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REZUMAT
Autorii prezintå cazul unei feti¡e în vârstå de 5 ani cu un sindrom caracterizat prin retard sever de cre¿tere pre- ¿i postnatalå,
cardiopatie congenitalå, dismorfie craniofacialå ¿i a extremitå¡ilor, albinism, blefaroconjunctivitå cronicå, sinus dermal, retard
psihointelectual, miopie ¿i întârzierea vârstei osoase. Cazul a fost analizat comparativ cu alte sindroame caracterizate prin: retard de
cre¿tere ¿i dezvoltare, în special, cu debut prenatal, dismorfism craniofacial ¿i sindrom malformativ. S-a apreciat evolu¡ia ¿i prognosticul.
Cuvinte cheie: Nanism armonic; cardiopatie congenitalå; diverse dismorfii; copil

ABSTRACT
Dwarfism associated with congenital heart disease and miscellaneous dismorphism

The authors present the case of little girl with a syndrome characterized by pre- and postnatal growth severe retardation, congenital
cardiopathy (congenital heart disease), craniofacial dismorphism and dismorphism of the extremities albinism chronic, blepharo-
conjunctivitys, dermal sinus, mental retardation, myopia and bones growth retardation.
The case was analysed in comparation with another syndromes characterized by growth retardation (delay) with prenatal debut (the
major element), craniofacial dismorphism and malformation syndrome. The evolution and the prognostic were assessed.
Key words: Dwarfism (nanism); congenital cardiopathy; dismorphism; child

I. INTRODUCERE

Numårul sindroamelor care evolueazå cu hiposta-
turå ¿i dismorfism este foarte mare ¿i în continuå cre¿-
tere. Pentru multe din acestea diagnosticul se stabile¿te
pe criterii clinice prin compararea constatårilor la pa-
cientul respectiv cu datele din literaturå (3).

În lucrarea de fa¡å, este prezentat un caz cu retard
staturoponderal, cardiopatie congenitalå ¿i diverse
dismorfii, aspecte care se regåsesc în unele sindroame
descrise.

II. PREZENTARE DE CAZ

Copilul BA, de sex feminin, în vârstå de 5 ani, se
interneazå în mai 2006 pentru evaluarea unui sindrom
ce asociazå retard staturoponderal ¿i diverse dismorfii.
Din AHC nu se re¡in aspecte patologice pe care le-am
putea asocia copilului. În cadrul AP se men¡ioneazå
cå este al 4-lea copil, nåscut la termen, la domiciliu, cu
G = 1200 g ¿i T = 42 cm. Dupå na¿tere a fost internat
într-o sec¡ie de nou-nåscu¡i ¿i externat dupå 3 såptå-
mâni. A efectuat vaccinårile uzuale ¿i profilaxia rahi-
tismului. Evolu¡ia parametrilor morfologici a asociat
curba taliei ¿i a greutå¡ii, foarte lent ascendente, motiv
pentru care copilul a fost internat în repetate rânduri
pânå la vârsta de 2 ani. Dezvoltarea psihomotorie a
fost întârziatå pe etape: a mers ¿i a început så vorbeascå

la vârsta de 2 ani. Din APP se re¡ine cå, de la na¿tere
¿i pânå în prezent, a efectuat periodic tratament
oftalmologic pentru blefaroconjunctivitå. La inter-
narea actualå, examenul clinic eviden¡iazå un copil
în vârstå de 5 ani cu un marcat deficit al indicilor
antropometrici (G = 7500 g, T = 83 cm, PC = 41 cm,
PT = 44; PA = 45 cm), segmentele corpului bine pro-
por¡ionate realizând un aspect de nanism armonic
(figura 1).

S-a constatat dismorfism craniofacial (microcefalie,
ptozå palpebralå superioarå bilateralå aspect antimon-

Figura 1
Caz prezentat, (CP) – aspect
general
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goloid al fantelor palpebrale, nas turtit, blefarocon-
junctivitå) (figura 2), alte dismorfii (deformare
toracicå, stern înfundat în treimea inferioarå) (figura
3), sindactilie deget 3-4 picior stâng, deget 2 picior
stâng îngro¿at, unghiile degetelor V de la picioare
absente (figura 4) anchiloze neînso¡ite de dureri

articulare la nivelul degetului 2 de la mâna dreaptå
cu fixarea lui în flexie (figura 5) ¿i la nivelul articula¡iei
radiocarpiene bilateral unde erau posibile unele mi¿cåri
de micå amplitudine. S-au mai constatat: manifeståri
cutanate (sinus dermal în regiunea coccigianå) (figura
6), tulburåri de pigmentare a pårului sub formå de
albinism par¡ial în regiunea frontalå, decolorarea sprân-
cenelor ¿i genelor, blefaroconjunctivitå. Examenul pe
aparate a aråtat: afectare cardiacå (cianozå la efort,
suflu sistolic gr. IV/VI mai accentuat în focarul pulmo-
narei ¿i neperceperea zgomotului II în acela¿i focar).
Copilul prezenta retard psihointelectual (vorbire întâr-
ziatå ¿i greoaie, cu vocabular format din câteva cuvinte
nelegate în propozi¡ii) ¿i o stare permanentå de anxietate
¿i agita¡ie motorie. Examenul aparatelor respirator,
digestiv, urogenital a fost normal.

