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RESUMEN

Dismorfologia se refiere al estudio de los pacientes con malfor-
maciones congénitas. En este concepto se incluyen también
pacientes con otras alteraciones morfoldgicas que lo hacen
aparecer diferente. En este articulo revisamos los diferentes tipos
de alteraciones que el médico debe reconocer, tanto cualitativas,
como malformaciones, deformaciones, disrupciones y displasias,
como cuantitativas enfatizando la importancia de diferenciar si
éstas constituyen variacién normal, racial o familiar, o son indi-
cadores de una afeccidn genética. Delinearemos la forma de estu-
diar al paciente y los problemas mds frecuentes que dificultan
establecer el diagndstico. Si la malformacion es aislada, de causa
poligénica/multifactorial, es habitualmente el médico tratante
quien establece el diagndstico y otorga asesoramiento genético.
En caso de anomalias multiples, en que hay que determinar su
etiologia especifica, lo recomendable es referir el paciente a un
genetista clinico. Sélo asi se podrd dar asesoramiento genético
responsable ayudando al paciente a lograr su madximo potencial
genéticoy a la familia a tener hijos normales.

Palabras clave: Dismorfologia, malformaciones congénitas, etio-
logia, evaluacion clinica, problemas diagndsticos.

SUMMARY

Dysmorphology refers to the study of patients with congenital
malformations. However, dysmorphology not only includes the
study of birth defects but also the study of patients with other
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anomalies making him/her look different. In this article we review
qualitative abnormalities, such us malformations, deformations,
disruptions and displasias as well as quantitative variations
which may represent normal, racial or familial, variation or be
part of a genetic disorder. We review the study of the patient
and frequent diagnostic problems. If the congenital anomaly is
isolated, non-syndromic, of polygenic/multifactorial etiology,
it is the responsibility of the primary physician to establish the
diagnosis and provide genetic counseling. However, in cases of
multiple anomalies when the physician should establish the
specific etiology, the recommendation is to refer the patient to a
clinical geneticist. The main goal of the evaluation is to determine
the etiology of the abnormalities. Only then can the physician
provide responsible genetic counseling, helping the patient to
achieve his/her maximum genetic potential and allow the family
to have normal children.

Key words: Dysmorphology, congenital malformations, etiology,
clinical evaluation, diagnostic problems.

EL DIAGNOSTICO DISMORFOLOGICO

Dismorfologia (dis=anormal, morfo=forma, estructura) fue el
término acunado por David Smith en los anos sesenta para refe-
rirse en general al estudio de los pacientes con malformaciones
congénitas. Sin embargo, este campo incluye también pacientes
con alteraciones cuantitativas, asimetrias, etc. que hacen
aparecer al paciente diferente. Debemos mencionar que el uso



de la sigla en inglés FLK (por “funny-looking kid”) esta proscrito y
no debe usarse por la connotacién peyorativa que tiene para las
familias. El proposito de este articulo es familiarizar al médico
general con la evaluacion del paciente dismérfico. Revisaremos
las alteraciones cualitativas, como malformaciones, deforma-
ciones, disrupciones y displasias; enfatizaremos la importancia de
detectar alteraciones cuantitativas determinando si éstas consti-
tuyen variaciones normales, raciales o familiares, o si son indica-
dores de una afeccion genética. En caso de anomalias multiples,
determinar si las alteraciones constituyen parte de un sindrome,
una secuencia o de un defecto de campo monotépico o polito-
pico. El concepto de asociacién, inicialmente descrito como un
concepto estadistico, estd cambiando por entidades biolégicas
o sindromaticas al identificarse las alteraciones moleculares
subyacentes. El objetivo principal de la evaluacién es determinar
la etiologia de estas alteraciones. Sélo asf se podra dar asesora-
miento genético responsable.

En la practica clinica, el médico se puede ver enfrentado a tres
tipos de afecciones genéticas:

1) Estructurales, que corresponden al campo de la dismorfo-
logia.

2) Funcionales, como son algunos errores congénitos del
metabolismo, o la presencia de sordera, ceguera, u otra altera-
cién funcional.

3) Un grupo mixto, de reconocimiento relativamente reciente,
en que el mejor ejemplo es el sindrome de Smith-Lemli-Opitz.
Este es un cuadro de malformaciones congénitas multiples
debido a un defecto en el metabolismo del colesterol. En esta
actualizacion revisaremos el enfoque del médico enfrentado
al paciente dismorfico que es ciertamente la situacion mas
frecuente en la practica clinica.

