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Resumen

INTRODUCCION: El sindrome trico-rino-faldngico tipo I (TRPS I: OMIM 190350)
es un trastorno autosémico dominante raro causado por variantes patogénicas en el
gen TRPS1, se caracteriza por dismorfismo craneofacial, alopecia parcial, anomalias
esqueléticas y retraso en el desarrollo. Aunque los fenotipos comérbidos de TRPS |
estan ampliamente descritos, estudios recientes han informado de un posible vinculo
entre este sindrome y la aparicién de subependimomas intracraneales, un tumor glial
benigno de bajo grado.

REPORTE DE CASO: paciente de 16 afos que present6 desde la primera infancia un
fenotipo sindrémico, retraso en el desarrollo psicomotor y trastorno mixto del desa-
rrollo. A los 15 afios, mediante hibridaciéon genémica comparada por microarreglos
(aCGH) con SNPs, se identificé una delecion intersticial en heterocigosis en 8¢23.3
que compromete integramente el gen TRPS1, confirmando el diagnéstico de TRPS I.
La paciente curs6 con episodios recurrentes de pérdida transitoria de la conciencia
con alteracién del tono postural, sin actividad motora anormal, que inicialmente se
atribuyeron a sincope vasovagal. La resonancia magnética mostré una lesion infraten-
torial, hipointensa en T1 e hiperintensa en T2, junto con siringomielia que se extendia
desde el segmento cervical hasta S1.

CONCLUSION: Este caso apoya la teorfa de una asociacion entre TRPS | y subepen-
dimoma intracraneal y sugiere la reevaluacion de las rutinas de seguimiento en estos
pacientes. Se necesitan informes de casos adicionales y cohortes prospectivas para
evaluar si esto es causal y guiar recomendaciones para un cribado neurolégico uniforme.

PALABRAS CLAVE: Factores de Transcripcion, Glioma Subependimario, Siringomie-
lia, Neurologia, Nino, Enfermedades Genéticas Congénitas, Variante con Pérdida de
Funcién, Mutagénesis Insercional.

Abstract

INTRODUCTION: Type I tricho-rhino—phalangeal syndrome (TRPS I; OMIM 190350)
is a rare autosomal dominant disorder caused by pathogenic variants in the TRPST gene.
It is characterized by craniofacial dysmorphism, partial alopecia, skeletal abnormali-
ties, and global developmental delay. Although the comorbid phenotypic spectrum
of TRPS | has been extensively described, recent reports have suggested a possible
association between this syndrome and intracranial subependymomas, a benign, low-
grade glial tumor.
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CASE REPORT: We present a 16-year-old female with a syndromic phenotype, long-
standing psychomotor developmental delay, and mixed neurodevelopmental disorder
from early childhood. At 15 years of age, chromosomal microarray analysis (aCGH
with SNPs) identified a heterozygous interstitial deletion at 8q23.3 fully encompass-
ing TRPS1, confirming the diagnosis of TRPS I. She experienced recurrent episodes
of transient loss of consciousness with loss of postural tone and no abnormal motor
activity, initially interpreted as vasovagal syncope. Brain and spinal MRI demonstrated
an infratentorial lesion, hypointense on T1-weighted and hyperintense on T2-weighted
sequences, together with syringomyelia extending from the cervical cord down to S1.
CONCLUSION: This case supports a potential association between TRPS | and intra-
cranial subependymoma and raises the need to reconsider follow-up strategies in these
patients. Additional case reports and prospective cohorts are required to determine
whether this relationship is causal and to inform recommendations for standardized
neurological screening.

KEYWORDS: Transcription Factors; Glioma, Subependymal; Syringomyelia; Neurology;
Child; Genetic Diseases, Inborn; Loss of Function Mutation; Mutagenesis, Insertional.
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INTRODUCCION

