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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de Coffin Siris (CSS) es una enfermedad con
espectro heterogéneo que comprende defectos palatinos, discapacidad
auditiva y epilepsia. Los genes involucrados hacen parte del complejo BAF,
entre ellos el SMARC4 que tiene mayor predisposicion a ciertos tumores,

Objetivo: describir un nuevo caso de CSS con defecto palatino.

Métodos: masculino de 4 afos, tercer hijo de padres no consanguineos,
antecedente de convulsiones. Nacio a las 38 semanas por cesarea, STORCH
negativo, peso al nacimiento de 2810g y talla de 47 cm. Presento, al nacer,
complicaciones de SDR, bradicardia y paladar hendido con requerimiento
de UCIN. Hitos del neurodesarrollo con sedestacion a los 11 meses, camino
a los 4 afos, no habla. Carpograma con retraso ¢seo y terminal de falanges
espatuladas. RM cerebral con disgenesia del cuerpo calloso, principalmente
esplenio, hiperintensidades periventriculares que sugieren gliosis, hipomie-
linizacién esperada para la edad, electroencefalograma normal. Potenciales
auditivos con alteraciéon en oido derecho. Estudios metabdlicos y perfil ti-
roideo con resultados normales. Examen fisico muestra peso 13 kg talla 103
cm, perimetro cefalico 50 cm, braquicefalia, plagiocefalia del lado derecho.
Asimetria facial, frente ancha, hendidura palpebrales pequefas, epicanto in-
verso bilateral, hipertelorismo, nariz pequefa, puente bajo, respingada, re-
trognatia, paladar posterior hendido corregido, orejas de implantacion baja
rotadas hacia atras. Cuello corto, térax ancho, pliegues palmares profundos,
dedos delgados, largos, hipotonia. No obedece instrucciones. Apraxia.

Resultados: cariotipo normal 46 XY [26], hibridacion gendmica negati-
va, exoma clinico variante probablemente patogénica del gen SMARCA4
c.2681C>T p.Thr894Met.

Conclusiones: nuestro caso contribuye a un nuevo caso de defecto pala-
tino asociado a CSS.
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