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Resumen:

El sindrome de Mowat-Wilson es un trastorno genético raro caracterizado por presentar
manifestaciones clinicas que afectan diversos sistemas y érganos. En 2025 se reportd el primer
caso de este sindrome en Santander, Colombia; se trata de un paciente masculino de 2 afios y
9 meses, con antecedentes de hipospadias y criptorquidia. En su primer mes de vida, fue
diagnosticado con enfermedad de Hirschsprung y retraso en el neurodesarrollo. A los 10
meses, se confirma el diagndstico del sindrome a través de un estudio de exoma trio que
identifica una variante patogénica de novo en el gen ZEB2. Posteriormente, a los 21 meses, fue
diagnosticado con epilepsia de dificil control. El manejo clinico incluyé diferentes
intervenciones quirdrgicas, tratamiento de complicaciones y seguimiento especializado por
los servicios de endocrinologia y neurologia, entre otros. La identificacién temprana de las
caracteristicas clinicas puede mejorar significativamente el prondstico y la calidad de vida del
paciente.

Palabras claves: enfermedad de Hirschsprung; epilepsia; cardiopatia congénita; hipospadias; sindrome
de Mowat-Wilson; enfermedades raras.
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Abstract:

Mowat-Wilson syndrome is a rare genetic disorder characterized by clinical manifestations affecting multiple systems and
organs. In 2025, the first case of this syndrome was reported in Santander, Colombia; the patient was a 2-year-and-9-month-
old male with a history of hypospadias and cryptorchidism. During the first month of life, he was diagnosed with Hirschsprung
disease and neurodevelopmental delay. At 10 months of age, the diagnosis was confirmed through trio exome sequencing,
which identified a de novo pathogenic variant in the ZEB2 gene. Subsequently, at 21 months of age, he was diagnosed with
drug-resistant epilepsy. Clinical management included multiple surgical interventions, treatment of associated complications,
and specialized follow-up by endocrinology, neurology, and other services. Early identification of clinical features may
significantly improve patient prognosis and quality of life.

Keywords: Hirschsprung's disease; epilepsy; congenital heart defects; hypospadia; Mowat-Wilson syndrome; rare disease.

Introduccion Aunque no se ha establecido claramente si la
esperanza de vida es reducida en estos individuos, se
han documentado casos de supervivencia hasta la
edad adulta, sugiriendo que lalongevidad es posible.
Sin embargo, la falta de pruebas genéticas
avanzadas en adultos con discapacidad podria llevar
a que estos estén subrepresentados en los
informes’.

El sindrome de Mowat-Wilson (SMW) es una rara
enfermedad genética causada por variantes
patogénicas en el gen ZEB2. Actualmente, se describen
mas de 350 casos reportados con una incidencia
estimada de 1 por cada 70 000 nacidos vivos'. La
relacion hombre: mujer es aproximadamente 1,4:1, y
aunque el sindrome se ha identificado en diversas

poblaciones étnicas, sus rasgos clinicos parecen ser En Colombia, segin el registro de Personas con
consistentes entre ellas’. Enfermedades Huérfanas, consultado en la bodega
de datos del SISPRO el 5 de agosto de 2024, hay un
total de quince casos reportados desde 2011,
ninguno de estos en el departamento de Santander.
El objetivo de este articulo es presentar el primer
caso registrado en Santander, Colombia, en el afio
2025, correspondiente a un paciente con SMW que
presentd inicialmente hipospadias y criptorquidia,
posteriormente, EH y compromiso neuroldgico por
retraso motor y epilepsia.

Entre las caracteristicas clinicas mds comunes se
encuentran la enfermedad de Hirschsprung (EH),
alteraciones genitourinarias, cardiopatias congénitas,
alteraciones en la estructura del sistema nervioso
central y facies distintivas®. Esta ultima se caracteriza
por hipertelorismo, cejas anchas con curvatura medial,
columela baja, mentén prominente o puntiagudo,
expresion facial con la boca abierta y I6bulos de las
orejas elevados con una depresién central®.