El trastorno genético TRPS | (OMIM #190350) es
un trastorno raro, autosémico dominante, cau-
sado por variantes patogénicas en el gen TRPST
en 8g23.3."? El fenotipo, descrito siguiendo la
terminologia de OMIM/HPO, combina cabello
escaso de crecimiento lento (hipotricosis del cue-
ro cabelludo), cejas escasas en su porcion lateral,
nariz bulbosa con punta en forma de pera, filtro
nasal largo y plano, borde bermellén del labio
superior delgado y orejas prominentes. A ello se
suman las anomalias esqueléticas caracteristicas:
epifisis en forma de cono, predominantemente
en las falanges medias, braquidactilia, displasia
de cadera y talla baja. El subependimoma es
un tumor ependimario benigno (grado | de la
Organizacién Mundial de la Salud [OMS]),
que se origina caracteristicamente en el cuarto
ventriculo, o los ventriculos laterales. Es un
tumor poco comdn con una evolucién clinica
lenta, que puede ser asintomatico durante afnos.
La relacién con TRPS | no se ha abordado de

manera sistematica en la atencion clinica. En
2017, Fischer et al.? describieron por primera
vez cambios en el gen TRPST en pacientes con
subependimoma, sugiriendo una posible cone-
xién genética entre las dos entidades. Luego, en
2023, Ross et al. ampliaron la serie observando
subependimomas en cinco pacientes con TRPS
| de tres familias no relacionadas®.

REPORTE DE CASO

Paciente femenino de 16 anos, con anteceden-
tes perinatales de prematuridad (36 semanas),
hipertension gestacional materna y bajo peso al
nacer (2000 g). Requirié estancia en la unidad de
cuidados intensivos (UCI) neonatal por 4 dias e
intubacién por 2 dias por dificultad respiratoria
al momento de nacer. Desde la primera infancia
cursé con retraso en el desarrollo psicomotor,
con trastorno mixto del desarrollo (lenguaje y
coordinacion motora fina) y displasia de cadera
tratada con férula. A los 2 afios se realizaron
neuroimagenes (TAC y RM cerebral) que mos-
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traron ventriculomegalia leve sin evidencia de
lesiones tumorales, y a los 3 afios se documenté
un cariotipo 46,XX.

Entre los 5y 12 afios, la paciente recibié manejo
multidisciplinario mostrando mejoria progresiva
en habilidades cognitivas y sociales. Sin em-
bargo, persistieron dificultades en praxias finas
y articulacién del lenguaje. A los 15 afos fue
valorada por el servicio de genética, que ante
un fenotipo sindrémico caracteristico (figura
1) —nariz bulbosa, cabello escaso, epifisis en
forma de cono en radiografias de manos, dis-
plasia de cadera y talla baja— solicité estudio
molecular mediante hibridacién genémica
comparada por microarreglos (aCGH) acoplada
a analisis de polimorfismos de nucleétido Gnico
(SNPs). La interpretacion se hizo con el genoma
de referencia GRCh37 y la nomenclatura del
International System for Human Cytogenomic
Nomenclature (ISCN). Se identificé una delecion
intersticial en heterocigosis de aproximadamente
632,70 kb en 8qg23.3, designada arr[GRCh37]
8q23.3(116493571_117126271)x1. La region
delecionada (chr8:116493571-117126271)
abarca por completo, y de manera exclusiva,
el gen TRPST (OMIM *604386), sin extenderse

Figura 1. Fenotipo de la paciente: a) Cabello fino,
escaso, despigmentado. b) Nariz bulbosa con punta
en forma de pera, filtro nasal largo y plano. c) Ber-
mellon de labio superior delgado. Imagen anonimi-
zada: la regién ocular fue difuminada para preservar
la identidad de la paciente, conservando los rasgos
fenotipicos relevantes.

INV

a genes clinicamente relevantes vecinos; en
particular, no compromete £XT1 en 8qg24.11,
lo que permite descartar una delecion contigua
compatible con TRPS tipo Il (sindrome de Lan-
ger-Giedion). El patron genémico fue femenino,
coherente con el cariotipo 46,XX documentado
previamente.

La delecién se clasifico6 como patogénica si-
guiendo los estandares técnicos ACMG/ClinGen
para variantes en nimero de copias germinales®.
Dado que la pérdida contiene secuencia codi-
ficante (seccion 1A), no se descarta de entrada.
El criterio decisivo es la seccion 2A: TRPS 1 tiene
un Haploinsufficiency Score de 3 en ClinGen
(evidencia suficiente para haploinsuficiencia) y
la CNV lo abarca por completo, lo que aporta
+1,00 punto, suficiente por si solo para alcanzar
el umbral de patogenicidad (> 0,99). El meca-
nismo molecular subyacente es, por tanto, la
pérdida de un alelo funcional de TRPST con
haploinsuficiencia, funcionalmente equivalente
al de las variantes truncantes intragénicas que se
degradan por NMD, ambos mecanismos clasicos
del TRPS I.