Estd bien establecido que en cualquier pais, cuando la morta-
lidad infantil baja de veinte por mil, las anomalias congénitas
constituyen la primera causa de mortalidad. Si bien general-
mente se acepta una frecuencia de malformaciones congé-
nitas de 3% (NCBDDD, 2014), si uno examina cuidadosamente
a todos los recién nacidos, su frecuencia alcanza aproximada-
mente un 8%. Si se incluyen malformaciones detectadas post-
natal o se incluyen anomalias menores, el porcentaje aumenta
a mas del 15%. Si bien los pacientes dismorficos frecuente-
mente presentan malformaciones severas que afectan mualti-
ples érganos o sistemas y tienen un impacto importante en
la morbilidad y mortalidad infantil, asi como en la familia y
sociedad, su evaluacion diagnéstica es de maxima importancia
para proporcionar consejo 0 asesoramiento genético y prevenir
su recurrencia en la familia. Un diagnéstico correcto es la piedra
angular. Cuando se habla de diagnéstico en genética clinica
nos referimos al diagnéstico etiolégico. No basta el diagnds-
tico fenotipico (como seria el diagnéstico de enanismo, paralisis
cerebral, discapacidad intelectual o multiples malformaciones

congénitas) ni patogénico, como son las secuencias. De aquf
que el autor, en 1994, sugirié el uso de un sistema internacional
de diagnéstico usando a lo menos tres ejes:

1) El diagnéstico fenotipico

1) El diagnéstico patogenético

11D El diagndstico etioldgico. Si éste no estd claro se puede
incluir un cuarto eje con los diagndsticos diferenciales.

Para establecer el diagnéstico habitualmente hay que realizar
una evaluacién completa que incluye historia familiar deta-
llada, historia prenatal, natal, perinatal y postnatal, y un
examen fisico detallado que debe ser objetivo, discriminativo y
completo. Para esto recomendamos ir en orden secuencial. En
el examen fisico debemos determinar el tipo de anomalia, vale
decir, si ésta o éstas son cualitativas, como lo son las malfor-
maciones o disrupciones, deformaciones o displasias, o cuan-
titativas.

Malformaciones son aquellos defectos morfolégicos de un
6rgano, parte de un 6rgano o de una zona mayor del cuerpo,
resultante de un proceso de desarrollo intrinsecamente
anormal. Las malformaciones pueden ser mayores o menores.
Mayores son aquellas con importantes consecuencias médicas,
quirdrgicas o cosméticas. Menores son aquellas sin dichas
caracteristicas aungue a veces tienen cierto impacto cosmé-
tico. En todo caso, las malformaciones menores tienen el
mismo significado sefialando una morfogénesis anormal. Las
malformaciones menores son mas frecuentes, pueden implicar
defectos estructurales severos y frecuentemente constituyen
una clave diagnéstica importante (Tabla 1).

TABLA 1. EQUIVALENCIA ENTRE
MALFORMACIONES MAYORES Y MENORES

MAYORES

MENORES

Paladar fisurado
submucoso
Uvula bifida

Paladar fisurado

Anoftalmia/Microftalmia Coloboma del iris

Onfalocele Hernia umbilical

Microsomia hemifacial Papiloma preauricular

Falange distal del pulgar

Agenesia del radio
anormal

Incisivo central superior

Holoprosencefalia alobar .
Gnico
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Las deformaciones son causadas por fuerzas mecanicas intrin-
secas o extrinsecas, como es lo que ocurre en el pie bot y tienen
mejor pronéstico dado que tienen una mejor respuesta al trata-
miento.

Las disrupciones son a veces dificiles de distinguir de las malfor-
maciones pues pueden producir un fenotipo similar; pero en
este caso son defectos morfolégicos de un 6rgano o parte de
un érgano que resultan de la interferencia al proceso de desa-
rrollo normal. Ejemplo clasico de disrupciones son las bandas
amnidticas. Las disrupciones de origen vascular no son tan infre-
cuentes.

Las displasias son el proceso y la consecuencia de una formacion
u organizaciéon anormal de las células en los tejidos. Displasias
como nevus 0 hemangiomas, son muy comunes.