Uno de los mayores desafios es el diagndstico
diferencial del SMW. Deben considerarse otros Presentacion de caso
sindromes con caracteristicas similares, como el
sindrome de Angelman y el sindrome de Goldberg-
Shprintzen (GHOSTS)*>. Ademas, dado que muchas de
las anomalias congénitas observadas en el SMW pueden
presentarse de forma aislada en individuos, que de otro
modo, son normales, otros diagndsticos diferenciales
incluyen el sindrome de CHARGE y el sindrome de Smith-
Lemli-Opitz.

Paciente masculino, producto de primera gestacidn,
con antecedentes perinatales de madre con
hipotiroidismo subclinico tratado y deficiencia de
proteina S, controlada con heparina de bajo peso
molecular. A la semana 20 de gestacion se detectd
hidronefrosis y dilataciéon pieloureteral bilateral
fetal. Nacié a término, a las 38,2 semanas, con
adaptacién espontanea, puntaje APGAR de 7 al
En cuanto al prondstico, la literatura médica reporta minuto y de 9 a los 5 minutos, peso de 3085 gramos
que los pacientes con SMW y EH suelen enfrentar y talla de 49 cm. Sin embargo, ante el hallazgo de
complicaciones quirdrgicas inmediatas y, con hipospadias coronal y criptorquidia izquierda, es
frecuencia, requieren mudiltiples intervenciones. trasladado a hospitalizacién.
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Se realizé una ecografia renal que confirmé la
presencia de dilatacién pielocalicial derecha vy
dilatacion pélvica izquierda. En relacién con
hipospadias, se realiza una primera valoracién por
endocrinologia pediatrica, en la cual se confirmaron
niveles de testosterona adecuados para la edad. Los
niveles de 17-hidroxiprogesterona iniciales se
encontraron elevados; sin embargo, la confirmacién
posterior descartd hiperplasia suprarrenal congénita
por déficit de 21-hidroxilasa, y los niveles de
dehidroepiandrosterona no sugirieron déficit de 3B-
hidroxiesteroide deshidrogenasa (Tabla 1). Se decidié
dar continuidad al seguimiento diagndstico vy
terapéutico ambulatoriamente.

Tabla 1. Laboratorios de estudio hormonal del recién
nacido.

Resultados por
. edad de vida Valor de
Estudio realizados referencia
4 dias 1mes
Testosterona , ) 400
total (ng/dL) 39 >4
A 0,3 - 20,3
(mUl/mL)
DHEA
- o] 26-38
(ng/dL) 33 365
DHEAS ) 67 s11
(ng/dL)
170HP 22,59 3 <10
(ng/mL)
Aldosterona i 65,8 5-90
(ng/dL) ’
ARP - 580 235-3700
(ng/dL/h)
ACTH - 34,64 9-52
(pg/mL)
Cortisol 8 a. m.
(mcg/dL) ] 8 2523

*LH: hormona luteinizante. *DHEA: dehidroepiandrosterona.
*DHEAS: dehidroepiandrosterona sulfato.

*170HP: 17-hidroxiprogesterona. *ARP: actividad de renina
plasmadtica. *ACTH: hormona adrenocorticétropa

Fuente: autores

Alos 21 dias de vida, requirié una nueva hospitalizacion
debido a una distensién abdominal persistente y a la
identificacion de pérdida de peso durante el
seguimiento de control por pediatria. Ante la sospecha
de obstruccidon intestinal, se realizaron estudios de
imagen que confirmaron la presencia de megacolon
(Figura 1). Laradiografia de colon por enema evidencié
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una disminucién del didmetro de la ampolla rectal,
con una zona de transicion de aproximadamente
18,3 mm, junto con distensién de las asas proximales,
sugiriendo EH.

A.

