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CASOS CLINICOS

SINDROME DE HALLERMANN-STREIFF-FRANCOIS

(Discefalia éculo-mandibulo-facial)

Luis ANGEL CARRILLO-BALLESTEROS *
y LuciNA YOLANDA SALAZAR-AVILA |

Se presentan cualro casos de sindrome de Hallermann-
Streiff-Francois observados en la ciudad de Toluca. Se
describen las manifestaciones clinicar del sindrome men-
cionado y el diagndstico diferencial con el resto de los
stndromes del primero y segundo arcos branguiales, co-
mentdndose los factores gue probablemente ban influido,
hasta la fecha, para gue estos casos sean comunicados en
la literatura con escasa frecwencia.

Ocurre frecuentemente que ciertas malformaciones ocu-
lares sean parte caracteristica de sindromes dismérficos de
diversa indole. En afios recientes, ha llamado la atencién
un grupo de alteraciones de cabeza y cuello que han sido
reunidas en diversos cuadros o sindromes mas o menos
bien definidos. De éstos, uno de los mejor configurados
y que exhibe mayores alteraciones oculares, es el sindrome

# Hospital General "Adolfo Lépez Mateos”. Servicios Coordinados
de Salubridad y Asistencia, Toluca.

T Escuela de Medicina. Universidad Auténoma del Estado de
Meéxico.

157



de Hallermann-Streiff-Francois, conocido

también como discefalia o dismotfia dcu-

lo-mandibulo-facial.

Aunque sus caracteristicas fueron men-
cionadas desde finales del siglo pasado,
el cuadro comienza a configurarse tal y
como se conoce actualmente con el trabajo
de Hallermann ! en 1948 y posteriormen-
te con el de Streiff ? en 1950. En 1959,
Francois * reune 26 casos, dos de ellos
propios, y quedan establecidos sus com-
ponentes fundamentales, que se enumeran
adelante, En México, Urrusti, Frenk y
Amerena * publicaron tres casos mds en
1967 y en su revision de la literatura en-
contraren 47 casos publicados hasta ese
afo, incluyendo los 26 recopilados por
Frangois. Ide y Webb ® publicaron un caso
mis en 1969; Méndez,® agregd otro en
1970 y finalmente, de nuevo Francois
y Pierard © publicaron tres casos mds en
1971, dentro de un estudio enfocado
esencialmente a las alteraciones de Ia piel.
Es muy probable que existan en la lite-
ratura, principalmente en la europea, al-
gunos otros casos que escapan a esta re-
vision.

La discefalia 6culo-mandibulo-facial
esti caracterizada por las siguientes alte-
raciones fundamentales:

1. La discefalia propiamente dicha, re-
sultado de una desproporcion en el
desarrollo de los huesos de la cara,
que se encuentran hipoplésicos com-
parados con el crineo, caracteristicas
que unidas a la nariz pequefia y afi-
lada, dan a estos pacientes un aspecto
peculiar que en ocasiones es mencio-
nado como “'cara de pijaro”.

2. Anomalias dentales, que pueden con-
sistit en ausencia de dientes, dientes
malformados o la llamada denticién
pretemporal.
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3. Hipotricosis con pelo fino y escaso,
en ocasiones areas de alopecia en ¢l
crineo, cejas y pestaias escasas y vello
axilar y pubiano peco desarrollado.

4. Atrofia cutinea, notable particular-
mente en la piel de la cara, aunque
parece ser un trastorno que afecta la
totalidad de la piel.

5. Microftalmos bilateral.

6. Cataratas bilaterales.

7. Enanismo.

Asociadas a las caracteristicas funda-
mentales enumeradas, se ha descrito un
gran numero de alteraciones, tales comao
esclerdticas azules, implantacién baja de
pabellones auriculares, estrabismo, nis-
tagmo, retraso mental, boca pequea,
micrognacia, paladar ojival, defectos sep-
tales y diversas alteraciones en el fondo
de ojo. No obstante, basicamente el sin-
drome se configura con los sicte puntos
mencionados inicialmente. Cabe recordar
también que en otros cuadros que tam-
bién afectan cabeza y cuello parecen exis-
tir formas intermedias, que podrian ocu-
rrir igualmente en la discefalia Geulo-
mandibulo-facial. Una caracteristica mas,
que se presenta con marcada frecuencia
y que estd directamente relacionada con
el prondstico para la vida del paciente,
es que el desarrollo estatural y ponderal
puede llegar a detenerse en ctapas muy
tempranas, lo que conduce a que la mayor
patte de los enfermos mueran en un plazo
mis o menos breve. Estas caracteristicas
recuerdan el aspecto clinico de la proge-
ria, entidad con la que puede plantearse
diagnéstico diferencial, razén por la que
se ha incluido a la discefalia, dentro de
los sindromes progeroides.

