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Sindrome de Rud: observacion de un nuevo caso
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Resumen

La asociacion de la triada oligofrenia, ictiosis congénita e hipo-
gonadismo constituye el sindrome de Rud, entidad con muy
pocos casos en la literatura médica mundial. Se han descrito
en estos pacientes otras alteraciones menos frecuentes, como
crisis convulsivas, epilepsia, talla baja, retinitis pigmentosa,
polineuropatia hipertréfica o sordera neurosensorial. Forma
parte de los denominados sindromes neurocutaneos queratdsi-
cos, junto con otros mejor definidos, como el sindrome de
Sjégren-Larsson o la enfermedad de Refsum. Se expone el ca-
so de un paciente de 13 afios de edad, con criterios clinicos
compatibles con el sindrome de Rud, que asocia una agenesia
renal unilateral y un sarcoma de partes blandas.
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Abstract

Title: Rud's syndrome: report of a new case

The triad of oligophrenia, congenital ichthyosis and hypogona-
dism constitutes Rud's syndrome, an entity that is rarely reported in
the world medical literature. Other less common features such as
seizures, epilepsy, short stature, retinitis pigmentosa, hypertrophic
polyneuropathy or neurosensory hearing loss have also been re-
ported in these patients. Rud's syndrome is one of the so-called
keratotic neurocutaneous syndromes, which include other better
defined entities such as Sjogren-Larsson syndrome and Refsum dis-
ease. We report the case of a 13-year-old boy who met the clinical
criteria for Rud's syndrome, which was associated with unilateral
renal agenesis and the development of a soft tissue sarcoma.
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Introduccion

El sindrome de Rud es una entidad rara, caracterizada por la
asociacion de ictiosis, retraso mental, hipogonadismo y talla
baja. Se presenta el caso de un varén de 13 afios de edad,
monorreno y diagnosticado de un sarcoma sinovial, que cumple
los criterios diagndsticos del citado sindrome.

Caso clinico

El paciente fue remitido a la consulta de metabolismo y desa-
rrollo para estudio de talla baja e hipogonadismo.

Antecedentes personales

Ingresado en periodo neonatal por hiperbilirrubinemia no isoin-
mune. Ictiosis lamelar congénita (figura 1) confirmada mediante
biopsia cutanea. Orquidopexia a los 2 afios por testes «en ascen-
sor». Agenesia renal derecha, con infecciones del tracto urinario
de repeticion y funcién renal normal. Sarcoma sinovial mo-
nofasico de grado Il en el muslo izquierdo diagnosticado a los
12 afios, en remision completa tras el tratamiento efectuado
segun el protocolo MMT-35, por lo que habia recibido quimiote-
rapia, radioterapia intraoperatoria y exéresis quirdrgica.
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Antecedentes familiares
Hermana de 19 afios con artrogriposis y microcefalia, sin otros
antecedentes de interés para el caso.

|
Figura 1. Ictiosis lamelar congénita
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Exploracion

Peso: 40,5 kg (p25-50); talla: 137,5 cm (<p3); presidn arterial:
110/63 mmHg; xerosis con descamacion generalizada; volu-
men testicular de 1,5 mL; estadio | segin la escala de Tanner;
cicatriz posquirtrgica en el muslo izquierdo, sin otros hallazgos
significativos.

Pruebas complementarias

Hemograma y bioquimica sanguinea dentro de los limites nor-
males. Edad 6sea de 11 afios. Estudio hormonal: FSH <1 mU/
mL (valores normales: 2-10), LH <1 mU/mL (2-9), prolactina
2 ng/mL (2-20), testosterona <0,1 ng/mL (2,7-8,3), ACTH
31,9 pg/mL (15-52), cortisol 8,6 p.g/dL (5-25), T4 libre 0,9 ng/dL
(0,8-2), TSH 2,18 mcU/mL (0,5-4,5), IGF-1 237 ng/mL (169-676).
Se realizd resonancia magnética cerebral, que no revel6 hallaz-
gos significativos.

Evolucion

En la actualidad el paciente tiene 15 afios y 2 meses, y presen-
ta una talla inferior al p3, con una velocidad de crecimiento li-
neal lenta. Continda en estadio | de Tanner, sin haber iniciado
el desarrollo de caracteres sexuales secundarios.

Discusion

Hay muy pocos casos de sindrome de Rud en la literatura mé-
dica mundial. Descrito por primera vez en 1927, este sindrome
se caracteriza por la asociacion de ictiosis congénita, retraso
mental, hipogonadismo hipogonadotropo v talla bajaZ Se han
observado crisis comiciales en cerca de la mitad de los pacien-
tes, en muchos casos febriles, si bien no parece existir un ries-
go aumentado de desarrollar epilepsia posteriormente®. Este
sindrome también se asocia con otras alteraciones mucho me-
nos frecuentes, como retinitis pigmentosa®®, polineuropatia
hipertréfica'*8 o sordera neurosensorial’. De herencia autoso-
mica recesiva, forma parte de los sindromes neurocutaneos
queratosicos (trastornos de la queratinizacion que se asocian
con patologia neuroldgica), que incluyen entidades como el
sindrome de Sjogren-Larsson (retraso mental grave, paraplejia
espastica e ictiosis lamelar), la enfermedad de Refsum (ictio-
sis, degeneracién cerebelosa, polineuropatia progresiva, reti-
nitis pigmentosa y sordera neurosensorial) 0 el sindrome KID
(queratitis, ictiosis y sordera)®. El caso que exponemos presen-
ta ictiosis lamelar congénita y talla baja, con una funcion tiroi-
dea y un estudio de la hormona del crecimiento normales,

ademds de una edad 6sea 2 afios inferior a la cronoldgica y el
caracteristico hipogonadismo hipogonadotropo, habiéndose
descartado para este Gltimo un origen iatrogénico secundario
al tratamiento con quimioterapia y/o radioterapia. El paciente
muestra una actitud infantil y presenta retraso escolar; no se
realiz6 un test de inteligencia, si bien el retraso mental del
sindrome de Rud puede ser leve. En este caso, el paciente pre-
senta agenesia renal derecha y un sarcoma sinovial, hallazgos
que hasta el momento no habfan sido descritos en este grupo
de individuos, aunque no habiendo presentado hasta ahora
episodios comiciales. En los Gltimos afios, la definicién del sin-
drome de Rud es controvertida: algunos autores no lo conside-
ran una entidad propia®'®, mientras que para otros sigue cons-
tituyendo un sindrome definido". I
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