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Resumen

Objetivos: Presentar un caso clinico de un paciente con sindrome de Hanhart y tetraparesia
espastica.

Métodos: Caso clinico de un vardn de 46 afos con diagndstico clinico y genético de sindrome de
Hanhart, con dos hermanos con el mismo fenotipo, que presenta tetraparesia espastica progresiva

Resultados: Clinicamente el paciente presentaba micrognatia, hipoglosia, peromelia, tetraparesia
espastica 3/5 a nivel braquial y 2/5 crural. El estudio de RM cervical demostré espondiloptosis y
retrolistesis de la quinta vértebra cervical que invadia de forma completa el canal cervical y
comprimia y desplazaba dorsalmente el corddn medular, hipoplasia de cintura escapular
(rudimentos de ambas claviculas y escapulas). Se desestim¢ tratamiento quirdrgico y el paciente fue
derivado al servicio de rehabilitacion.

Conclusiones: El sindrome de Hanhart o sindrome de hipoglosia-hipodactilia, es una enfermedad
extremadamente rara caracterizada por malformaciones congénitas como la falta de desarrollo de la
lengua y extremidades. Clinica y fenotipicamente se caracteriza por: hipoglosia, anquiloglosia
superior, anquilosis glosopalatina, adactilia/hipodactilia, peromelia y micrognatia. La severidad de
los sintomas puede diferir entre un paciente a otro. A dia de hoy, el diagnéstico sigue siendo clinico,
puestos que no se han identificado alteraciones genéticas especificas. Dado su etiologia incierta,
resulta imposible su prevencion. Los pacientes afectados suelen fallecer por broncoaspiracion. Su
tratamiento es sintomatico y de soporte. El SH pueden cursar con malformaciones craneofaciales.
En este paciente, consideramos que la clinica neuroldgica, ya establecida, era secundaria a la
mielopatia cervical compresiva por espondiloptosis C5. Dado que la tetraparesia era varios meses de
evolucion, y que tenia una importante hipoplasia dsea de la cintura escapular se consider6 no
tributario de fijacidn y artrodesis cervical por el riesgo de mayor inestabilidad cervical. En el caso
que presentamos no indicamos tratamiento neuroquirdrgico por la prevision de escaso beneficio y
por tener ya instaurado su déficit neurologico.
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