En dismorfologia, las alteraciones cuantitativas, también
llamadas anomalias menores (existen diferentes clasifica-
ciones y nomenclaturas de acuerdo a diferentes expertos) son
muy comunes (14% a 15% de la poblacion general) y pueden
representar caracteristicas familiares o raciales normales o ser
manifestaciones de afecciones genéticas. De aqui la importancia
de examinar o evaluar a padres, hermanos y otros familiares.
Mientras mas anomalias menores tenga el paciente, mayor es
la probabilidad de que tenga alguna anomalia mayor y por lo
tanto una afeccién genética. Hay que recordar que la mayoria de
los rasgos faciales caracteristicos de muchos sindromes gené-
ticos, por ejemplo el sindrome de Down, son anomalias menores
y no malformaciones. Un elemento diagnostico importante en
dismorfologia estda dado por las asimetrias, desproporcion de
segmentos corporales y crecimiento anormal. De aqui que un
examen fisico apropiado sea tan importante. En general, en
casos de crecimiento global aumentado o disminuido es conve-
niente consultar a un endocrinélogo. Si hay hemihipotrofia
debemos investigar la posibilidad de un mosaicismo; si hay
hemihipertrofia hay que descartar la posibilidad de tumores.

Siel paciente presenta una anomalia aislada como labio y paladar
hendido, defecto del cierre del tubo neural o una cardiopatia
congénita aislada, el diagnéstico es simple y lo mas frecuente
es que sea una alteracion poligénica/multifactorial con un
bajo riesgo de recurrencia. Habitualmente estos pacientes son
manejados por el pediatra general, médico de familia o espe-
cialista, pero si el paciente presenta multiples anomalias congé-
nitas deberfa ser referido a un centro de genética. El genetista
le diagnosticara si las alteraciones corresponden a un sindrome,
secuencia o simplemente a un defecto de campo monotépico
o politépico.

En caso de las secuencias, hay que tratar de determinar la causa
de la anomalia original que desencadend la cascada de anoma-

lias secundarias resultantes de la interferencia del proceso de
desarrollo embrionario. Por ejemplo, en el caso de la secuencia
de Pierre-Robin (micrognatia o mandibula pequefa, paladar
hendido y desplazamiento hacia abajo de la lengua), necesi-
tamos determinar la causa inicial que produjo una hipoplasia
mandibular antes de las nueve semanas de desarrollo intraute-
rino. Sabemos que aproximadamente un tercio de estos casos
son debidos a mutaciones en uno de los genes codificadores de
coldgeno y corresponden a un sindrome de Stickler.

Si bien sindrome (sin = junto; drome = correr) significa mani-
festaciones, sintomas o signos que ocurren juntos y el término
se usa frecuentemente en medicina, como cuando se habla de
sindrome febril, en genética se usa el concepto cuando existe
una causa o etiologia determinada que explica la condicion. El
concepto de asociacion, inicialmente descrito como un concepto
estadistico mas que bioldgico, esta cambiando a medida que
se reconoce la causa de estas blastopatias. Asi por ejemplo, la
asociacion CHARGE es considerada ahora un sindrome debido a
que fue posible determinar era producida por una mutacion en
el gen SEMA3E.

La etiologia de las malformaciones puede ser genética y/o
ambiental. Clasicamente como genéticas se consideraban las
afecciones de causa mendeliana o monogénicas, cromosdmicas
y poligénicas/multifactoriales; y como no genéticas o ambien-
tales a los teratégenos. Estos no sélo incluyen ciertas drogas,
radiaciones, virus, alcoholismo, sino incluyen también condi-
ciones maternas como la diabetes. Sin embargo, en los ultimos
30 anos, ademas de estas etiologias clasicas se han reconocido
nuevas, no tradicionales, como los sindromes de genes conti-
guos, los debidos a mutaciones dinamicas (como el sindrome
del X-Fragil), a mecanismo epigenético, herencia trialélica,
mitocondrial, entre otras.

A pesar de los avances tecnolégicos y los nuevos examenes de
laboratorio disponibles, incluyendo microrrays, secuencia exénica,
y, en un futuro muy cercano, secuencia de todo el genoma, una
buena evaluacién clinica continda siendo lo mas importante en
la evaluacién diagnéstica. Ciertamente estos nuevos examenes
junto con confirmar la etiologia, estan comenzando a cambiar las
descripciones cldsicas de algunos sindromes.

El conocido pediatra-hematélogo Frank Oski, quien falleciera en
1996, describié cuatro formas de establecer el diagnéstico:

1) Reconocimiento de las caracteristicas clinicas, ya sea por el
fendmeno gestaltico o asociaciéon de anomalias.