Figura 1. Radiografia de abdomen simple. A) Imagen
anteroposterior B) Imagen lateral

Fuente: autores

Se establecié un manejo inicial con suspension de la
via oral y colocacién de una sonda orogdstrica para
drenaje, junto con soporte de nutricién parenteral.
No obstante, el paciente presenté deterioro clinico,
con aumento de la distensién abdominal, fiebre,
leucocitosis y anemia, requiriendo transfusidn,
ademds de un episodio de desaturacidn que necesitd
ventilacion mecanica. Ante la sospecha de
enterocolitis, se llevéd a cabo una laparotomia de
urgencia, donde se encontr6 megacolon e
hipertrofia de toda la pared intestinal; se realizd
colostomia y biopsia de colon sigmoide, la cual
confirmd el diagndstico de EH.

Durante la primera semana postoperatoria, se
observé una mejoria clinica con resoluciéon de la
fiebre y logro de la extubacién. Sin embargo,
posteriormente  presentd una nueva falla
ventilatoria con diagndstico de neumonia asociada a
la atencién en salud, por lo cual recibiéd un nuevo
esquema antibidtico. Adicionalmente se identificd
una cardiopatia congénita consistente en
comunicacién interauricular (CIA) tipo ostium
secundum de 5,3 mm, con shunt de izquierda a
derecha y dilatacién de la auricula derecha, que
requirié manejo anticongestivo con enalapril a dosis
de 0,11 mg/kg/dia e hidroclorotiazida a dosis de 1
mg/kg/dia. La evolucién posterior fue favorable y se
definid egreso médico a los 3 meses de vida.
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Durante el  seguimiento  ambulatorio  por
endocrinologfa, cardiologia, nefrologia y urologfa,
entre los 4 y 9 meses de edad, se identificd retraso en
el neurodesarrollo asociado a hipotonia generalizada.
Adicionalmente, se observd la evolucién hacia un
fenotipo distintivo, el cual no era identificable al inicio
del cuadro, caracterizado por frente alta y prominente,
cejas grandes que progresivamente se tornan mas
escasas, hipertelorismo, ojos grandes y hundidos,

[6bulos de las orejas grandes y elevados con una
depresidn central, nariz en silla de montar con punta
redondeada y prominente, columela prominente,
boca abierta con labio superior en forma de “M”, y
un mentén prominente, triangular y puntiagudo
(Figura 2). Ante estos hallazgos, se considerd la
posibilidad de microdelecién o microduplicacidn,
como el sindrome de Smith-Magenis, por lo cual se
realizé hibridacién gendmica, cuyo resultado fue
normal (Tabla 2).

Figura 2. Fenotipo caracteristico del paciente segiin edad: A) 3 meses de edad. B) 9 meses de edad. C) 12 meses

de edad. D) 24 meses de edad

Fuente: autores

Alos 9 meses de edad, ingresé de manera programada
para descenso abdominoperineal y cierre de
colostomia. Presentd un postoperatorio inmediato
favorable, con tolerancia a la extubacién e inicio de
nutricion parenteral programada. Sin embargo, a los 2
dias del postoperatorio presentd distensién
abdominal, desaturacidn, fiebre y secrecién purulenta
por la herida quirdrgica, por lo que requirié una nueva
intervencién mediante laparotomia exploratoria, que
evidencié obstruccién por bridas. Fue necesario el
escalonamiento antibidtico, sin lograr respuesta clinica
adecuada, razén por la cual se realizé un panel
respiratorio que documentd infeccién por SARS-CoV 2
asociada a sindrome de respuesta inflamatoria
sistémica. Con el manejo instaurado, la evolucién
mostré mejoria en las condiciones generales,
resolucidon progresiva de la dificultad respiratoria y
estabilidad hemodinamica, por lo que, tras un mes de
hospitalizacidn, se indicé egreso.

