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Introduccién. El sindrome de Dubowitz es un raro trastorno autosémico recesivo
consistente en multiples anomalias congénitas, retardo mental, retraso en el desarrollo,
inmunodeficiencia y discrasias sanguineas. Se estima una prevalencia de 1/500.000 en
Europa, con mas de 150 casos reportados mundialmente hasta la fecha. Se caracteriza
por sus dismorfismos faciales: frente prominente, cejas escasas, asimetria triangular,
punta nasal bulbosa, orejas anguladas, puente nasal ancho, y filtrum corto. Se asocia
frecuentemente a patologias médicas: eczemas, reflujo gastroesofdgico, diarrea crénica,
neumonia, leucemia y linfoma. El diagndstico es clinico y es importante diferenciarlo
de los sindromes de Bloom, alcohdlico fetal, y anemia de Fanconi. El presente tiene
como objetivo dar a conocer esta rara entidad, ya que muchos casos llegan a la edad
adulta sin ser diagnosticados, y suelen estar asociados a miltiples patologias médicas.

Disefio y métodos. Presentacion de caso

Resultados. Se presenta un hombre de 35 afios captado en Bucaramanga, Santander,
con antecedente de sindrome de Dubowitz, quien consulta por clinica de 10 meses
de disartria, bradilalia, bradipsiquia, cefalea y ataxia; al examen fisico somnoliento,
desorientado en las tres esferas, hiperreflexia y paresia 2/5 en las cuatro extremidades.
La TAC créneo simple sugiere malformacion arteriovenosa y la angioTAC cerebral
reporta dilatacion severa del sistema arterial posterior cerebral. Realizan arteriogra-
fia cerebral que revela dilatacion severa del sistema venoso de alto flujo provocada
por fistula proveniente de ramas carétida interna y externa izquierdas. Es llevado a
embolizacion del 70% de las fistulas consiguiendo mejoria clinica, y posteriormente
se egresa con orden de seguimiento para definir embolizacion de las fistulas restantes
en un segundo tiempo.

Conclusiones. Actualmente son pocos casos reportados en el mundo, y no se encuen-
tran casos reportados en Colombia, siendo este de los primeros; no hay reporte de
malformacién arteriovenosa cerebral asociada a este sindrome por lo que se presenta
el primer caso en el mundo asociado a ésta.
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