Como puede deducirse de la asociacién
de las alteraciones mencionadas, resulta
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Cuadro 1 Manifestaciones clinicas en los sindromes de primero y segundo arcos embrionarios
Treacher- Goldenhar Pierre-Robin Hallermann-
Collins Streiff-Francois

Retardo mental Ocasional o au- Ausente Ausente Frecuente
sente

Disostosis Bilateral Unilateral Predominantemente Bilateral

facial en mandibula

Micrognacia Bilateral Unilateral Bilateral Bilateral

Apéndices cuti- Frecuentes Muy frecuentes Ausentes Ausentes

neos preauricu-

lares

Malformacio. Muy frecuentes, Muy frecuentes, uni- Frecuentes Frecuentes

nes auriculares hilaterales laterales

Sordera Muy frecuente Qcasional Ausente Ausenie

Nariz en pico Frecuente Ausente Ausente Muy frecuente

de loro

Paladar ojival Frecuente Frecuente Frecuente Trecuente

Paladar Ocasional Ocasional Frecuente Ausente

hendido

Anomalias Frecuentes Frecuentes Frecuentes Muy frecuentes

dentales

Atrofia de piel Ausente Ausente Frecuente Muy frecuente

¥ ANExos

Microftalmos Ocastonal Ausente Ocasional Muy frecuente

Cataratas Ocasionales Ausentes Ocasionales Muy frecuentes

Dermoides Ausentes Muy frecuentes Ausentes Ausentes

oculares

Estrabismo Ausente Ausente Ocasional Ocasional

un cuadro clinico tan peculiar que apenas
podria ofrecer dudas para su identifica-
ci6n. Se trata de nifios, generalmente de
color blanco, en quienes la gran cabeza
con frente prominente, que ha sido 1la-
mada “olimpica”, la pequefiez de ojos,
nariz y boca, la presencia de cataratas bi-
laterales, la delgadez de los tegumentos
y ¢l escaso desarrollo piloso ofrecen un
aspecto ficil de recordar, una vez que se
ha visto el primer caso.

Bl diagnoéstico diferencial se planteard
con el resto de los sindromes del primero
y segundo arcos branquiales embriona-
rios, es decir con: 1) el sindrome de

DISCEFALIA OCULO-MANDIBULO-FACIAL

Treacher-Collins, llamado también disos-
tosis mandibulo-facial de TFranceschetti;
2) el sindrome de Goldenhar, displasia
4culo-auticular o sindrome del primero y
segundo arcos embrionarios, y 3) el sin-
drome de Pierre-Robin o sindrome del
primer arco.

En el cuadro 1 se presentan las diferen-
tes manifestaciones clinicas de estos sin-
dromes.

La etiologfa de 1a discefalia dculo-man-
dibulo-facial es desconocida. Se piensa
que es causada por una alteracién en el
embridn, que ocurre cerca de la quinta a
sexta semana de desarrollo, etapa en que
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1 Aspecto del caso 1.

los dos primeres arcos estin en forma-
cién. No se han comprobado alteraciones
genéticas caracteristicas y si bien existen
algunos casos familiares, la mayoria de
las comunicaciones corresponden a casos
aislados.

En este trabajo se presentan cuatro
nuevos casos del sindrome de discefalia
6culo-mandibulo-facial estudiados en la
ciudad de Toluca. Estos casos no exhiben
ningln parentesco entre si, ni anteceden-
tes familiares de problema semejante al
de ellos.

Casos clinicos

CASO 1

C. R. A, sexo masculino. Ha sido revisado des-
de la edad de once meses hasta la actualidad,
en que tiene tres y medio afos de edad. Es
producto del decimoprimer embarazo de la
madre; embarazo, parto y periodo neonatal
normales. Los padres y siete hermanos vivos
no muestran malformaciones congénitas; tres
hermanos murieron de padecimientos infec-
ciosos; ninguno tenia aspecto parecide al del
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paciente. A la edad de un mes, la madre ob-
servd un punto blanco en el drea pupilar de
ambos ojos; fue revisado por un médico, quien
diagnostico cataratas congénitas. La madre
noté gue a partir de la edad de ocho meses,
esos puntos blancos fueron desapareciendo
poco a poco. A la edad de un afo se sentd con
ayuda; no emitia ain monosilabos y mostraba
una pobre relacién con el medio ambiente. A
la exploracidn se encontrd peso de 7.320 Kg.
y talla de 70 cm. Frente prominente, microf-
talmos bilateral con nistagmo horizontal, cor-
neas: en el ojo derecho, 6 mm., en el izquierdo,
8 mm.; pupilas midticas que permitian ver
el cristalino opacificado; no se vefa el reflejo
de fondo; cejas y pestaiias escasas; piel de la
cara delgada vy tensa; nariz pequefia, boca y
mandibula pequenas, paladar ojival, dos in-
cisivos inferiores de bordes dentades. A la
edad de dos afios pesaba 9.500 Kg., media
77 em. y articulaba palabras. A la edad de tres
anos pesaba 11.500 Kg., media 85 cm. y ya
podia hablar. La biometria hemitica, el exa-
men general de orina y la quimica sanguinea
estaban dentro de limites normales. Las ra-
diografias de crineo mostraban hipoplasia de
los huesos de la cara con respecto a los del
crineo (fig. 1y 2).