Dando continuidad en seguimiento ambulatorio por
endocrinologia pedidtrica, ante la presencia de
hipospadias, EH y cardiopatia, asociada a retraso global
del neurodesarrollo con hipotonia generalizada, se
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considerd la posibilidad de SMW, sindrome de Pitt
Hopkins y sindrome de megacolon de Goldberg-
Shprintzen. Con el fin de establecer diagndstico
definitivo, se realizé un exoma trio, el cual confirmé
el diagndstico de SMW mediante la identificacion de
una variante patogénica heterocigota c.980C>A
(p.Ser327Ter) en el gen ZEB2 (Tabla 2). Ante este
resultado, el paciente fue derivado a genética para
asesorfa y continuidad del manejo interdisciplinario.
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Tabla 2. Laboratorios de estudio genético.

Estudio Resultados
Cariotipo en 25 metafases 46,XY
Normal

Andlisis de hibridacién gendémica

comparativa arr(1-22)x2(X,Y)X1

Exoma trio

Variante patogénica c.980C>A (p.Ser327Ter) en heterocigosis en el gen ZEB2
del paciente, sin identificacién de variante patogénica en progenitores.

Fuente: autores.

A la edad de 1 afio y 9 meses, presentdé su primer
episodio convulsivo, asociado a sindrome febril, con
movimientos cldnicos de las cuatro extremidades con
una duracién de 10 minutos, motivo por el cual requirié
ingreso intrahospitalario. Durante la hospitalizacidn se
ampliaron los estudios diagndsticos, incluyendo
tomografia  cerebral simple, que evidencid
anormalidades del sistema nervioso central (Figura 3).
La videotelemetria se encontrdé gravemente anormal,
con evidencia de actividad de puntas y ondas agudas
de predominio en regién temporo-occipital izquierda,
con un patrén de hemihipsarritmia. Se instauré manejo

inicial con acido valproico a dosis de 37 mg/kg/dia, sin
embargo, un mes después presentd una nueva crisis
de aproximadamente 30 minutos de duracién, con
evento de ausencia y evento clénico de hemicuerpo,
por lo que se adiciond al manejo levetiracetam a
dosis de 90 mg/kg/dia. Posteriormente, sin lograr
control adecuado de las crisis, presentando
aproximadamente tres episodios convulsivos de
predominio nocturno, se afiadié topiramato a dosis
de 5 mg/kg/dia, sin observar mejoria clinica, lo que
hizo necesario adicionar lacosamida a dosis de 3
mg/kg/dia. Finalmente, ante la persistencia de
convulsiones, se complementd el manejo con dieta
cetogénica.

Figura 3. Hallazgos de tomografia craneal simple. Disgenesia del cuerpo calloso (flecha), persistencia del cavum
pellucidum (asterisco), colpocefalia (triangulo), hiperintensidad de sustancia blanca.

Fuente: autores.

A los 13 meses de vida, es llevado a una nueva
intervencion quirdrgica, en la cual se realizd
eventrorrafia y dilataciéon anal como parte del
procedimiento Duhamel para la correcciéon del
megacolon. Posteriormente, a los 2 afios de vida, se
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llevd a cabo la reconstruccion del hipospadias y la
orquidopexia izquierda. Como complicaciones
tempranas presentd una convulsién postoperatoria
y una infeccién del sitio quirdrgico, lo que requirié
una nueva hospitalizacién.
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Actualmente, a sus 2 aflos y 9 meses, el paciente
presenta evolucién favorable y se encuentra en
seguimiento multidisciplinario (Tabla 3).

Cuenta ademas con una hermana de 1 afo de edad,
en buen estado de salud.

Tabla 3. Seguimiento de comorbilidades segtin sistema y su tratamiento actual.

Sistema Evaluacion clinica Tratamiento actual
- .. Levetiracetam, topiramato,
. . Crisis Unicamente en . .
Epilepsia - . lacosamida, dieta
relacién con cuadro febril. (.
, cetogénica
Neurologia Terapia fisica
Retraso global del Marcha con apoyo, duplica pia . .
/ fonoaudiologia y terapia
neurodesarrollo. silabas. .
ocupacional.

