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RESUMEN 
Introducción: el enanismo Mulibrey (EM) es un trastorno autosómico rece-
sivo causado por la mutación del gen TRIM37. Se caracteriza por baja talla, 
facies dismórficas, alteraciones cardiacas, hepatomegalia. El tumor maligno 
más frecuentemente asociado es el tumor de Wilms (TW).

Objetivo: describir un caso de EM con TW.

Metodología: masculino de 3 años, segundo hijo de padres no consan-
guíneos. STORCH negativo y diabetes gestacional controlada. Nació a las 
37 semanas por cesárea, talla 46 cm, peso de 2200 gramos. Requirió UCIN 
por 17 días. Hitos del neurodesarrollo con control cefálico a los 5 meses, no 
sedestación. Uraco persistente corregido. Examen físico P/T -3,5, T/E -4,5, 
frente prominente, dolicocefalia, cara triangular, escleras azules, hipertelo-
rismo, puente nasal bajo. RMN cerebral con focos hiperintensos en la sus-
tancia blanca periventricular. Ecocardiograma con miocardiopatía dilatada 
con aumento progresivo de grado de dilatación de ventrículo izquierdo. 
Ecografía abdominal con hepatomegalia homogénea. Perfil inmunológico 
normal. Ecografía con masa renal izquierda. Nefrectomía izquierda a los 3 
años con reporte histopatológico de TW. Edema pulmonar y disfunción 
miocárdica posterior al inicio de quimioterapia.

Resultados: cariotipo 46 XY (25), exoma clínico con mutación en gen 
TRIM37 c.1792_1793delGA (p.E598fs*25), homocigoto, significado clínico 
patogénico.

Discusión: este caso cumple con 3 de los signos mayores (pequeño para 
la edad gestacional sin crecimiento de recuperación, altura menor a 2,5 DS 
y rasgos característicos craneofaciales) y 1 signo menor (hepatomegalia), lo 
que confirma el diagnóstico clínico.

Conclusión: nuestro paciente destaca los hallazgos más frecuentes del EM 
y constituye un nuevo caso de TW.
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