2) A través de una hipdtesis diagnéstica.

3) El uso de algoritmos.

4) Lo que él denominara “testing the universe” que se refiere
a tratar de establecer un diagnéstico haciendo todo tipo de
examenes con la esperanza de que alguno de ellos revele



el diagnostico. Si bien una buena cantidad de sindromes
dismarficos son facil e inmediatamente diagnosticados por
sus evidentes caracteristicas fenotipicas, sea por el fenémeno
gestaltico o asociacion, la mayoria de los pacientes dismor-
ficos requiere una detallada evaluacion clinica siguiendo una
hipétesis diagnéstica como el Dr. Oski senalara. En diferentes
publicaciones de textos nacionales (ver referencias) asi como
en la revista Médico Interamericano, hemos enfatizado la
importancia de una adecuada y completa historia familiar,
prenatal, natal, perinatal y postnatal, asi como de un deta-
llado examen fisico. En algunos de esos capitulos hemos
incluido algunos acronimos creados para ayudar a una evalua-
cion mas completa. El examen dismorfolégico de la cara,
manos y pies, incluyendo el estudio de los dermatoglifos,
ha demostrado ser de la mayor importancia y rendimiento.
El analisis de los dermatoglifos que consiste en el estudio
de los surcos epidérmicos y los patrones que forman en los
dedos, palmas, ortejos y planta de los pies, no s6lo permite
establecer algunos diagnésticos como el sindrome de Down,
sino con frecuencia sugieren la existencia de una alteracion
cromosémica (Tabla 2), un posible mosaicismo, o la presencia
de algun sindrome especifico. Esta evaluacion, siguiendo
una hipoétesis diagndstica, es lo que se debe ensenar en las
escuelas de medicina. En dismorfologia sélo ocasionalmente
usamos algoritmos clinicos, y siempre, siguiendo al Dr. Oski,
desaconsejamos a los médicos el solicitar en forma indis-
criminada exdmenes con la esperanza de que alguno les dé
el diagnéstico. Esta practica inapropiada de establecer un
diagnéstico es un factor importante que contribuye al exce-
sivo costo de la medicina en estos dias. Dependiendo de la
sospecha diagnéstica especifica se debera elegir qué tipo
de examen citogenético, molecular o metabdlico se debera
solicitar para confirmar la sospecha diagnéstica. Obviamente,
previo a solicitar exdmenes genéticos, se deben efectuar
consultas a los diferentes especialistas que estén involu-
crados, solicitar radiografias u otros examenes especificos

habituales, con la finalidad de tener una completa descrip-
cion del fenotipo. La revision de libros (como el conocido y
popular libro original de David Smith), revistas de la especia-
lidad y programas de diagnostico computarizado como son
el London Dysmorphology Data Base (LDDB) o el Pictures
Of Standard Syndromes and Undiagnosed Malformations
(POSSUM) creado en Australia, son de uso frecuente en
muchos paises. Sin embargo, con el advenimiento de Internet,
el acceso gratis a base de datos y publicaciones de excelente
calidad como OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
creado por Victor A. McKusick en Johns Hopkins y actualizado
diariamente, y GeneTest/GeneReviews, dirigido por Roberta
Pagon, Universidad de Washington en Seattle, en los ultimos
anos no hay practicamente limitaciones para una exhaustiva
bldsqueda diagnoéstica. Es interesante que en la actualidad,
con la posibilidad de “googlear”, hay muchas familias que
llegan a las consultas para una evaluacién genética y ya han
establecido o sospechado el diagnéstico correcto. Reciente-
mente ha aparecido un programa, FACE2GENE, que usando
Internet, permite el andlisis dismorfolégico facial gratuito
usando fotos de pacientes. S6lo se requiere el registro previo
del médico. El programa instantdneamente detecta y define
los rasgos dismorficos y sugiere posibles diagnésticos.

A pesar de realizar un buena y completa evaluacién clinica, no
siempre se logra establecer el diagnéstico. Esto es debido a que
pueden existir diversos problemas.

