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Resumen: El síndrome de Robinow (SR) es una enfermedad genética rara que puede involucrar los sistemas 
cardiovascular, esquelético y urogenital, manifestándose por enanismo de miembros cortos, defectos en la 
segmentación vertebral, genitales hipoplásicos y anomalías craneales y faciales. En este artículo, presentamos el caso 
de un paciente, un niño brasileño de 10 años con SR, que presentó un número notable de características generales 
y dentales clásicas. El examen físico general reveló una estatura desproporcionadamente baja con acortamiento 
de los miembros, rostro sindrómico con apariencia normal del pelo, orejas de implantación baja, macrocefalia, 
frente prominente, hipertelorismo y prominencia ocular, anomalías en la nariz, boca triangular con filtrum largo, 
labios incompetentes, hipoplasia de la región media de la cara, retrognatia, prominencia malar deficiente, entre 
otras. El examen físico intraoral reveló hiperplasia gingival, maloclusión, apiñamiento dental, diastemas, microdontia, 
hipoplasia del esmalte, retención prolongada, lesiones de caries dentales, retraso en la erupción dental, paladar en 
forma de "V", torus palatino, lengua bífida y antecedente de anquiloglosia. Radiográficamente, se observó agenesia 
dental, hipertaurodontismo, cámaras pulpares con techo grueso y erupción dental retardada. Se están llevando a cabo 
procedimientos dentales preventivos, restauradores y rehabilitadores. El síndrome de Robinow presenta hallazgos 
clínicos y radiográficos que pueden estar presentes desde el nacimiento y requieren seguimiento odontológico 
pediátrico. Además, el odontopediatra desempeña un papel esencial en el desarrollo de una planificación y 
tratamiento efectivos en términos de promoción de la salud, rehabilitación estética e intervenciones funcionales en 
el sistema estomatognático. 
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Resumo: Síndrome de Robinow (SR) é uma doença genética rara que pode envolver os sistemas cardiovascular, 
esquelético e urogenital, manifestando-se por nanismo de membros curtos, defeitos na segmentação vertebral, 
genitália hipoplásica e anomalias cranianas e faciais. Neste artigo, apresentamos o caso de um paciente, um menino 
brasileiro de 10 anos com SR, que apresentou um número notável de características gerais e dentais clássicas. 
O exame físico geral revelou baixa estatura desproporcional com encurtamento dos membros, rosto sindrômico 
com aparência normal do cabelo, orelhas de implantação baixa, macrocefalia, testa proeminente, hipertelorismo 
e proeminência ocular, anomalias no nariz, boca triangular com filtrum longo, lábios incompetentes, hipoplasia da 
região média da face, retrognatia, proeminência malar deficiente, entre outras. O exame físico intrabucal revelou 
hiperplasia gengival, má oclusão, apinhamento dentário, diastemas, microdontia, hipoplasia do esmalte, retenção 
prolongada, lesões de cárie dentária, atraso na erupção dentária, palato em forma de "V", tórus palatino, língua 
bifida e antecedente de anquiloglossia. Radiograficamente, observou-se agenesia dentária, hipertaurodontismo, 
câmaras pulpares com teto espesso e erupção dentária tardia. Procedimentos dentários preventivos, restauradores 
e reabilitadores estão sendo realizados. A síndrome de Robinow apresenta achados clínicos e radiográficos que 
podem estar presentes desde o nascimento e exigem acompanhamento odontológico pediátrico. Além disso, o 
odontopediatra desempenha um papel essencial no desenvolvimento de um planejamento e tratamento eficazes no 
que diz respeito à promoção da saúde, reabilitação estética e intervenções funcionais no sistema estomatognático.
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Introducción

El síndrome de Robinow (SR) es una 
enfermedad genética rara que puede presentar 
un patrón de herencia autosómico dominante 
o autosómico recesivo.1,2 El compromiso de 
los sistemas cardiovascular, esquelético y 
urogenital puede estar presente en ambos 
patrones y manifestarse a través de enanismo 
de extremidades cortas, defectos en la 
segmentación vertebral, genitales hipoplásicos 
y anormalidades craneofaciales.1,3-5 En general, 
los patrones autosómicos recesivos presentan 
una dismorfología más grave en comparación 
con el patrón dominante, y el sistema 
musculoesquelético suele estar mínimamente 
afectado.2,4 

