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RESUMEN 	 ABSTRACT 

El síndrome de Silver Russell, Está  caracterizado por retar-
do en el crecimiento  intrauterino,  bajo  peso al nacer, facie 
triangular y alteraciones tanto músculo-esqueléticas como 
en piel, asociado a anomalías cromosómicas. 
Describimos el caso de  un paciente, masculino de 10 años 
de edad, en quien durante su valoración clínica se  observo 
ausencia de rótulas, además  de  rodilla derecha  en flexión. 
Se hace una revisión  del tema y de las posibles causas que 
expliquen la ausencia de  las rotulas. 
Palabras clave: Síndrome de Silver Russell; Síndrome  de 
Silver; Síndrome de  Russell. Genética de la rotula. 

The Silver Russell Syndrome, is characterized 
low birth weights for gestational age, triangular face  and 
others alterations in the skin and in the muscular  skeletal 
structures, associated to chromosomes abnormalities. 
We describe a child, male, ten years old, in whom during 
his clinical exploration we noticed, bilateral patellar  ab-
sence, and a fixed flexion contracture of right knee due  to 
hamstrings shortening 
We make a review of the syndrome, and analyzed  the 
possible causes to explain to the absence of patellae. 
Key words: Russell Silver Dwarfism; Russell's Syndro-
me; Silver's Syndrome.Knee genetics 

INTRODUCCIÓN 

El Síndrome de Silver Russell, es un síndrome hetero-
géneo, muy raro, caracterizado por crecimiento uterino 
retardado, hemihipertrofia asimétrica (crecimiento ex-
cesivo en un lado del cuerpo), y rasgos faciales caracte-
rísticos. Fue descrito por primera vez por Henry Silver 
en 1953 en EE.UU, donde describió 2 casos en niños 
con hemihipertrófia congénita, bajo peso al nacer, baja 
estatura y gonadotropinas elevadas en orina. (10) 

Posteriormente en 1954, Alex Russell en Inglaterra (8) 
describió 5 niños con retardo del crecimiento intrau-
terino y rasgos faciales característicos que incluían: 
cara triangular, frente prominente y ancha, mentón 
pequeño y boca delgada. Afecta a 1 por cada 100.000 
nacidos vivos tanto del sexo femenino como del mas-
culino, cuyas causas aún están siendo discutidas, pero 
se asocia a anomalías cromosómicas (afectando al 
brazo corto del cromosoma 7 ó al brazo largo del cro-
mosoma 17). En el 10% de los casos, se ha detectado 
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una Disomía Uniparental Materna del cromosoma 7 
(3), así como alteraciones genéticas relacionadas con: 
a) Reordenaciones cromosómicas, b) Carácter auto-
nómico dominante y recesivo, c) Mutilación anormal 
del cromosoma 11p15. 

Tanto el crecimiento retardado como la inmadurez en 
el desarrollo músculo esquelético, continúan durante la 
vida pos natal relacionando esto con la duplicación de 
la región 7p-11-p13, donde se localizan los genes rela-
cionados con el crecimiento (3). Se puede observar un 
atraso en el desarrollo motor, con un grado de inteli-
gencia normal, a pesar del retardo mental leve que se 
puede encontrar en el 25 % de los casos. El pronóstico 
y las expectativas de vida son normales. (1-9). 

Otras alteraciones observadas en estos pacientes son: 
a) Retardo en la edad ósea 
b) Clinodactilia 
c) Manchas color café con leche 
d) Braquidactilia 
e) Apariencia de Pseudos hidrocefalia 
f) Trastornos genito urinarios: 

Hipospadias 
Criptorquidia 
Hidronefrósis 

g) Trastornos gastrointestinales 
Esofagitis por reflujo 

h)Hoyuelos supraespinosos escapulares (2-7) 

Por la importancia del diagnóstico diferencial con 
otros síndromes que presentan hemihipoplasia, he-
miatrofia o hemihipertrofia de estructuras músculo es-
queléticas (Sx de Goldenhan Goltz, Sx Sturge Weber, 
Sx Klippel-Trenaunay-Weber, Sx Mc Cune-Albright, 
reportamos el caso de un raro síndrome que presenta 
acortamiento de músculos isquio tibiales derecho y la 
ausencia de rótulas entre otras deformidades, durante 
su exploración clínica. 