Enfermedad de

Gastrointestinal .
Hirschsprung

No hay estrefiimiento. -

Criptorquidia izquierda

Testiculo palpable en bolsa
escrotal.

Genitourinario Hipospadias

Meato glandular amplio con
miccién adecuada.

Seguimiento por urologia
pediatrica.

Dilatacion pielocalicial

Se mantiene estable en
ecografia.
No microalbuminuria.

Seguimiento por nefrologia
pediatrica.

Cardiologia Cardiopatia congénita

Cierre espontdneo de CIA. -

Riesgo de coloboma,
anomalia de Axenfeld y
cataratas.

Oftalmoldgico

Normal

Seguimiento por
oftalmologia.

Crecimiento Talla baja intrinseca

Talla para la edad en -2.2 DE
por OMS.

Seguimiento por
endocrinologia.

*CIA: Comunicacion interauricular. *DE: Desviaciones estandar. *OMS: Organizaciéon Mundial de la Salud.

Fuente: autores.

Discusion

El SMW es una enfermedad genética rara, con una
prevalencia probablemente subestimada debido al
bajo indice de diagndstico®. Es causado por deleciones
heterocigotas en 2qg22 o por variantes patogénicas
heterocigotas en el gen Zinc finger E-box-binding
homeobox-2 gene (ZEB2), previamente denominado
ZFHX1B > %5 . La mayoria de los casos reportados son
de novo, lo que sugiere un bajo riesgo de recurrencia
familiar, sin embargo, se han reportado casos
excepcionales de recurrencia en hermanos,
posiblemente debido a mosaicismo paternal en lalinea
germinal® °.

El gen ZEB2 se localiza en el locus 2g21-q23, abarca
aproximadamente 70 kb y estd compuesto por 10
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exones y 9 intrones. Codifica para la proteina SIP1
(Smad interacting protein 1, SMADIP1)’. Esta proteina
se expresa durante el periodo de la embriogénesis y
desempefia un papel fundamental en el desarrollo
embrionario, al participar en la formacion de las células
de la cresta neural, el sistema nervioso central, el
desarrollo de linea media, la septacién cardiaca y los
precursores del sistema nervioso entérico’. Esto
explica el amplio espectro fenotipico observado enlos
pacientes, con una combinacion de déficit
multiorgdnico y penetrancia variable®. No obstante,
aquellos con deleciones de mayor tamafio suelen
manifestar un cuadro clinico mas severo®.
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En nuestro paciente se identific6 la variante
heterocigota c.980C>A (p.Ser327Ter) en el gen ZEB2,
una variante nonsense que introduce un coddn de
parada prematuro y conduce a la produccién de una
proteina truncada. Esta variante ha sido previamente
registrada en la base de datos ClinVar como asociada
al SMW y clasificada como patogénica, lo que respalda
su relevancia clinica’>. Hasta la fecha, se han
documentado mas de 110 deleciones o variantes
patogénicas en pacientes con un fenotipo tipico de
SMW, siendo la mayoria de ellas deleciones completas
o mutaciones de parada, lo que sugiere que la
haploinsuficiencia constituye el principal mecanismo
patogénico de esta entidad® °. En conjunto, estos
hallazgos apoyan el diagndstico molecular en

nuestro paciente y amplian el espectro genotipico
asociado al SMW.

El fenotipo facial caracteristico del SMW constituye
un hallazgo constante, con una progresiva definicién
y mayor expresion clinica conforme avanza la edad”
8191 En contraste, el resto de las manifestaciones
clinicas muestra una considerable variabilidad
interindividual™®. Si bien la hipospadias, la EH, la
criptorquidia y la ectasia pielocalicial presentan una
frecuencia variable en los pacientes con SMW, su
coexistencia en este caso particular representé un
elemento clave para el establecimiento del
diagndstico (Tabla 4).

