida de 32 semanas, embarazo
gemelar, con peso y talla de nacimiento 1.060 g y 37
cm respextivamente. Paciente con severo retraso
psicomotor, se pesquizo agenesia de cuerpo calloso
a los 6 meses y crisis tonico- clonicas desde los 7
meses. Ha requeriso cirugias por quiste velum
Interpositum, estenosis de canal vertebral y del
agujero magno a las 2,4 y 11 anos respectivamente.
Paralelamente diagnosticada con desnutricion
severa, hipotioroidismo, hipoacusia unilateral,
vitiigo, asma y constipacion. Por cariogramas
normales, se solicitd estudio cromosomico por
hibridacion gendmica (aCGH) que confirmd el
sindrome. Actualmente, con estrabismo, fotofobia vy
nistagmus. Dismorfias faciales: prominencia frontal,
facie alargada, epicanto y ojeras aladas. Agenesia
de pulgar y mano izquierda. Marcha ataxica.

Actualmente se desconoce su evolucion natural. La
evidencia menciona que debemos realizar un
seguimiento de los pocos casos que hay para
entender la evolucion del sindrome, y asi, poder
realizar un manejo multidisciplinario.

Resolucion del caso

Al ser un sindrome geneético, no existe una cura
actual. Seguimiento soOlo por las diferentes
especialidades.

Discusion y conclusiones.

Al comparar el caso con reportes de la literatura,
encontramos en nuestro caso un mayor retraso
mental y desnutricion, pero ausencia de trastornos
conductuales y malformaciones cardiacas. Al ser
muy Infrecuente, se desconoce Su pronostico
exacto, por lo que resulta fundamental un abordaje
integral y deteccibn precoz de posibles
complicaciones.
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