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Caso clinico

Mujer de 26 afios, que presenta artralgias y crepitacion en
manos, pies, rodillas y camptodactilia de larga evolucién'?.
Antecedentes personales: miopia bilateral, degeneracién vitreo
retiniana e hipoacusia neurosensorial desde su infancia. Anteceden-
tes familiares: poliartralgias, anomalias oftalmoldgicas tempranas
(degeneracion vitreo retiniana, desprendimiento retina, miopia
y cataratas), hipoacusia, escoliosis y fenotipo similar en la linea
paterna®* (fig. 1). En exploracién fisica destaca habito marfa-
noide, talla normal, escoliosis, hiperlaxitud articular (no cutanea)?,
rasgos particulares faciales (hipoplasia mediofacial, proptosis ocu-
lar, puente nasal deprimido, macrognatia)® (fig. 2A y B) y dedos
(manos/pies) alargados con camptodactilia’ (fig. 2D).

Diagnéstico/evolucion

Analitica: VSG 10 mm/1.2 h, PCR 0,3 (<0,5 mg/dl); hemogramay
TSH/T4L normales, FR/autoinmunidad negativa (ANA, ENA, ANCA,
ACPA). Radiologia: escoliosis, aumento de longitud metacarpia-
nos (fig. 2C). Resonancia magnética de rodilla y ecocardiografia
normales.

* Autor para correspondencia.
Correo electronico: fgallopuelles@hotmail.com (F. Gallo Puelles).

https://doi.org/10.1016/j.reuma.2018.10.010

Dada la posibilidad de una colagenopatia hereditaria, con-
tactamos con el servicio de genética médica, que sospecha de
sindrome de Stickler, enfermedad autosémica dominante (AD)
y progresiva'?. Se solicita estudio molecular de genes impli-
cados: COL2A1, COL11A1 y COL11A2348-10  mediante panel
Next Generation sequencing (NGS) con deteccién de variante
(no descrita) heterocigota patogénica c¢.598C>T (p.GIn200) del
gen COL2A1. Estudio de segregacion familiar (padres/hermanos)
compatible®8-10,

Discusion

El sindrome de Stickler (OMIM108300) es un trastorno heredi-
tario y progresivo del tejido conectivo caracterizado por anomalias
esqueléticas (artralgias, hiperlaxitud articular y escoliosis), ocu-
lares (miopia, estrabismo, catarata y desprendimiento de retina
precoces), craneofaciales (hipoplasia mediofacial, puente nasal
amplio/aplanado, fisura palatina y macro/retrognatia) e hipoa-
cusia neurosensorial>>-819, Con una incidencia estimada de
1/7.500, se trata de una colagenopatia congénita rara, causada
por mutacién del gen COL2A1 AD, de expresividad variable,
incluso dentro de la familia’-'%. A pesar del tiempo disponi-
ble en consultas, resulta fundamental una adecuada anamnesis
en nuestra practica habitual. Los antecedentes personales y
familiares de oftalmopatia y sordera, unido a la estrecha colabo-
raciéon con genética médica, fueron determinantes en la correcta
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Antecedentes familiares- Arbol familiar
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Figura 1. Arbol familiar o genograma. Linea paterna familiar afectada. Herencia autosémica dominante.

SUBFIGURA 2Ax= SUBFIGURA 2B+

SUBFIGURA 2C# SUBFIGURA 2D#

Figura 2. Fenotipo frontal (A), lateral (B), radiologia de manos (C) y aracnodactilia (D). Puente nasal deprimido, hipoplasia facial, macrognatia, proptosis, pabellén auricular
de baja implantacién. Manos alargadas e hiperlaxitud. Aumento longitud de metacarpianos y falanges.
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orientacion diagnéstica, pronéstico y tratamiento final del paciente
y su familia.
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