Tabla 4. Caracteristicas clinicas del sindrome de Mowat-Wilson segun frecuencia.

Caracteristica clinica Frecuencia aproximada Presente en el paciente
Fenotipo facial caracteristico 90 % X
Convulsiones 79 % X
Microcefalia 78 %

Hipospadias en varones 60 7%

Defectos cardiacos congénitos 58 %

Hallazgos esqueléticos 50 %

Baja estatura 46 % X
Enfermedad de Hirschsprung 57 % X
Criptorquidia en varones 417% X
Anomalias renales 25% X
Anomalias estructurales oculares 10%

Estenosis pildrica 7%

Anillo de la arteria pulmonar 3%

Fuente: GeneReviews [Internet]”.

El diagndstico temprano de esta asociacidon es
fundamental, ya que manifestaciones clinicas mds
graves como la epilepsia suelen presentarse de
manera tardia, con una edad media de inicio de 14,5
meses (rango: 1 mes a 11 afios), y aproximadamente el
25,9 % de los casos puede ser refractario al tratamiento
farmacoldgico> ". Inicialmente, las crisis epilépticas
suelen asociarse a episodios febriles, con
electroencefalogramas normales”, lo que puede
retrasar la derivacién y el manejo oportuno desde el
area de neurologia.
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En el caso que presentamos, el diagndstico permitid
iniciar tratamiento de forma mds temprana; si bien la
respuesta inicial fue limitada, actualmente se ha
logrado un adecuado control de las crisis. Asimismo,
la implementacién temprana de terapias de
rehabilitacién ha favorecido la progresién en los
hitos del desarrollo, incluyendo alimentacidn asistida
y bipedestacion, a diferencia de otros casos
reportados en los que no se alcanza Ila
independencia funcional >.



Garcia-Gutierrez JD, Ayazo-Mass MJ, Sarmiento-Ramoén MP

Med.UIS. 2026;39(1):65-74

Algunos estudios sugieren que la respuesta al
tratamiento puede ser mds favorable durante la
adolescencia o la adultez* 3 ™.

En el caso descrito, la tomografia axial computarizada
(TACQ) evidencid alteraciones concordantes con las méas
frecuentemente reportadas en la literatura, en
particular a nivel del hipocampo, junto con dilatacion
ventricular y alteraciones en la sefial de la sustancia
blanca. Garavelli et al.” analizaron la neuropatologia de
54 pacientes con SMW y demostraron que el 96 %
presentaba anomalias en la resonancia magnética
cerebral, siendo la displasia del cuerpo calloso la mas
comun (79,6 %). Otras anomalias frecuentes incluyeron
alteraciones hipocampales (77,8 %), dilatacién de los
ventriculos laterales (68,5 %) y anomalias de la
sustancia blanca, principalmente la reduccién de su
grosor (40,7 %)> "

Asimismo, se han descrito malformaciones corticalesy
anomalias de la fosa posterior, como la hipoplasia o
ausencia del vermis cerebeloso®. En cuanto a los
hallazgos electroencefalograficos, nuestro paciente
mostré actividad de puntas y ondas agudas de
predominio frontal, un patrén similar al descrito
previamente en pacientes adultos con SMW como el
caso descrito en 2020 por Nosaki et al.®

La hipospadias constituye un hallazgo frecuente en el
SMW, aunque también se han descrito otras anomalias
genitales, como escroto bifido y pene palmeado’. Por
su parte, la EH se reporta en aproximadamente el 57 %
de los casos y, en nuestro paciente, se manifestd
clinicamente por fallo de medro y estrefiimiento
crénico. Tal como se ha descrito previamente, los
desenlaces quirurgicos en pacientes con EH asociada a
SMW suelen ser mas desfavorables en comparacion
con la EH no sindrémica, con una mayor frecuencia de
complicaciones como enterocolitis, infecciones graves
y la necesidad de nutricidn parenteral prolongada’.

