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El síndrome de Silver Russell es una enfermedad genética clasificada como un desorden del 
imprinting con alteraciones genéticas y epigenéticas. Se caracteriza por presentar asimetría 
facial o de los miembros, cara triangular, clinodactilia y retraso del crecimiento 
intrauterino y posnatal. Estos pacientes tienen, además, un mayor riesgo de desarrollar un 
retraso madurativo de leve a moderado. Los hallazgos dermatológicos asociados que se han 
descripto hasta la actualidad son alteraciones de la pigmentación (como máculas café con 
leche e hiperpigmentación difusa con áreas hipopigmentadas escasas y pequeñas) e hiperhi-
drosis. Se presenta una paciente con síndrome de Silver Russell evaluada en nuestro servicio 
de Dermatología. 
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Abstract
Silver Russell syndrome is a genetic disease classified as an imprinting disorder with genetic 

and epigenetic disturbances. It is characterized by asymmetric face or limb-length asymmetry, 

triangular-shaped face, clinodactyly and intrauterine growth retardation together with 

postnatal growth deficiency. These patients are at significant risk for mild to moderate 

developmental delay (both motor and cognitive) and learning disabilities. The associated 

skin manifestations reported are pigmentation disorders (that include café au lait macules 

or diffuse brown pigmentation with a few small hypopigmented areas) and hyperhidrosis. We 

present a patient with Silver-Russell syndrome evaluated at our Dermatology Department.  
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Las máculas café con leche (MCL) son una mani-
festación dermatológica común en la práctica dia- 
ria. Cuando se hallan en forma aislada, no tienen 
un significado clínico; pero cuando son múltiples, 
pueden formar parte de distintos síndromes. Si 
bien la neurofibromatosis tipo 1 es la genodermato-
sis que con mayor frecuencia se asocia a las MCL 
múltiples, existen muchas otras entidades que tam- 
bién pueden presentarlas (Cuadro 1).

1

El síndrome de Silver Russell (SSR) es una enfer-
medad genética clasificada como un desorden del 
imprinting con alteraciones genéticas y epigené- 
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ticas.
2
 Se caracteriza por presentar asimetría facial 

o de los miembros, cara triangular y retraso del 
crecimiento intrauterino y posnatal y puede existir 
también un retraso madurativo de leve a modera- 
do. Desde el punto de vista dermatológico, se lo ha 
asociado principalmente a distintos tipos de alte- 
raciones de la pigmentación: MCL e hiperpigmen- 
tación difusa con áreas hipopigmentadas escasas y 
pequeñas, así como hiperhidrosis.

3
 

Se presenta una paciente con SSR evaluada en el 
servicio de Dermatología del Hospital Alemán.
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Neurofibromatosis tipo 1 

Neurofibromatosis tipo 2 

Síndrome de Mc Cune-Albright 

Síndromes con cromosomas en anillo 

Síndrome de Watson 

Síndrome de Bloom 

Ataxia telangiectasia 

Esclerosis tuberosa 

Síndrome LEOPARD 

Síndrome cardiofaciocutáneo

Síndrome de Legius

Síndrome de Silver Russell 

Cuadro 1. Síndromes que presentan máculas café 
con leche. 

Paciente de sexo femenino, de 2 años y 6 meses de 
edad, sin historia familiar de importancia. Como 
antecedentes personales había tenido un trastorno 
de la maduración placentaria y, aunque el naci- 
miento fue de término, su peso había sido bajo pa- 
ra la edad gestacional (percentilo 10). Al momento 
de la consulta presentaba asimetría facial, erupción 
dentaria retrasada, cuello corto, frente prominente, 
micrognatia, clinodactilia, 3 MCL mayores de 2 cm 
de diámetro y múltiples MCL de menor tamaño. 
Además se observaban otras máculas hipopigmen-
tadas lenticulares en la región inguinal y la raíz de 
los muslos (Figuras 1, 2 y 3). Evidenciaba también 
un retraso madurativo (ausencia de deambulación 
y lenguaje). 
Los estudios complementarios demostraron 
cariotipo normal, acidosis tubular renal, pseudohi-
drocefalia evidente en la resonancia magnética 
cerebral y edad ósea menor de la correspondiente a 
un año. De acuerdo a los hallazgos clínicos y 
estudios complementarios, se arribó al diagnóstico 
de SSR. 