A los 16 anos la paciente presento6 episodios de
pérdida del estado de conciencia con alteracion
del tono postural, sin movimientos anormales, de
3 a 5 minutos de duracién. Inicialmente se enfo-
caron como probable sincope vasovagal, entidad
independiente del sindrome trico-rino-falangico.
Sin embargo, tras presentar 5 episodios similares
en menos de 6 horas en su institucion educativa,
la madre decidi¢ llevarla a urgencias, donde se
solicit6 valoracién por neurologia infantil. Entre
los estudios realizados destaca una resonancia
magnética de columna cervical, toracica y lum-
bar en la que se evidencia una lesién hipointensa
en T1 e hiperintensa en T2, de bordes bien de-
finidos, localizada de manera infratentorial en
la fosa posterior, proxima al cuarto ventriculo
(figura 2). Adicionalmente se observaba una
imagen longitudinal extensa, hipointensa en T1
e hiperintensa en T2, compatible con siringomie-
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Figura 2. RM de la unién bulbomedular:

A) Imagen sagital en secuencia ponderada en T2 que muestra una lesion hiperintensa bien delimitada en la
unioén bulbo-medular, de aproximadamente 11 mm de didmetro transversal y 12 mm de longitud craneo—caudal.
B) Secuencia ponderada en T1 que evidencia una lesion hipointensa con componentes isointensos intercalados
y margenes lisos y regulares en la unién bulbo-medular.

C) En la secuencia sagital ponderada en T2 se observa nuevamente la lesion hiperintensa en la unién bulbo-

medular, con bordes nitidamente definidos y clara extension intramedular.

lia, que se proyectaba dentro del cordén espinal
hasta la altura de S1 (figura 3). Fue valorada
por el servicio de neurocirugia, que considero
que en el momento no tenia indicacién quirdr-
gica y que podia realizarse un seguimiento de
forma ambulatoria. Dado el caracter benigno
del subependimoma (grado 1 de la OMS), la
ausencia de hidrocefalia y de efecto de masa
significativo, no se indicé tratamiento quirdrgico
ni farmacoloégico antitumoral, y se opt6 por una
conducta expectante. Se establecié un plan de
seguimiento clinico-radiolégico ambulatorio
coordinado por Neurocirugia y Neurologia
infantil, con resonancia magnética de encéfalo
y neuroeje de control a los 6 meses y posterior-
mente anual para vigilar el tamano de la lesién
y la evolucion de la siringomielia. La paciente
no ha presentado mds episodios paroxisticos de
pérdida de conciencia. La paciente contintia en
rehabilitacion y en controles multidisciplinarios
por Genética y ortopedia. La linea de tiempo
clinica se resume en el cuadro 1.

Aspectos éticos

Se obtuvo consentimiento informado por escrito,
firmado por la madre en su calidad de tutora
legal, para la publicacion de este caso clinicoy
los datos e informacién asociada. Asimismo, se
obtuvo el asentimiento informado por escrito de
la paciente, adolescente de 16 afios, para la pu-
blicacion del caso y los datos clinicos relevantes.
Las imdgenes fueron sometidas a un proceso de
anonimato, preservando tnicamente los rasgos
fenotipicos indispensables para la ilustracion
clinica. El manejo de la informacién se realizo
conforme a los principios de la Declaracién de
Helsinki y a la normativa institucional de pro-
teccion de datos personales.

Perspectiva de la paciente y su familia
Para la familia, el proceso diagnostico representd

un recorrido prolongado: durante anos convivie-
ron con las diferencias en el desarrollo y en la

https://doi.org/10.18233/apm.v47i2.3338
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Figura 3. RM de columna:

A) Secuencia ponderada en T2 con evidencia de hiperintensidad de la senal a nivel central de la médula espinal,
compatible con formacién quistica central en el canal ependimario, que lo expande y deforma, mas evidente

en la region cervical.

B) Secuencia ponderada en T2 que muestra las caracteristicas descritas en la region toracica.
C) Secuencia ponderada en T1 con evidencia de hipointensidad de la senal a nivel de la regién central de la

médula espinal.

apariencia de su hija sin un nombre para ellas,
por lo que la confirmacién genética del sindro-
me trico-rino-falangico tipo | a los 15 afios, les
aporté una explicacion unificadora y alivio frente
a la incertidumbre. La aparicion subita de los
episodios de pérdida de conciencia generd gran
angustia y motivé la consulta urgente. La madre
refiere que comprender el cardcter benigno y de
crecimiento lento de la lesion intracraneal, asi
como contar con un plan de seguimiento claro,
disminuyé su ansiedad. La paciente, adolescente
de 16 afos, expreso su deseo de continuar con
sus estudios y actividades habituales y particip6
en la decisién de un seguimiento ambulatorio.