La prevalencia de este raro síndrome se ha 
reportado como 1:500.000, sin predilección 
por género o raza1,2, sin embargo, es 
particularmente más alta en algunas regiones 
de Turquía6, Omán7,8, República Checa, 
Brasil y Pakistán8, debido a los matrimonios 
consanguíneos.6,8,9 La prevalencia es baja, ya 

que el 5%-10% de los niños mueren en la 
infancia debido a problemas cardíacos.9

Las manifestaciones orales y faciales clásicas 
son variadas e incluyen: lengua bífida, úvula 
bífida, paladar hendido y apiñamiento 
dental4,10-12,  maloclusión, agenesia dental e 
hiperplasia gingival4,10,12,13, anquiloglosia, boca 
triangular con un surco nasal largo10,12,14 y 
paladar altamente arqueado.11,13,14

Este artículo describe las manifestaciones 
faciales, orales y dentales en un niño brasileño 
diagnosticado con SR. Se espera que estos 
hallazgos puedan ayudar a los profesionales 
de la salud, especialmente a los dentistas 
pediátricos, en el cuidado de los niños 
diagnosticados con este síndrome, en el 
plan de tratamiento multidisciplinario y en 
la toma de decisiones dentales, basadas en 
la mejor evidencia científica. El paciente y 
su representante legal fueron consultados y 
aceptaron participar en el estudio, firmando 
un formulario de consentimiento informado.
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Dental management and oral manifestations in child with Robinow 
syndrome: case report 
Abstract: Robinow syndrome (RS) is a rare genetic disease that may involve cardiovascular, skeletal and 
urogenital systems and manifest through short limb dwarfism, defects in vertebral segmentation, hypoplastic 
genitalia and cranial and facial abnormalities. In this article, we hereby present a patient of a 10-year-old 
Brazilian boy with RS who presented with a remarkable number of classical general and dental features. Physical 
examination revealed disproportionate short stature with shortening limbs, syndromic face with normal hair 
appearance, low-set ears, macrocephaly, prominent forehead, hypertelorism and ocular prominence, nose 
anomalies, triangular mouth with long philtrum, incompetent lip seal, midface hypoplasia, retrognathia, 
deficient malar prominence, among others. Clinical examination revealed gingival hyperplasia, malocclusion, 
crowding dental, diastemas, microdontia, enamel hypoplasia, prolonged retention, dental caries, delay of 
dental eruption v-shaped palate, torus palatinus, bifid tongue and ankyloglossia antecedent. Radiographically, 
dental agenesis, hypertaurodontism and thick roof pulp chambers and delayed tooth eruption were observed. 
Preventive, restorative and rehabilitative dental procedures are being carried out. Robinow syndrome presents 
clinical and radiographic findings that may be present from birth and require pediatric dentistry follow-up. 
Furthermore, the pediatric dentist plays an essential role in developing effective planning and treatment 
in terms of health promotion, aesthetic rehabilitation and functional interventions in the stomatognathic 
system.  

Key words: Craniofacial anomalies; Oral manifestations; Pediatric dentistry.



Reporte de caso

Un niño brasileño de 10 años, sin 
alteraciones cognitivas ni motoras, 
acudió a la Clínica de Especialidades 
Pediátricas, Clínica del Bebé de la 
Universidad Estatal de Londrina, 
quejándose de daños estéticos dentales. 
La historia familiar reveló que el paciente 
es el segundo hijo de un matrimonio 
no consanguíneo. La madre informó 
que no hay antecedentes familiares ni 
características del SR. El paciente recibe 
seguimiento multidisciplinario con un 
logopeda, pediatra y endocrinólogo. 

Historial médico

1.	 	Historia gestacional y de parto: El 
examen de translucencia nucal en la 
semana 12 de gestación fue indicativo 
de la posibilidad de un síndrome. La 
ecografía a la semana 34 de gestación 
mostró acortamiento de los huesos, 
sugestivo de Síndrome de Down. 
Parto por cesárea a las 38 semanas, 
con Apgar ocho y nueve, pesando y 
midiendo, respectivamente, 3,720 kg 
y 51 cm. Según la madre, el embarazo 
y el parto fueron sin complicaciones 
y no hubo exposición a radiación, 
alcohol ni tabaco durante el embarazo.

