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Caso CLiINICO

Se describe el caso de una recién nacida
a término, cuyo parto se produce mediante
cesdrea por no progresion. El Apgar es 9/10,
sin precisar reanimacion y la somatometria
es normal al nacimiento. Como antecedentes
prenatales en la madre destacan 5 abortos
previos y diabetes gestacional. El embarazo
fue normoevolutivo, con ecografias prenata-
les normales. En la exploracién fisica destaca
deformidad de ambas mufiecas con desviacion
radial bilateral, no reductible, conservando
pulgares con movilidad activa (Fig. 1).

La radiografia de extremidades superiores
confirma la sospecha clinica de agenesia de
radio bilateral (Fig. 2). Ante la posibilidad de
asociacion con alteraciones hematoldgicas, se
completa estudio con analitica sanguinea obje-
tivando anemia y trombopenia leves. Con la
sospecha de sindrome de trombocitopenia con
ausencia de radio (TAR) se traslada a centro
de referencia para proseguir estudio. Se valora
conjuntamente por Genética, Hematooncolo-
gfa y Ortopedia Infantil, confirmando diag-
nostico genético de TAR. Se descartan otras
malformaciones asociadas.

Actualmente es portadora de ortesis en
ambas extremidades superiores con evolu-
ci6n favorable, manteniéndose estable a nivel
hematolégico, sin precisar transfusiones de
hemoderivados. El desarrollo ponderoesta-
tural y psicomotor es adecuado.

El sindrome TAR tiene una incidencia
1-2/100.000 recién nacidos vivos®. Se carac-
teriza por ausencia bilateral de radio con pre-
sencia de pulgares (lo que lo diferencia de otros
trastornos con aplasia radial), trombocitopenia
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Figura 1. Deformidad de ambas mufiecas con desviacion
radial bilateral, no reductible.

y otros hallazgos como anomalias esqueléticas
y cardiacas®. Se diagnostica por malforma-
ciones esqueléticas presentes al nacimiento y
alteraciones en el hemograma, confirmando-
se mediante estudios genéticos que muestran
variantes bialélicas del gen RBM8A (1q21.1)
con la asociacién de un alelo nulo y una varian-
te hipomérfica no codificante®. El patrén here-
ditario no se conoce completamente®.

El manejo es multidisciplinar, con trasfu-
siones de hemoderivados si precisa e inter-
venciones quirtrgicas para la optimizacion
funcional de las extremidades superiores®.

Figura 2. Radiografia simple de ambas EESS. Agenesia de radio derecha e izquierda.
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