La familia manifiesta interés en que su caso
contribuya al conocimiento de esta asociacién
y a mejorar el seguimiento de otros pacientes.

DISCUSION

El sindrome trico-rino-falangico (TRPS), un tras-
torno genético autosbmico dominante raro, es
un sindrome poco comin que se manifiesta por
un crecimiento anormal del vello en el cuerpo,
una punta bulbosa de la nariz y epifisis en for-
ma de cono de las falanges de los dedos, entre
otros sintomas colectivos en los primeros dias
de desarrollo de un nifo. Tiene tres subtipos
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Cuadro 1. Linea de tiempo clinica, del nacimiento a los 16 anos

] Hedne

Nacimiento (36 sem)

Primera infancia

2 anos
3 ahos

5-12 anos

15 anos

16 anos

Prematuridad; hipertension gestacional materna; bajo peso al nacer (2000 g). Ingreso a UCIN
durante 4 dias e intubacién por 2 dias por dificultad respiratoria.

Retraso del desarrollo psicomotor; trastorno mixto del desarrollo (lenguaje y coordinacién
motora fina); displasia de cadera tratada con férula.

Neuroimagenes (TAC y RM cerebral): ventriculomegalia leve, sin evidencia de lesiones tu-
morales.

Cariotipo 46,XX.

Manejo multidisciplinario con mejoria progresiva en habilidades cognitivas y sociales; persis-
tencia de dificultades en praxias finas y articulacién del lenguaje.

Valoracion por Genética ante fenotipo sindrémico. aCGH con SNP: delecién intersticial en
8023.3 (~632,70 kb) que abarca por completo el gen TRPS1, confirmando el diagnéstico de
TRPS I.

Episodios de pérdida de conciencia con alteracion del tono postural (inicialmente atribuidos a
sincope vasovagal); 5 episodios en menos de 6 horas — urgencias — Neurologia infantil. RM
de neuroeje: lesion infratentorial hipointensa en T1 e hiperintensa en T2, préxima al cuarto
ventriculo, con siringomielia extendida del segmento cervical a S1. Neurocirugia: sin indicacién

quirdrgica; seguimiento ambulatorio.

principales: TRPS I, TRPS Il y TRPS IIl, y TRPS |
y TRPS Il han sido descritos mds cominmente
en la infancia . Los hallazgos clinicos de TRPS
son sugestivos, con una apariencia facial carac-
teristica, que consiste en una nariz grande con
punta bulbosa y base ancha tipica, un filtro nasal
largoy plano, borde bermellén del labio superior
delgado, cejas gruesas en su porcion medial y
escasas en la lateral, y orejas prominentes. En los
informes de casos, también se hace referencia
a cambios en el cabello, como cabello fino, es-
caso, despigmentado y de crecimiento lento, y
anomalias esqueléticas como talla baja, epifisis
de los dedos en forma de cono, acortamiento de
las falanges de los dedos y displasia temprana
de cadera. Asimismo, se ha informado que los
pacientes pueden tener piel laxa y sudoracion
excesiva >*®. Nuestra paciente presentd el feno-
tipo facial caracteristico, la presencia de cabello
fino y escaso, alteraciones en la morfologia de
las falanges de los dedos, acompafada de dis-
plasia temprana de cadera. Curs6 ademas con
talla baja, sudoracion excesiva y retraso en el
neurodesarrollo.

El diagnéstico es clinico, la confirmacion del
diagndstico se hace basada en estudios gené-
ticos y moleculares, que muestran variantes
patogénicas en el gen TRPST en los tipos 1 y 1lI,
y deleciones contiguas con TRPS1, RAD21 y
EXTT1 en el tipo 11" 2. Las variantes patogénicas
en TRPS1 muestran expresividad variable: el tipo
y la gravedad de las manifestaciones pueden
diferir entre individuos portadores de la misma
variante, incluso dentro de una misma familia.
También se han descrito casos puntuales de
mosaicismo somatico; aunque infrecuente, este
hallazgo importa porque modifica la estimacion
del riesgo de recurrencia y debe tenerse presente
en el asesoramiento genético’.