Exploråri paraclinice

Investiga¡ii imagistice:
• Radiografia toracopulmonarå: hipovasculariza¡ie

pulmonarå (figura 7);

Figura 2
(CP) –

Dismorfism
craniofacial;

Figura 3
CP – Torace

deformat, stern
înfundat în

treimea
inferioarå;

Figura 4
CP – Sindactilie
deget 3-4 picior

stâng, deget 2
îngro¿at picior
stâng; absen¡a

unghiilor deget 5
bilateral;

Figura 5
(CP) – Anchilozå
interfalangianå
proximalå deget 2
mâna dreaptå;

Figura 6
CP – sinus dermal în
regiunea coccigianå;
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• Radiografia de craniu: diminuarea globalå a dia-
metrelor ¿i impresiuni digitale la nivelul calotei
sugerând craniostenoza (figura 8);

• Radiografia de pumn: întârziere în apari¡ia ¿i dez-
voltarea nucleilor oso¿i (figura 9);

• Radiografia de coloanå vertebralå ¿i picioare: fårå
modificåri patologice.

• Examenul echocardiografic (figura 10):
a. stenozå valvularå pulmonarå

b. mic defect septal ventricular în por¡iunea
superioarå a septului interventricular;

• EKG: semne electrice de hipertrofie ventricularå
dreaptå (figura 11):
– ax electric deviat la dreapta (+140°);
– morfologia complexelor QRS în deriva¡iile

bipolare are aspect în D1-rS ¿i în D3-qR, iar în
deriva¡iile unipolare: aVR-QR aVL-rS ¿i aVF-
qR.

• EEG: traseu electric de voltaj scåzut.
• Examen oftalmologic: miopie ambii ochi.
• Examen ORL – fårå tulburåri de auz.
• Examen dermatologic: albinism.

Alte investiga¡ii: examenul endocrinologic, echo-
grafia abdominalå, examenul stomatologic, HLG,
examenul sumar de urinå, glicemia, calcemia, ureea
sanguinå, transaminazele, proteinemia au fost nere-
levante.

Rezumând simptomatologia clinicå ¿i de laborator
s-a ajuns la un tablou clinic care cuprinde: retard sever
al cre¿terii staturoponderale (cu debut în perioada intrau-
terinå) realizând un aspect de nanism armonic prin
men¡inerea propor¡iei între segmentele corporale,
sindrom plurimalformativ (cardiopatie congenitalå, dis-
morfism craniofacial, dismorfii ale extremitå¡i-
lor (modificåri ale unghiilor, sinus dermal), albinism,
blefaroconjunctivitå cronicå, miopie, retard psihoin-
telectual.

III. DISCUºII

Retardul de cre¿tere cu debut în perioada intrauterinå
¿i constituirea ulterioarå a unui nanism armonic asociat
cu întârzierea vârstei osoase ¿i un aspect particular al
copilului evocå apartenen¡a cazului la sindroame cu
fenotip particular. S-a încercat încadrarea în unul dintre
aceste sindroame, considerând ca element major
comun retardul staturoponderal (în special cu debut
prenatal):
• sindromul Rubinstein Taybi care asociazå – ca ¿i în

cazul prezentat – nanism armonic, dismorfie cranio-
facialå (microcefalie, ptozå palpebralå, fante

Figura 7
CP – radiografie

toraco-
pulmonarå,

inciden¡å A-P,
relevå

hipovasculariza¡ie
pulmonarå

Figura 8
CP – radiografie
craniu – profil –

aratå diminuarea
globalå a

diametrelor,
impresiuni

digitale

Figura 9
CP – radiografie

mânå bilateral
(inciden¡å AP):

întârziere în
apari¡ia ¿i

dezvoltarea
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Figura 11
CP – EKG: hipertrofie ventricularå dreaptå

Figura 10
CP – Echo cord:

defect septal
ventricular (DSV)