Figura 1. Evolución de la asimetría facial.
Figura 2. Características faciales: cara triangular, frente prominente y micrognatia.
Figura 3. Manchas café con leche.
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Síndrome de Silver Russell

MAYORES

Retardo del crecimiento intrauterino o BPEG (Pc <10)

Crecimiento posnatal retardado o relación peso/altura Pc <3

Perímetro cefálico normal

Asimetría de miembros, cara o cuerpo 

MENORES

Longitud desproporcionada del brazo y antebrazo 

Clinodactilia del 5° dedo

Cara triangular

Frente prominente 

Retraso motor, del habla o cognitivo

Hipoglucemia

Desórdenes alimentarios

Otros hallazgos: historia de infertilidad, reproducción 

CRITERIOS DE APOYO

MCL o cambios de color de la piel

Cuadro 2. Criterios diagnósticos del síndrome de 
Silver Russell.

El SSR fue comunicado inicialmente por Silver et al. 
en el año 1953 y por Russell en 1954.

4
 Desde 1970 se 

denomina a esta entidad síndrome de Silver Ru- 
ssell.

5
 Su prevalencia varía entre 1/50.000 y 1/100.000.

6,7 

El SSR es la expresión de diferentes mutaciones, 
pero las principales son la hipometilación y alte- 
ración del imprinting del cromosoma 11p15 paterno 
(crecimiento fetal y placentario) y la disomía unipa-
rental (DUP) del cromosoma 7 materno.

8

Cabe destacar que para arribar al diagnóstico de 
este cuadro, es necesario el seguimiento de los pa- 

Otros hallazgos: historia de infertilidad, reproducción 
asistida, anormalidades placentarias, macrocefalia re- 
lativa, alteraciones de la conducta, paladar hendido, 
úvula bífida, defectos cardíacos, anormalidades de los 
genitales masculinos, escoliosis, hiperhidrosis, reflujo 
gastroesofágico, otitis media, retraso del cierre de fon- 
tanelas, desórdenes del movimiento, dientes pequeños, 
comisuras labiales hacia abajo, labio superior fino, im- 
plantación baja de las orejas, sindactilia del 2º o 3º de- 
do, camptodactilia, contractura de las articulaciones, 
retraso de la edad ósea y pseudohidrocefalia.

BPEG: bajo peso edad gestacional; MCL: má- 
culas café con leche

Para el diagnóstico definitivo de SSR; los pa- 
cientes deben reunir 3 criterios mayores o 2 
mayores y 1 menor.

cientes en el tiempo, ya que los hallazgos, como en 
este caso, suelen evidenciarse en forma sucesiva. 
Nuestra paciente llegó a la consulta con 3 MCL aso- 
ciadas a otras hipopigmentadas, por lo que ini- 
cialmente el cuadro se interpretó como cutis tri- 
color. Si bien en la consulta inicial ya se observaba 
una leve asimetría facial, ésta, al igual que el retraso 
madurativo, fueron acentuándose a lo largo del 
tiempo. 
Debido a la ausencia de hallazgos clínicos patogno-
mónicos, el diagnóstico resulta un verdadero de- 
safío médico. Si bien algunos rasgos son caracter-
ísticos y habituales, existen otras expresiones clíni- 
cas inespecíficas e inconstantes (Cuadro 2).

9-12 
De 

hecho, Eggermann et al. describieron una forma de 
SSR atenuada.

8 
  

El diagnóstico genético se realiza a través del es- 
tudio de la metilación de IC1 en 11p15.5 y  de la DUP 
7, pero dado que es difícil llevar a cabo estos estu- 
dios de rutina, se han formulado algunos criterios 
clínicos que avalan el diagnóstico (Cuadro 2).

9-12 

Nuestra paciente reunió los criterios y hallazgos 
clínicos necesarios y, así, se arribó al diagnóstico de 
SSR.
El tratamiento de este cuadro es multidisciplinario 
y debe basarse en las manifestaciones particulares 
de cada paciente. En términos generales se acon-
seja la estimulación temprana, el dosaje periódico 
de la hormona de crecimiento y, en aquellos pacien-
tes que presenten hiperhidrosis, se recomienda 
controlar la glucemia a fin de descartar a la hipoglu-
cemia como factor causal.
Los individuos con SSR no tendrían un riesgo au- 
mentado en la incidencia de neoplasias, a pesar de 
que existen algunas descripciones aisladas.

13-15 

Habitualmente los padres y otros miembros de la 
familia no están afectados. El riesgo de que una 
pareja tenga otro hijo con el mismo síndrome no es 
mayor que el de la población general. A su vez, la 
posibilidad de que un paciente con SSR le trans-
mita la enfermedad a su descendencia es baja. Sólo 
hay comunicaciones de casos de herencia auto- 
sómica dominante o mosaicismos. 
En la actualidad, nuestra paciente está en segui-
miento por los servicios de Genética, Neurología, 
Pediatría, Dermatología, Endocrinología y un equi- 
po de estimulación temprana. La terapia de reem-
plazo con hormona de crecimiento está en consi- 
deración.
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