CASO CLÍNICO 

Se trata  de un escolar masculino de 10 años de 

edad, producto de III gesta, de padres no consan-
guíneos, embarazo no controlado, a término, (37 
semanas por Ballard) PEG, con talla y bajo peso al 
nacer (42 cros y 1800 grs), CC: 29.5 cm (< p10) y 
RCIU, cuya tac de cráneo a los 4 días de vida pos-
natal, reportó hidrocefalia biventricular a predomi- 

nio  de astas occipitales de los ventrículos laterales, 
con atrofia del cuerpo calloso, siendo valorado por 

neuropediatría y neurocirugía pediátrica, conclu-
yendo que no existe déficit neurológico, motivo por 
el cual es egresado con seguimiento posterior por 
consulta externa. 

A los 6 meses de edad, sus potenciales evocados del 
tallo cerebral resultaron anormales al estimular el 
oído derecho; compatible con compromiso intratallal 
alto, con potenciales visuales normales. 

Eco renal realizado a los 10 meses de edad, no reportó 
dilatación ni obstrucción pielocalicial. 

A su primera visita a la consulta pediátrica a la edad 
de 22 meses de edad, presentó al examen físico talla 
baja, cara triangular, ojos y boca pequeña, clinodac-
tilia del meñique derecho, y pulgar corto derecho, ha-
Ilux derecho grueso y corto, pie derecho hipoplásico 
con respecto al izquierdo, con presencia de máculas 
hipocrómicas en cuello y tronco. 

A los 4 años de edad, se realiza RMN de cráneo con 
hallazgos de disgenesia del cuerpo calloso; igualmen-
te es evaluado por cardiología, concluyendo que exis-
te total normalidad en la esfera cardiovascular. 

A los 8 años de edad, consulta al hospital de niños 
JM de los Ríos, por presentar talla baja y déficit de 
atención, evidenciándose al examen físico: 15 mácu-
las color café con leche y dificultad para la marcha; 
por lo cual es referido al servicio de ortopedia e higie-
ne mental. Potenciales evocados auditivos del tallo, 
realizados durante esta evaluación, se encontraron 
dentro de límites normales. 

Fue evaluado en la consulta de ortopedia del Hospi-
tal Vargas de Caracas a la edad de 10 años, encon-
trando un paciente con talla baja, delgado, extre-
midades superiores e inferiores delgadas y normo 
configuradas, cadera lateralizada hacia la izquierda 
(Figura 1), rodilla derecha en posición de flexión 
de 20 grados, a expensas del acortamiento de los 
músculos isquio tibiales, con prueba del ángulo po-
plíteo positiva (Figura 2),  rótulas no palpables y 
fórmula digital para pie griego. Resto del examen 
sin alteraciones. Clínicamente el surco intercon-
díleo aparece aplanado al flexionar forzadamente 
las rodillas (Figura 3 a y b), sin embargo a la pal-
pación se nota un cierto componente sólido donde 

debería estar las rótulas. (Figura 4 a y b). 
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Figura I. Rodilla derecha en posición de flexión de 20 gra-
dos, a expensas del acortamiento de los músculos isquioti-
biales, con prueba del ángulo poplíteo positiva. 
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Figura 2. Obsérvese la flexión de la rodilla derecha por tensión de los isquiotibiales 

Figura 3 a. Aplanamiento de la zona intercondílea a la 
flexión, forzada de rodillas. 

Figura 3 b. Y en la flexión de 90 grados. Obsérvese un 
desplazamiento externo del cuádriceps. 
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Figura 5 a. Radiografia lateral rodilla derecha. No se ve 
la rótula 
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Figura 4 a. Palpación de la supuesta rótula derecha. Figura 4 b. Palpación de la supuesta rotula izquierda. 