2.	 	Período neonatal: Monitoreo en 
la Unidad de Cuidados Intensivos 
durante siete días debido a dificultad 
para respirar y succionar. Durante este 
período, fue alimentado por sonda. 
Posteriormente, recibió lactancia 
materna exclusiva hasta los 6 meses y 
complementada hasta los 10 meses.
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Características generales y faciales:

El paciente tiene un buen perfil comunicativo, 
leve alteración del habla, excelente 
socialización e interacción. La madre 
reportó una dieta alimentaria inadecuada, 
rica en sacarosa. El examen físico reveló 
una estatura desproporcionadamente baja 
(1,33 cm), peso de 26 kg, rostro sindrómico, 
cabello normal sin compromiso en calidad o 
cantidad, macrocefalia, frente prominente, 
hipertelorismo y prominencia ocular, 
fisuras palpebrales descendentes, nariz 
corta con orificios nasales antevertidos y 
puente nasal deprimido, boca triangular 
(con las esquinas inferiores hacia abajo), 
surco nasal largo, sello labial incompetente, 
hipoplasia del medio rostro, retrognatia, 
prominencia malar deficiente y orejas de 
inserción baja (Figura 1). Un examen de las 
manos mostró clinodactilia y braquidactilia 
que afectan ambos miembros (Figura 2). 

Figura 1. Fotografía facial que muestra  
características generales y faciales de SR.
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Características orales y dentales:

Radiográficamente, se observó agenesia 
dental de los segundos premolares 
superiores e inferiores bilaterales, 
hipertaurodontismo en los molares 
permanentes, cámaras pulpares de techo 
grueso en los molares temporales y 
permanentes, y erupción dental retrasada 
(Figura 3). El examen físico intraoral 
reveló hiperplasia gingival, maloclusión, 
apiñamiento dental, múltiples diastemas, 
hipoplasia del esmalte en los incisivos 
superiores y retención prolongada de 
los incisivos laterales inferiores. Además 
de estas características, se observó la 

presencia de caries dentales en los molares 
temporales (Figuras 4A y 4B) y lengua 
bífida (Figuras 5A y 5B). La erupción de la 
dentición temporal se retrasó y comenzó a 
los 10 meses de edad.

Plan de Tratamiento

Consistió en asesoramiento dietético, 
evidencia de biofilm dental, instrucciones 
de higiene oral, profilaxis dental, aplicación 
tópica de barniz de flúor (Duraphat®  
5000 ppm F; Colgate–Palmolive Company, 
Hamburgo, Alemania) en los dientes 
anteriores y aplicación de fluoruro 
diamino de plata al 30% (Cariestop® 30%, 

Figura 3. Radiografía panorámica que muestra agenesia 
dentaria, hipertaurodontismo, cámaras pulpares de techo 

grueso y retraso en la erupción dentaria.
Figura 2. Clinodactilia y braquidactilia afectando 

ambas manos.

Figuras 4A y 4B. Examen físico intraoral.
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pruebas genéticas. Los defectos 
cardíacos congénitos son frecuentemente 
encontrados en pacientes diagnosticados 
con SR3,4,10, pero no estaban presentes en 
este paciente.

Caracterizado como síndrome de Robinow 
recesivo (SRR) o síndrome de Robinow 
dominante (SRD), se han reportado menos 
de 200 familias afectadas por SRR y menos 
de 50 familias con respecto a SRD.15 El 
SRR es causado por una mutación en 
el gen ROR2 en el cromosoma 9q22, 
que controla la mayoría de los procesos 
celulares básicos de los condrocitos y 
la formación y osificación normal de las 
extremidades, la cola, las vértebras y 
las costillas, lo que influye en el tamaño 
esquelético general. También parece ser 
fundamental para la formación normal del 
esqueleto, el corazón y los genitales.8,16 La 
pérdida de función de la proteína ROR2 
durante el desarrollo temprano interrumpe 
el desarrollo embrionario, lo que conduce a 
las anomalías esqueléticas y otros aspectos 
fenotípicos del SRR, como anomalías 
genitales y defectos cardíacos.17

Las manifestaciones faciales comunes 
encontradas en este paciente corroboran las 
descritas en la literatura: macrocefalia10,12-14, 
fronte prominente4,10-12,14, hipertelorismo 
ocular4,11, prominencia ocular, fisuras 

Biodinâmica Química e Farmacêutica 
LTDA, Paraná, Brasil) en los molares 
primarios, extracción por retención 
prolongada, tratamiento restaurador 
atraumático en los dientes #54, #64, #74, 
#84 y aplicación de selladores a base de 
resina en los dientes #55, #65, #75, #85 
y #11. En este momento, el paciente 
está recibiendo tratamiento ortodóntico 
y se refuerzan las pautas de higiene 
oral, así como el control del biofilm, 
realizándose mensualmente en las citas de 
mantenimiento ortodóntico.