En el caso presentado, los estudios complementarios
confirmaron la presencia de una comunicacién
interauricular (CIA). Las cardiopatias congénitas son
una manifestacién frecuente en el SMW, con una
prevalencia aproximada del 58 % de los casos, y
muestran una notable heterogeneidad fenotipica. Los
defectos mds comuinmente descritos incluyen
conducto arterioso persistente, estenosis pulmonar,
comunicacién interventricular 'y comunicacién
interauricular, los cuales pueden presentarse de
manera aislada o combinada’.
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Pachajoa et al.” describieron una paciente con SMW
portadora de la variante nonsense recurrente
€.2761C>T (p.Argg21Ter) en el gen ZEB2, quien
presenté multiples anomalias cardiacas, incluyendo
conducto arterioso persistente, comunicacion
interauricular y estenosis valvular pulmonar, lo que
pone de manifiesto la variabilidad en el compromiso
cardiovascular, incluso entre pacientes con la misma
alteracién genética. Estos hallazgos concuerdan con
lo observado en nuestro paciente y refuerzan la
necesidad de una evaluacién cardiolégica exhaustiva
y un seguimiento longitudinal en individuos con
SMWs3,

Adicionalmente, se han descrito miiltiples
manifestaciones extracardiacas y
extragastrointestinales en pacientes con SMW,
incluyendo alteraciones oftalmolégicas (coloboma,
anomalia de Axenfeld, cataratas), otitis media
recurrente, anomalfas esqueléticas (como escoliosis,
genu valgo y sindactilia), asi como estenosis pildrica?;
ninguna de estas estuvo presente en el paciente
descrito. Dado el caracter variable de la presentacion
clinica, resulta fundamental mantener una vigilancia
estrecha de posibles complicaciones, en particular,
de las alteraciones oftalmolégicas®.

Dentro de las consideraciones del diagndstico
diferencial se incluyen el sindrome de Angelman y
GHOSTS. Aunque ambos comparten rasgos clinicos
con el SMW, hay ausencia de facies caracteristicas en
el sindrome de Angelman y una mayor persistencia
del cuadro convulsivo en el SMW en comparacidon
con la mejora observada en el sindrome de
Angelman con el tiempo. Por su parte, las diferencias
en los hallazgos faciales en el GHOSTS ayudan a
distinguir estos trastornos del SMW?. El diagndstico
diferencial requiere un conocimiento profundo de
las caracteristicas clinicas tipicas del SMW, y en
muchos casos el estudio molecular proporciona la
confirmacidén definitiva.

El manejo del SMW debe ser individualizado,
considerando la gravedad de las manifestaciones
clinicas y la necesidad de intervenciones especificas
para cada drea afectada’. El seguimiento integral por
especialistas en  genética,  endocrinologia,
oftalmologia, urologia, nefrologia, neurologia,
cardiologfa, y terapia es esencial para abordar las
diversas complicaciones del sindrome con el fin de
mejorar la calidad de vida del paciente’. La
orientacidn y apoyo a los familiares también juegan
un papel crucial en el manejo global del sindrome’.
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Conclusion

El SMW es una condicidn infrecuente, cuya baja
incidencia reportada podria deberse a un
desconocimiento de la patologia, lo que limita su
deteccidny diagndstico oportuno. En este contexto, el
presente reporte de caso resulta fundamental para
aumentar la visibilidad de la enfermedad y contribuir a
su reconocimiento en la préctica clinica.

La identificacién de pacientes con hallazgos
frecuentes, como hipospadias, se vuelve ain mas
relevante cuando estas caracteristicas se asocian a
manifestaciones sindrémicas adicionales, como la EH.
En particular, cuando esta patologia presenta una
evolucidn atipica y se acompafa de otros hallazgos,
como hipotonia y cardiopatia, sugiere la necesidad de
un enfoque diagndstico mas amplio. Un diagndstico
oportuno permitird optimizar el manejo clinico y
mejorar la calidad de vida de los pacientes afectados.
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