PROBLEMAS PARA ESTABLECER EL DIAGNOSTICO

Si consideramos que muchisimas enfermedades genéticas y
sindromes son raros; que no existen rasgos especificos o patog-
nomaonicos que permitan un diagnéstico directo; que existe
gran heterogeneidad genética y variabilidad clinica; que las
manifestaciones pueden aparecer a lo largo de la vida; que los
nuevos examenes moleculares ademds de caros tienen limita-

TABLA 2. PRINCIPALES HALLAZGOS SUGERENTES DE ABERRACION CROMOSOMICA

T)Retrasoorestricciéndelcrecimientointrauterino/Recién
nacido pequeno para la edad gestacional

2) Retraso del crecimiento postnatal / Falla para ganar peso

3) Retraso del desarrollo psicomotor / Retraso intelectual

4) Presencia de malformaciones congénitas

5) Presencia de rasgos dismérficos

6) Alteraciones neurolégicas

7) Anomalias dermatoglificas*

* En la reunion anual de la Sociedad de Genética Humana Americana de
1997, Lacassie y Stahls presentaron cémo la ausencia de los triradios basales
a, b, 6 d, en presencia de varios de los hallazgos enumerados en esta tabla,
indican una chance de aproximadamente 50% de encontrar una pequefia
anomalia cromosdmica que pudiera no haber sido detectada incluso con un
estudio cromosdmico de alta resolucion (550 bandas o mas); y en la reunion
anual de 2009, Lacassie, Myrtle y Sathyamoorthi, presentaron el trabajo
"Hand Dysmorphology: Dermatoglyphics — A neglected clue to suspect
microdeletions.” En este estudio se reportd un 36% de anormalidades versus
un 7% de la literatura. La sensibilidad y especificidad de los rasgos estudiados
fue la siguiente: ausencia de triradio axial (0.05y 0.97); presilla distal en zonas
interdigitales 2, 3 y 4 simultdneamente (0.07 y 0.98); ausencia del triradio
“d" (0.11y 0.92); triradio axial distal (t") (0.17 y 0.89); recuento total de surcos
digitales muy alto o muy bajo (0.21 y 0.86); pliegues palmares anormales
(032.y 0.81); terminacion de lineas principales muy transversales o verticales
(0.32 'y 0.75). Con la presencia de mas de 4 de estos hallazgos 100% de los
pacientes presentaban una alteracion. Este estudio no incluyd pacientes con
sindrome de Down, trisomias 13 o 18 facilmente reconocibles clinicamente y
que tienen dermatoglifos caracteristicos que permiten su diagndstico.
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ciones, etc., es posible entender que establecer el diagndstico
certero no sea facil. Ademas, hay una serie de otras situaciones
que dificultan establecer el diagndstico etiolégico. En 1994 el
autor fue invitado al Congreso Latinoamericano de Genética
Humana en México. Alli presentd una clasificacién de problemas
para determinar un diagnoéstico. En esta primera clasificacion
reconocimos problemas debidos al observador, al paciente, a la
enfermedad genética y al ambiente. Sin embargo, en 2009 con
los avances de los examenes genéticos, agregamos un quinto
grupo de problemas que son debidos a la informatica. Es muy
importante que los pediatras y médicos generales estén cons-
cientes de la existencia de estos diferentes problemas para esta-
blecer el diagnéstico.

El primer grupo de problemas es debido al observador.
No es infrecuente que se cometan mas errores por evaluacion
incompleta que por falta de conocimiento. Con frecuencia el
paciente no ha tenido un examen completo. Hay dos areas
del cuerpo que habitualmente proporcionan las claves diag-
nésticas mas importantes: la cara y las manos. Sin embargo,
con frecuencia, la evaluacion de las extremidades se limita
a observar los pliegues palmares de flexién ignorando otros
elementos diagnosticos. Frecuentemente tampoco es exami-
nada el drea de los genitales. Otro problema comun es la
subjetividad. Por ejemplo, con frecuencia se reportan orejas
0 pabellones auriculares de insercién baja, sin embargo, el
examen objetivo muestra que éstas no estan bajas sino poste-
riormente rotadas o son displasticas. Indudablemente la
capacidad del observador esta directamente relacionada a su
conocimiento y experiencia.

El segundo grupo de problemas de diagnéstico se debe
al paciente o a la familia. Ocasionalmente hay pacientes que
proporcionan informacién incompleta o equivoca. Debemos
estar conscientes de la posibilidad de paternidad falsa. Es
importante también evaluar la presencia de dismorfias en
otros miembros de la familia. Con frecuencia los padres tratan
de justificar los diferentes rasgos dismarficos del paciente
como rasgos familiares. Ocasionalmente los pacientes pueden
presentar, en coincidencia, dos o mas condiciones genéticas
de forma simultanea y esto indudablemente dificulta el diag-
nostico. Histéricamente hemos considerado en este grupo de
problemas a los mortinatos o mortineonatos. Sin embargo,
este grupo de pacientes en la actualidad puede no constituir
un mayor problema de diagndstico si se tiene la precaucion de
extraer ADN para futuros estudios genéticos, si fuesen nece-
sarios.