Discusión

Descrito por primera vez por Robinow 
y colaboradores, este trastorno es una 
enfermedad genética extremadamente 
rara1,2 caracterizado por enanismo de 
extremidades cortas, hemivertebras, 
hipoplasia genital y anomalías en la 
cabeza.1,3-5 Una mayor prevalencia puede 
encontrarse en algunas regiones del 
mundo debido a la consanguinidad6,8,9 y la 
proporción de hombres a mujeres es 1:1.10 

En el presente reporte, el niño brasileño 
presentó un desarrollo mental normal 
y fue diagnosticado con SR autosómico 
recesivo, basándose únicamente en 
características clínicas: no se realizaron 

Figuras 5A y 5B. Lengua bífida
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palpebrales descendentes10,13,14, orejas de 
inserción baja10,12,13, anomalías nasales, boca 
triangular con un surco nasal largo10,12,14, 
retrognatia, hipoplasia del medio rostro4,10-14 
y prominencia malar deficiente14. La tabla 
1 presenta y compara las principales 
manifestaciones faciales y generales del SR.

Los hallazgos orales y dentales clásicos 
observados en este paciente corroboran los 
descritos por varios autores: lengua bífida, 
apiñamiento dental4,10-12, microdoncia3,18, 
rupción dental retrasada11,19, retención 
prolongada de los incisivos temporales14,19, 
maloclusión, agenesia dental, hiperplasia 
gingival4,10-13, Anquiloglosia10,12,14 y paladar 
en forma de V11,13,14. Sin embargo, 
úvula bífida, paladar hendido4,10-12 y 
dientes supernumerarios3,18 representan 
manifestaciones inherentes al SR que no 
fueron observadas. La tabla 2 presenta y 
compara las principales manifestaciones 
orales y dentales del SR. 

Tabla 1. Manifestaciones generales y faciales del síndrome 
de Robinow en la literatura comparadas con el caso clínico.

Manifestaciones generales y faciales 
reportadas en la literatura

Manifestaciones 
generales y faciales en el 

paciente
Microcefalia Presente

Frente prominente Presente

Hipertelorismo ocular Presente

Proeminencia ocular Presente

Anomalías del iris Ausente

Fisuras palpebrales Presente

Orejas de implantación baja Presente

Nariz corta Presente

Nariz antevertida Presente

Puente nasal deprimido Presente

Boca triangular y comisura de la boca 
orientada hacia abajo Presente

Filtro largo/corto Presente

Sellado de labios incompetente Presente

Retrognatia Presente

Hipoplasia del tercio medio facial Presente

Proeminencia malar deficiente Presente

Hipoplasia genital Presente

Baja estatura Presente

Acortamiento de las extremidades Presente

Problemas respiratorios Presente desde el 
nacimiento

Escoliosis Ausente

Anomalías en la mano Presente

Manifestaciones orales y dentales 
relatadas en la bibliografía

Manifestaciones orales  y 
dentales en el paciente

Hiperplasia gengival Presente

Lengua bífida Presente

Macroglosia Ausente

Anquiloglosia Presente

Úvula bífida Ausente

Paladar hendido Ausente

Paladar en forma de V Presente

Maloclusión Presente

Apiñamiento dental Presente

Retraso en la erupción dentaria Presente

Retención prolongada Presente

Diente natal o neonatal Ausente

Agenesia dental Presente

Hipodontia Ausente

Microdoncia Presente

Dientes supernumerarios Ausente

Diastemas múltiples Presente

Rotación dentaria Presente

Taurodontismo Presente

Cámaras pulpares de techo grueso Presente

Dientes cónicos Ausente

Hipoplasia del esmalte Presente

Caries dental Presente

Tabla 2. Manifestaciones orales del síndrome de Robinow 
en la literatura comparadas con el caso clínico.



