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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de 3M (S3M) es autosémico recesivo con pre-
valencia de 200 casos a nivel mundial. Los genes relacionados son CUL7,
OBSL1y CCDC8. Las manifestaciones clinicas comprenden retraso en el cre-
cimiento, alteraciones faciales, 6seas y radioldgicas.

Objetivo: caracterizar un caso de S3M.

Métodos: masculino de 5 afios, primogénito de padres no consanguineos.
Antecedente familiar de retraso en el neurodesarrollo en cuarto grado. Na-
ci¢ alas 41,5 semanas via cesarea, STORCH negativo, peso al nacer 3360 g
y talla de 52 cm, sin complicaciones gestacionales ni al nacimiento. Hitos
de neurodesarrollo con sedestacion a los 7 meses, camind a los 10 meses,
bisflabos a los 11 meses. Se realizan RMN cerebral, reporta adelgazamiento
de cuerpo calloso, hiperintensidad en T2 FLAIR supratentorial, presencia de
sustancia blanca frontal. Carpograma con retraso éseo. Examen fisico con
talla de 104,6 cm (-0,89 DS), peso 16,4 kg (-0,67 DS), perimetro cefélico 54
cm (+2,18 DS), frente prominente, cara triangular, puente nasal bajo, nariz
pequena, concava, hipoplasia malar, orejas hacia atras, pectus excavatum,
acortamiento rizomélico en extremidades, manos y pies pequefos, pliegue
simiano bilateral.

Resultados y discusion: cariotipo normal 46 XY (25), hibridacién gené-
mica negativa, exoma molecular con 2 variantes de en el gen CUL7, la pri-
mera ¢.1834C>T (p.Pro612Ser), heterocigota de significado clinico incierto
y la segunda c.1388G>A (p.Arg463His), heterocigota de significado incierto.
Este caso presenta tipicamente rasgos dismarficos, retraso del crecimiento
y alteraciones en extremidades. A diferencia de otros, encontramos pectum
excavatum y retraso leve.

Conclusidn: se requiere mas reportes para mejorar la caracterizacion de
los pacientes.
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