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Resumen: Síndrome C de Opitz: nosología del retraso mental y trigonocefalia. La gran mayoría de los casos típicos de dismorfismo pueden considerarse parte de una <secuencia> de trigonocefalia en vez de presentar las particularidades características de un síndrome. Son más específicas las anomalías intra-orales, orejas modeladas anormalmente, anomalías cardíacas e hipotonía neonatal. Todos los pacientes que sobreviven están severamente retrasados. Puesto que casi todos los pacientes son casos esporádicos, sugerimos que el síndrome-C es citogenético, aunque aún es un síndrome de micro-supresión cromosómica no detectable.

INTRODUCCIÓN

La trigonocefalia es una anomalía craneal poco frecuente en la que una frente estrecha apuntada, a menudo asociada con una ampliación biparietal, resulta en un cráneo con forma triangular, visto desde la parte superior. Una particularidad característica es la obliteración parcial o completa de la sutura metópica.


En 1.969, Opitz et al. (12) comunicó la existencia del síndrome C (trigonocefalia) de anomalías múltiples congénitas en dos hermanos. A pesar de su sorprendente fenotipo, han sido pocos los informes que han contribuido a describir esta condición en los últimos veinte años. Los criterios principales que forman la trigonocefalia son una apariencia facial característica, retraso mental y anomalías varias en los miembros y órganos internos. 

DISCUSIÓN
Los pacientes con cráneo trigonocefálico se pueden clasificar en dos grupos: uno, en el que la sinostosis metópica es un defecto aislado, y otro grupo en el que las malformaciones importantes y el retraso mental severo son evidentes. La trigonocefalia, como síntoma aislado, es normalmente esporádico. Se ha observado sólo en las familias con un modo autosómico dominante y un modo genético recesivo de unión X.  En general, la trigonocefalia simple tiene una buena prognosis  para la supervivencia y el desarrollo mental, tanto si se ha empleado la cirugía, como si no. La trigonocefalia compleja abarca un grupo genético heterogéneo de pacientes. Se ha observado una variedad de micro-supresión cromosómica y de síndromes de duplicación.  Como originalmente lo describió Opitz, el síndrome de C, trigonocefalia, es un síndrome de Retraso Mental/Anomalías Mentales, parece que la mayoría de las características faciales de los pacientes con el síndrome C de Opitz pueden considerarse como una  <secuencia> trigonocefálica en vez de las características múltiples de un síndrome específico. En particular, los pliegues del epicanto, las hendiduras palpebrales sesgadas hacia la parte superior y el puente nasal deprimido son el resultado natural de un cierre prematuro de la parte inferior de la sutura metópica. Los síntomas faciales más específicos son las orejas bajas y anormalmente modeladas (100%) y las anomalías intra-orales: rebordes alveolares amplios que se estrechan hasta un profundo surco en la línea media del paladar alto y arqueado y frénula unida. Las anomalías en miembros de los pacientes con el síndrome C, son bastante variables, van desde la polidactilia postaxial de las manos, y manos y pies acortados, a la desviación ulnar de los dedos y un ligero acortamiento rizomélico de las extremidades superiores. Las anormalidades extracraneales son variables y son relativamente no específicas, indicando heterogeneidad clínica y genética. En muchos de los pacientes la prognosis para la supervivencia es pobre por un fallo en el crecimiento, anomalías cardiacas, accesos e hipotonía severa que conduce a dificultades en las succión e ingestión. Todos los niños que sobreviven sufren retrasos mentales de forma severa. Se conoce muy poco sobre la etiología del síndrome del Retraso Mental/Anomalías Mentales Congénitas. Muchos autores hablan de una característica autosomal recesiva en pacientes con el Síndrome C .. La proporción entre los sexos es la misma y todos los pacientes nacieron de padres sanos. Hasta ahora, los argumentos para demostrar la herencia autosomal recesiva no son convincentes.  Se sugiere que el síndrome de trigonocefalia C puede ser un síndrome de micro-supresión citogenética no detectable. 


En conclusión, los pacientes con trigonocefalia y retraso mental forman un grupo clínico y genético heterogéneo de pacientes. Incluso dentro del síndrome C de Opitz la heterogeneidad genética es frecuente y se deben realizar estudios cromosómicos de alta resolución para excluir el síndrome de micro-supresión.
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