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SÍNDROME DESÍNDROME DE 
SCHIMMELPENNING

• Sexo femenino

• 3 años de edad

• RNT PAEGRNT, PAEG











DIAGNÓSTICODIAGNÓSTICO 
PRESUNTIVO

Síndrome oculoectodérmico:Síndrome oculoectodérmico:

-Aplasia Cutis Congénitap g

-Coristomas epibulbares

-Otras alteraciones



ESTUDIOSESTUDIOS 
COMPLEMENTARIOS
• Ecografía cerebral
• Prueba de pesquisa neonatal
• Otoemisiones acústicas                            
• Rx de cráno, columna total, tórax y 

miembros
• Cariotipo: 46, XX, 9 ph (variante 

cromosómica normal)



EVALUACIÓNEVALUACIÓN 
CARDIOLÓGICA

• Coartación de aorta leve• Coartación de aorta leve

• Estenosis pulmonar leve• Estenosis pulmonar leve

• Foramen oval permeable• Foramen oval permeable

• HTA• HTA













ALTERACIONES 
ESQUELÉTICASESQUELÉTICAS

D f t f i l• Defectos craneofaciales

• Frente prominente

• Base ancha nasal

• Cifoescoliosis
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ALTERACIONES 
ODONTOLÓGICASODONTOLÓGICAS
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NEVO SEBÁCEO DE JADASSOHN



ESTUDIOSESTUDIOS 
COMPLEMENTARIOS

•RMN de cerebro: Atrofia de cavidades 

ventriculares derechas (dimensiones mayores a 

las normales)las normales) 

•RMN de órbitas: sin particularidades

•Angio RMN de cerebro: Hipoplasia de 

t A1 d hsegmento A1 derecho



SÍ OSÍNDROME DE 
SCHIMMELPENNSCHIMMELPENN

INGING



TRATAMIENTO

•Control evolutivo

•HTA: Enalapril

•Lesiones oftalmológicas: excéresis 

quirúrgica

•Seguimiento multidisciplinario



SINDROME DE 
SCHIMMELPENNINGSCHIMMELPENNING

Nevo sebáceo• Nevo sebáceo 

• Alteraciones neurológicas• Alteraciones neurológicas

• Alteraciones esqueléticasAlteraciones esqueléticas 

• Alteraciones oftalmológicasg





SINDROME DE 
SCHIMMELPENNINGSCHIMMELPENNING
• Alteraciones • AlteracionesAlteraciones 

esqueléticas:
Alteraciones 
oculares:

• Defectos craneofaciales
• Frente prominente • Lipodermoide epibulbarp
• Cifoescoliosis

• Dislocación de cadera

p p
• Coloboma
• Opacidad cornealDislocación de cadera

• Deformidad de 
extremidades

• Defectos de nervio óptico

• Raquitismo 
hipofosfatémico



SINDROME DESINDROME DE 
SCHIMMELPENNING

• Deficiencia mental • Agenesia de cuerpo 

• Deficiencia cognitiva calloso

Di l i d• Convulsiones

• Hemimegalencefalia

• Displasia de vasos 

cerebralesg

• Agiria cortical, microgiria o 

i i i

• Malformación de Dandy-

Walkerpaquigiria Walker 



SÍNDROME DESÍNDROME DE 
SCHIMMELPENNING
•Genodermatosis poco frecuente

•Rasopatía en mosaico

•Alteraciones neurológicas ipsilaterales a 

lesiones cutáneas

•Tratamiento variable



THANK YOUTHANK YOU

MUCHAS GRACIASMUCHAS GRACIAS