Rx AP y lateral de rodillas, muestra la aparición de un 
núcleo de crecimiento retardado y muy atrófico de la 
rótula derecha, no siendo así en la izquierda donde se 
encuentra ausente. (Figura 5 a y b) y (Figura 6 a y b). 

DISCUSIÓN 

La rodilla humana, ha sido la articulación cuyo desa-
rrollo ha centrado la atención de muchos investigado-
res. Desde una perspectiva embriológica, todas las ar-
ticulaciones sinoviales se forman de manera similar. 

El desarrollo de la extremidad inferior, se halla retar-
dado con respecto al de la extremidad superior, pues 
se inicia unos días más tarde. 

La génesis esquelética, se inicia con la condensación 
de las células mesenquimáticas en los futuros sitios de 
osificación. Esta condensación, incluye la activación 
de factores de transcripción como el HOXA 4, CART 
1, CBFA1, SOX9 y TGFB (1). Luego de la agregación 
de células mesénquimáticas, en 1 condensación con-
drogénica, se producen proteínas estructurales como 
Sindecana 3, Tenascina y Versicana, las cuales no son 
esenciales tanto para la condensación como para el 
desarrollo del linaje condrogénico, pero su ausencia 
trae como consecuencia defectos en la osificación y 
altera el proceso de maduración del cartílago. 

Hacia la segunda década de la vida, la expansión osi-
ficante de la rótula, permite la formación de una placa 
subcondral bien definida en los márgenes osteocon-
drales. Esta maduración periférica, proporciona a la 
rótula un aspecto liso. 

Figura 5 b. Igual ausencia de rótula en radiografía lateral 
izquierda 
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Figura 6 a. Axial de rótulas a los 60 grados. Ausencia de núcleo de osificación rotula izquier-
da y muy atrófico -prácticamente inexistente- en la derecha. Nótese las sombras de las partes 
blandas desplazadas hacia externo. 

Figura 6 b. En radiografías axiales en 90 grados también se comprueba la ausencia del 
núcleo de osificación izquierdo y un gran retraso del derecho. Igual desplazamiento de las 
sombras de partes blandas hacia externo. 
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Normalmente, las superficies articulares interna y ex-
terna de la rótula son iguales y mantienen ángulos 
equivalentes en todas las etapas del desarrollo. Sin 
embargo, el aspecto radiológico no refleja con preci-
sión los contornos articulares reales de la rótula hasta 
los 10 ó 12 años de edad (8). 

Aunque el aspecto radiológico precoz sugiere lo con-
trario, se ha demostrado mediante ecografía, que la ar-
ticulación fémoro-rotuliana se encuentra bien formada, 
y muestra congruencia articular incluso en el neonato. 

Las variantes en los patrones de osificación de la rótula, 
y de la epífisis distal del fémur, pueden producirse cuan-
do el proceso normal de calcificación no puede seguir el 
ritmo de la proliferación del cartílago, sobre todo en los 
períodos de crecimiento esquelético rápido. 

En general, el Síndrome de Silver Russell es usual-
mente esporádico. No tiene predilección por el sexo. 
La asimetría observada en estos pacientes al naci-
miento o durante el primer año de vida, se incrementa 
en proporción al crecimiento músculo-esquelético del 
individuo, que a menudo se retarda. 

En la mayoría de estos pacientes, se observa el ge-
nus valgo, el cual se acompaña con alteraciones en los 
pies como la presencia de un amplio espacio notado 
entre el primero y segundo dedo. 

Todavía queda mucho por investigar acerca de este 
infrecuente y raro síndrome. La discusión sobre la 
agenesia o hipoplasia rotuliana observada en estos 
pacientes, es un tema de profundo estudio debido a 
las alteraciones genéticas observadas en ellos, con re-
percusión directa sobre el cartílago de crecimiento. 
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