El tercer grupo de problemas de diagnéstico es debido
a la enfermedad genética. Este problema ha sido el mas
prevalente e importante en la literatura médica en los Ultimos
sesenta anos. La heterogeneidad genética existe en muchi-

simas condiciones. Diferentes genes, a veces con diferentes
patrones de herencia, pueden producir un fenotipo similar.
En la actualidad reconocemos la importancia de la interaccion
entre genes asi como el fenémeno epigenético. Por epigené-
tica se entiende el estudio de cambios heredables en la expre-
sion génica o en el fenotipo celular causado por diferentes
mecanismos sin cambiar la secuencia de ADN. Ejemplo de
tales cambios podrian ser metilacién del ADN, deacetilacion
de histonas, etc., que suprimen la expresion del gen sin alterar
su secuencia. En la actualidad se entiende mejor el pleiotro-
pismo, o como un gen puede afectar diferentes estructuras en
el organismo. Esto también tiene que ver con la variabilidad
clinica. No todos los sindromes presentan el cuadro caracte-
ristico. Abiotropismo es el término que indica que no todas
las enfermedades genéticas son congénitas, es decir son
evidentes al nacer; algunas pueden aparecer a lo largo de la
vida ya sea a edades especificas o variables. Por otra parte,
condiciones ambientales pueden simular herencia mende-
liana, simulando una herencia autosémica dominante o rece-
siva. Como se mencionara, en los Ultimos treinta anos se ha
reconocido la importancia de patrones de herencia no tradi-
cionales. También necesitamos estar conscientes de la posi-
bilidad de estar frente a un mosaicismo gonadal que podria
explicar por qué algunos padres normales pueden tener dos
0 mas hijos afectados con la misma enfermedad autosémica
dominante.

El cuarto grupo de problemas de diagnéstico es debido
al ambiente. Esta idea naci6 hace mas de treinta afos
trabajando en el INTA, especialmente en la Unidad Metabo-
licay en el Centro Normativo Macul de CONIN. Ahi recono-
cimos la existencia de muchas enfermedades genéticas que
estaban ocultas bajo el diagnéstico de desnutricién. Cuando
familias de buen nivel socioeconémico tienen un nino que
presenta retraso del crecimiento o del desarrollo psico-
motor, el pediatra rapidamente refiere el nifo al neurélogo,
genetista u otro especialista; mientras que cuando el mismo
paciente nace en un ambiente deprivado, el retraso se atri-
buye a factores nutricionales o ambientales. En este grupo
incluimos también limitaciones para realizar algunos estu-
dios, especialmente los nuevos estudios moleculares. Hay
muchos examenes que se realizan sélo en algunos labora-
torios de Estados Unidos, Europa o algun otro pafs. También
es importante mencionar como el alto costo de algunos de
estos exdmenes es, con frecuencia, un factor limitante para
establecer un diagnéstico etiolégico.

El quinto grupo de problema de diagnéstico es el
debido a la informatica; es importante considerar que, a
pesar de los avances en este campo, adn existen problemas
con la interpretacién de algunos resultados. El incompleto
conocimiento de la correlacion entre fenotipo y genotipo es



un problema practico con el cual en la actualidad nos enfren-
tamos a diario. Esperamos que con la experiencia que rapida-
mente se estd acumulando y que debiera darse a conocer en
congresos y publicaciones de la especialidad, esta situacion
mejore, permita establecer un alto porcentaje de diagnoés-
ticos etiolégicos y deje de constituir un problema de diag-
nostico como es en la actualidad.

Articulo dedicado al destacado cientifico, pediatra y visionario,
profesor, jefe, mentor y amigo, Dr. Fernando Monckeberg

Barros, quien en 1966, hace casi 50 afnos, me mostré el futuro
de la pediatria, la importancia de la genética y como el estudio de
las manos podia ayudar a establecer ciertos diagndsticos. Agra-
dezco al Dr. Monckeberg el haberme senalado un camino nuevo,
extraordinariamente interesante, lleno de desafios pero pleno de
realizaciones.
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