2 Radiografia de crinec del caso 1. Se aprecia la
desproporcion entre el desarrollo de los huesos
craneales y los de la cara.
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CASO 2

G. G. A., sexo masculino, Sin antecedentes de
interés en padres y seis hermanos. Al nacer,
presentd llanto débil y cianosis. Fue llevado
al hospital por tener dos incisivos inferiores,
que le impedfan ser amamantado. La explo-
racién mostré un lactante menor, de 2 Kg. de
peso a los 15 dias de edad, frente amplia en
relacidn al desarrollo de la cara, nariz delga-
da, microftalmos bilateral, corneas de 6 mm.,
catarata bilateral, cejas y pestafias poco des-
arrolladas y la ya sefalada denticion pretem-
poral. Ingresé nuevamentc al hospital a los
45 dias de edad por cuadro infeccioso de vias
respiratorias bajas y con un peso de 1.700 Kg.
Al cabo de cinco dias su problema respirato-
rio mejord y fue dado de alta. A la edad de
dos meses fallecip, probablemente por bronco-
neumonia. No se consiguié estudio post mor-
tem. Se le practicaron biometria hemdtica con
resultados normales y examen general de ori-
na, que mostrd albuminuria y hematuria mi-
croscopica. El cariotipo no mostré anomalias
en nimero ni en forma (fig. 3).

3 Apariencia del caso 2.

DISCEFALIA OCULO-MANDIBULO-FACIAL

4 Caso 3, mostrando dos incisivos pretemporales
inferiores.

CASQO 3

B. R. R., sexo masculino. Sin antecedentes de
interés en padres y seis hermanos. Ha sido
controlado en el hospital desde los 15 dias de
edad, en que fue traido para la extraccion de
dos incisivos inferiores que impedian fuera
amamantado. A la edad de siete meses su peso
era de 4.900 Kg. v su talla de 63 cm. La ex-
ploracion mostrd discefalia, microftalmos bila-
teral, nistagmo, c6rneas de 8 mm., cataratas
bilaterales, hipotricosis, nariz y boca pequeiias,
implantacién baja de pabellones auriculares y
atrofia cutinea, Los exdmenes de laboratorio
no mostraron alteraciones. El cariotipo fue
normal (fig. 4).

CASO 4

G. M. ]., sexo masculino, de catorce meses de
edad. Sin antecedentes de importancia en pa-
dres y seis hermanos. Peso: 6.800 Kg., talla:
68 cm. La exploracion de la cabeza mostré dis-
cefalia, microftalmos bilateral, nistagmo, cér-
nea de 4 mm. en ojo derecho y de 4.5 mm. en
el izquierdo; hendiduras palpebrales pequeiias,
cataratas bilaterales, cejas y pestanas escasas,
pelo de la cabeza fino y pequeio, piel de as-
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5 Facies del caso 4.

pecto tenso; no existian dientes. Los exdmenes
de laboratorio de rutina propercionaron datos
normales (fig. 5).

Comentario

Es evidente que los cuatro casos, que en
forma muy resumida se han presentado,
muestran en forma constante las siete al-
teraciones fundamentales que constitu-
yen el sindrome, En los casos 1 y 3 las
alteraciones fueron moderadas, lo que les
permitird probablemente una sobrevida
relativamente larga; los casos 2 y 4, en
cambio, mostraron alteraciones muy im-
portantes, las que generalmente sélo per-
miten una corta sobrevida.
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El punto que mas llama la atencion es
el hecho de que en una ciudad pequena
se presenten, en un periodo corto, cuatro
casos de un sindrome que sdlo rara vez
se comunica en la literatura. Cabria la
explicacién de que una vez identificado el
primer caso de esta serie, que fue presen-
tado en una sesién clinica, lo que difun-
di6 el conocimiento del sindrome, se fa-
cilité la identificacién de los casos pos-
teriores. Esto hace pensar que probable-
mente se trata de una entidad frecuente,
pero que debido a que los enfermos afec-
tados tienen muy a menudo una sobre-
vida corta, son pocas las oportunidades
de que sean detectados.
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