El TRPS | tiene herencia autosémica dominante,
de modo que cada descendiente de un individuo
afectado tiene un 50 % de riesgo de heredar la
variante. En la presente paciente no fue posible
realizar estudio de segregacion en los proge-
nitores, por lo que no podemos confirmar si la
delecion es de origen de novo o heredada. La au-
sencia de antecedentes familiares de un fenotipo
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compatible orienta hacia un probable origen de
novo, hipétesis que solo puede confirmarse con
el analisis molecular de ambos padres (lo que, en
su caso, sumaria puntos a favor de patogenici-
dad en la seccién 4 del scoring ACMG/ClinGen
para CNVs). La distincion tiene consecuencias
practicas claras para el asesoramiento genético:
ante una variante de novo confirmada, el riesgo
de recurrencia para los padres se considera bajo
—aunque no nulo, por la posibilidad de mo-
saicismo gonadal—, mientras que una variante
heredada implica un 50 % de riesgo en la des-
cendencia del progenitor portador. Por ello, en
este caso se recomienda ofrecer asesoramiento
genético formal, completar el estudio de segre-
gacion parental y, llegado el momento, brindar
asesoramiento reproductivo con la opcién de
diagnéstico prenatal o preimplantacional’.

El gen TRPST es un factor de transcripcién tipo
GATA que contiene multiples dominios de
dedos de zinc, y es un regulador negativo de
los genes de desarrollo de hueso, cartilago y
tejido ectodérmico. Sus variantes con pérdida
de funcion alteran la represion de genes invo-
lucrados en el crecimiento de hueso y cartilago,
lo que a su vez causa: dismorfismos faciales,
braquidactilia, displasia de cadera, talla baja y
cambios en el cabello, unas y dientes. Ademas,
se ha demostrado que el gen TRPST esta invo-
lucrado en la diferenciacién y proliferacion de
condrocitos, mineralizacion 6sea, desarrollo del
foliculo piloso y morfogénesis renal, dentro de
vias que incluyen Sox9/STAT3/Wnt/B-catenina
y PTHrP1o14.

Se han descrito varias entidades en la literatura
en relacion con la alteracion de TRPS1. La mas
significativa en el contexto germinal es el propio
TRPS, que incluye los subtipos 1 y Ill, mientras
que el tipo 1l de TRPS se genera por deleciones
contiguas de los genes TRPST, RAD21 y EXTI.
Conviene aqui distinguir el nivel en el que opera
esa asociacion. En los tumores de mama vy gi-
necolégicos —canceres de mama, carcinomas

INV

serosos de ovario de alto grado y carcinomas de
células claras de ovario— el papel de TRPST es
somatico: se sobreexpresa la proteina en el tejido
tumoral y se utiliza como marcador inmunohis-
toquimico. No hay evidencia de que las variantes
constitutivas con pérdida de funcién que causan
TRPS I incrementen el riesgo de estas neoplasias,
y de hecho TRPS I no figura entre los sindromes
de predisposicion hereditaria al cancer en las
gufas actuales. En el plano tumoral, TRPST se
expresa altamente en el cancer de mama a través
de los subtipos, incluyendo el triple negativo, y
su expresion se ha utilizado tanto como marca-
dor diagnéstico como pronéstico'*'?. Ademas,
TRPS1 es positivo en una alta proporcion de
carcinomas tubo-ovaricos y endometriales por
inmunohistoquimica, por lo que, si solo toma-
mos en cuenta esta variable, puede ser dificil
diferenciarlos de otras lesiones cancerosas?’?'.