¿i stenozå
valvularå

pulmonarå
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palpebrale antimongoliene), vorbire întârziatå ¿i
greoaie, întârziere psihicå. Sindromul prezintå semne
tipice pe care nu le-am gåsit la cazul nostru: degete
scurte, lå¡ite, aplatizate, examenul radiologic aratå
îngustarea ¿i îngro¿area carpului ¿i tarsului ¿i lårgirea
falangei distale, dismorfismul craniofacial cu semne
caracteristice (urechi jos implantate cu pliuri ¿terse,
septul nazal depå¿e¿te în por¡iunea inferioarå limita
aripilor nasului, micro- ¿i retrogna¡ie, bolta palatinå
ogivalå, exoftalmie, naevus flammeus);

• sindromul Ulrich-Noonan în mod asemånåtor cu
cazul nostru asociazå: nanism armonic,  cardiopatie
congenitalå (60% din cazuri) mai ales sub forma
stenozei arterei pulmonare (6), dismorfism facial
(ptozå palpebralå, aspect antimongolian al fantelor
palpebrale), sindactilie, hipoplazia unghiilor, întâr-
zierea psihicå. În mod diferit, prezintå: dismorfii
cranio-faciale (exoftalmie moderatå, anomalii de
formå ¿i pozi¡ie a urechilor, micrognatism, boltå
palatinå ogivalå, anomalii de numår, formå ¿i im-
plantare dentarå, anomalii ale gâtului (gât scurt,
pterigium coli), hipotonie muscularå, nevi cutana¡i,
anomalii genitale;

• sindromul Sekel prezintå nanism armonic cu debut
în perioada intrauterinå, dar are un dismorfism
craniofacial tipic cu aspect de cap de pasåre (micro-
cefalie, craniostenozå, te¿itå, fa¡å îngustå, micro-
gna¡ie, nas proeminent, coroiat, ochi mai proemi-
nen¡i), hirsutism, anomalii osoase;

• sindromul Smith-Lemli-Opitz, caracterizat prin
retard de cre¿tere cu debut prenatal, retard mental,
microcefalie, dar are dismorfism craniofacial carac-
teristic (asociazå la ptozå palpebralå, micrognatism,
nas mic turtit) anomalii ale extremitå¡ilor, renale ¿i
ale organelor genitale specifice, negåsite la cazul
studiat.

• sindromul De Lange prezintå nanism armonic,
aspect antimongolian al fantelor palpebrale micro-
cefalie, anchilozå congenitalå, sindactilie, întârziere
în dezvoltarea psihicå. În mod caracteristic, un dis-
morfism craniofacial care conferå fe¡ei un aspect
grotesc, micromelie, anomalii ale pilozitå¡ii cranio-
faciale realizând aspectul de om primitiv, semne
prin care se diferen¡iazå net de cazul prezentat.

• sindromul Coffin-Siris prezintå, asemånåtor cu cazul
nostru, deficit de cre¿tere staturoponderal asociat
cu greutate micå la na¿tere, întârzierea vârstei osoase,
anomalii digito-unghiale (absen¡a/hipoplazia unghiei
degetului V la mâini ¿i picioare, microcefalie; se
diferen¡iazå prin dismorfie facialå caracteristicå,
retard mental sever, dificultå¡i alimentare precoce
¿i severe, hipotonie muscularå, hirsutism.

• sindroamele Lowe, Benjamin, Wolf-Hirscharon ¿i
Silver se caracterizeazå ¿i ele prin nanism armonic
dar, în mod specific, prezintå semne clinice ¿i de
laborator care nu s-au eviden¡iat la cazul prezentat.
Cu toate asemånårile, mari sau mici, gåsite cu multe

sindroame care prezintå nanism armonic (cu debut în
special prenatal) nu s-a reu¿it încadrarea cazului în
nici un sindrom datoritå existen¡ei unor deosebiri
definitorii.

IV. TRATAMENT

Se vizeazå rezolvarea medico-chirurgicalå a mal-
forma¡iei cardiace ¿i ameliorarea deficitului staturo-
ponderal ¿i psiho-intelectual.

V. EVOLUºIE ªI PROGNOSTIC

Acestea sunt rezervate ¿i depind, în primul rând,
de evolu¡ia malforma¡iei cardiace congenitale, de
posibilitatea instalårii sindromului de hipertensiune
intracranianå ¿i de retardul psiho-intelectual.

VI. CONCLUZII

Retardul de cre¿tere ¿i dezvoltare, dismorfismul
cranio-facial ¿i sindromul malformativ realizeazå, în
cazul nostru, un tablou clinic sugestiv pentru o boalå
cromozomialå care impune efectuarea cariogramei.
Este cunoscut faptul cå pentru multe sindroame de
acest tip cauza råmâne necunoscutå (3).

Numårul bolnavilor cu anomalii ereditare este în
continuå cre¿tere, având drept consecin¡å descrierea
de noi combina¡ii de semne clinice (6).

Cazul a fost comunicat în speran¡a cå se vor mai
descrie cazuri asemånåtoare pentru o eventualå indivi-
dualizare a unui tablou patologic specific.
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