En este caso, se presentaron hallazgos 
dentales raros como: hipertaurodontismo en 
los molares permanentes, cámaras pulpares 
de techo grueso en los molares temporales 
y permanentes, e hipoplasia del esmalte. El 
presente caso clínico es el primer reporte 
en la literatura sobre la presencia de estas 
manifestaciones asociadas exclusivamente 
al SR. El taurodontismo se caracteriza por 
el desplazamiento apical del piso pulpar y el 
acortamiento de las raíces. Se cree que es 
causado en la vida fetal temprana debido 
a la falla en la invaginación del diafragma 
de la vaina epitelial de Hertwig en el nivel 
horizontal adecuado.20,21 La presencia de 
taurodontismo está asociada con varios otros 
síndromes, como el síndrome de Ellis-van 
Creveld22, Klinefelter23, síndrome de Hurler24, 
entre otras. 

Otra característica encontrada en este 
paciente asociada con el taurodontismo es 
la presencia de cámaras pulpares de techo 
grueso. Kantaputra et al. (1999)19, reportaron 
cámaras pulpares de piso grueso en un 
paciente diagnosticado con SR. Creemos que 
esta alteración dental podría estar relacionada 
con la presencia de maloclusión, hábitos 
parafuncionales, así como con la acción de 
agresores pulpares, como las caries dentales y 
las enfermedades periodontales.

En relación con el defecto de desarrollo del 
esmalte, la hipoplasia del esmalte se define 
como una reducción en la cantidad de tejido 
formado, presentándose como cambios en 
la translucidez u opacidad del esmalte que 
pueden ser difusos o demarcados y de color 
blanco, amarillo o marrón.25,26  Esta condición 
puede ser causada por muchas perturbaciones 
ambientales y sistémicas adquiridas, 
como condiciones metabólicas, trastornos 
genéticos, infecciones, medicamentos y 
productos químicos, así como radiación y 
traumatismos.27 Además, muchos síndromes 

hereditarios, particularmente aquellos que 
afectan la piel, el cabello y las uñas, muestran 
defectos generalizados del esmalte debido 
al origen neural embrionario común del 
ectodermo.28,29 Además, la hipoplasia del 
esmalte puede representar un factor de riesgo 
adicional para el desarrollo de caries dental.

Las medidas para la prevención y control de 
las caries dentales, tales como la evidencia 
del biofilm dental, las instrucciones de 
higiene oral, la profilaxis y el asesoramiento 
dietético, representan estrategias 
relevantes para promover la salud oral 
que se han implementado. El paciente se 
sometió a un procedimiento de frenectomía 
hace 4 años, con una mejora significativa en 
el habla, según su madre. En este momento, 
el paciente está recibiendo tratamiento 
ortodóntico mediante el uso de alineadores 
invisibles, con buena colaboración por 
parte de él. Dado que el paciente tenía 
dificultades para controlar eficazmente 
el biofilm dental, se compartieron 
orientaciones adicionales durante todas 
las consultas de control relacionadas con 
los alineadores invisibles. Las dificultades 
para controlar el biofilm dental, la 
experiencia de caries dental, la presencia 
de fijaciones, el uso de alineadores dentales 
y las características dentales inherentes al 
síndrome, como el apiñamiento dental y la 
retención prolongada, representan factores 
que favorecen el desarrollo de la hiperplasia 
gingival inflamatoria crónica.

El presente reporte mostró manifestaciones 
generales y orales variadas y concomitantes, 
y notables. Por lo tanto, es esencial que los 
profesionales de la salud, especialmente 
los odontopediatras, sean capaces de 
comprender e identificar los aspectos 
clínicos y radiográficos del síndrome de 
Robinow y diferenciarlo de otros síndromes 
que presentan manifestaciones similares.
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Conclusión

El síndrome de Robinow representa 
un trastorno autosómico dominante o 
autosómico recesivo con manifestaciones 
orales, dentales, faciales y generales 
variadas que requieren un enfoque 
multidisciplinario. El odontopediatra 
desempeña un papel esencial en el 
diagnóstico de las características orales 
presentes desde la infancia. Además, 
deben llevarse a cabo una planificación 
y tratamiento efectivos en términos de 
promoción de la salud, rehabilitación 
estética e intervenciones funcionales del 
sistema estomatognático para mejorar 
la calidad de vida, la autoestima y el 
bienestar del niño y su familia.
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