Con respecto a los tumores cerebrales, en 2017
Fischer et al. publicaron un estudio en el que
especularon que los cambios en el gen TRPST
podrian ser parte del mecanismo patogenético
de los tumores del SNC, especificamente de los
subependimomas, basandose en los antece-
dentes familiares reportados de los pacientes.
Mediante métodos genéticos, analisis de secuen-
cias de TRPSTy MLPA (Amplificacién de Sondas
Dependiente de Ligandos Multiplex), encontra-
ron variantes en TRPST en un tercio (2 de 6) de
los pacientes con subependimomas esporadicos.
Uno de los pacientes con TRPS tipo | descritos
en ese estudio portaba una variante germinal en
TRPST (c.2183_2184insA), detectada también en
el tejido tumoral; en otro paciente sin variante
germinal, el tumor mostr6 pérdida de heterocigo-
sidad de TRPS1, lo que apoya una contribucién
de TRPS1 —con un posible mecanismo de doble
golpe (germinal mas somatico)— en al menos
un subgrupo de subependimomas. Los autores
sefialaron como limitaciones de su estudio el
pequefo tamafio muestral, dada la rareza del
tumor y del sindrome, y la imposibilidad de
realizar estudios de metilacién en tejido fresco®.
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Posteriormente en 2023, también se publicé
un informe que abordaba una posible relacién
real entre TRPS tipo 1 y el desarrollo de sube-
pendimomas intracraneales. En este, los autores
informan de tres familias no relacionadas con
miembros individuales afectados por TRPS tipo
Iy subependimoma intracraneal documentado,
constituyendo cinco pacientes con TRPS tipo | y
subependimoma. También se ha encontrado una
duplicacién de nucleétidos en el exén 5 (despla-
zamiento del marco de lectura) que conduce a
un codén de parada prematuro en dos de esos
pacientes; se trata de [a misma c.2183_2184insA
descrita por Fischer et al. en el caso germinal de
su serie. Nuestra paciente, en cambio, presenta
una delecion intersticial de unos 632,70 kb que
abarca el gen completo: el sustrato es distinto
en su lesion gendémica, pero funcionalmente
equivalente, ya que también supone la pérdida
total de un alelo y haploinsuficiencia de TRPST.
Esta convergencia entre variantes truncantes con
NMD vy deleciones completas en individuos
no relacionados con TRPS | y subependimoma
sugiere que el verdadero hilo conductor de
la asociacion neurooncoldgica es la haploin-
suficiencia completa de TRPS1, mas que una
variante especifica, y refuerza la hipétesis de
una correlacion genotipo-fenotipo. Dada la baja
prevalencia de ambas entidades, su coincidencia
por azar resulta poco probable®.

En el contexto de la literatura actual, es deba-
tible si deberiamos realizar neuroimdgenes de
rutina en todos los pacientes con TRPS | incluso
en ausencia de cualquier sintoma neuroldgi-
co clinicamente manifiesto. Las razones para
considerar la vigilancia por imagenes incluyen
casos reportados en la literatura y el crecimiento
insidioso del subependimoma, que puede per-
manecer asintomatico durante anos; de hecho,
su descubrimiento incidental suele ocurrir en
una etapa avanzada o en presencia de hidroce-
falia, crisis epilépticas o déficit neurolégico?*?.
Por un lado, volvemos al conflicto éticoy clinico
también con el hecho de que, en la actualidad,
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la relacién costo-rendimiento de estos estudios
de resonancia magnética parece ser no solo mas
baja sino incluso cuestionando los estudios de
cribado para diferentes patologias. Las guias de
practica clinica de GeneReviews sugieren que
el seguimiento neurolégico de TRPS deberia
comprender predominantemente el monitoreo
del desarrollo neurolégico y psicomotor, inclu-
yendo una evaluacién del desarrollo al menos
una vez al afo durante la infancia y la nifez
para descubrir discapacidades o retrasos neuro-
|6gicos. No se indica una revision neuroldgica
especializada en adultos asintomdticos, excepto
en presencia de signos y sintomas neurolégicos'.
En referencia al seguimiento por imagenes, las
recomendaciones de GeneReviews se limitan
a la observacién de la enfermedad esquelética
mientras que no se incluye una recomendacién
para neuroimagenes de rutina a pesar de la falta
de sintomas neurolégicos'. Para establecer una
recomendacién estandarizada, necesitamos
recopilar mas casos y estar a favor de realizar
cohortes prospectivas para pacientes con TRPS
para probar una relacién causa-efecto. Puede
ser recomendable realizar neuroimagenes (reso-
nancia magnética cerebral) en el momento del
diagnoéstico de TRPS | y si hay otros sintomas
neurolégicos inespecificos, incluyendo dolores
de cabeza, cambios motores leves, movimientos
anormales o cambios de comportamiento.

CONCLUSION

Este caso, que registra la concurrencia de un
sindrome trico-rino-falangico tipo | con un sube-
pendimoma intracraneal, se suma a la creciente
evidencia de una posible relacion entre ambos.
Esta asociacion sigue siendo emergente y no
forma parte de las gufas de practica clinica; sin
embargo, los resultados presentes respaldan la
teoria de un factor patogenético comun, presu-
miblemente mediado por una variante en TRPST.
Este caso enfatiza la necesidad de un enfoque
multidisciplinario bien definido, teniendo en
cuenta la vigilancia neurolégica en pacientes
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con TRPS 1, y especialmente cuando se encuen-
tran sintomas neuroldgicos inespecificos.
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