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Resumen

El sindrome TAR (Thrombocytopenia with
Absent Radius) es una patologia congénita
autosémica recesiva infrecuente, caracteriza-
da por trombocitopenia con aplasia de radio
bilateral. Incluye malformaciones esqueléticas,
renales, hematoldgicas y cardiacas. Su base
genética todavia no esta clara. Presentamos
el caso de una paciente sin diagndstico previo
de sindrome TAR que llega a la consulta, tras
haber sido evaluada por varios profesionales
médicos, para el diagndstico y el tratamiento
de trastornos hematolégicos, que finalmente
estuvieron asociados a su sindrome congénito.
Palabras clave: trombocitopenia, aplasia ra-
dial.

Abstract
TAR SYNDROME IN AN ADULT PATIENT
WITHOUT PREVIOUS DIAGNOSIS, A CASE
REPORT.

Thrombocytopenia with Absent Radius
(TAR) is a rare autosomic recessive disease
characterized by thrombocytopenia and

bilateral radial aplasia, which includes skeletal,
hematologic, renal and cardiac abnormalities.
The genetics bases of this syndrome remain
unclear. We report here a patient without a
previous diagnosis of TAR syndrome who
was seen in the clinic, after being evaluated
by several medical professionals for diagnosis
and treatment of blood disorders, which
eventually were associated with the congenital
syndrome.
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El sindrome TAR es una rara condicién ge-
nética, autosémica recesiva, que se caracteriza
por agenesia radial bilateral asociada a trom-
bocitopenia amegacariocitica. Ademas, suelen
estar presentes malformaciones en miembros
inferiores, cardiovasculares, neurolégicas, gas-
trointestinales y vasculares. En general, es una
patologia de reporte pediatrico y neonatal, ya
que se diagnostica a temprana edad.!

El sindrome TAR o trombocitopenia con
aplasia de radio se encuentra descripto en el
catalogo MacKusick de sindromes polimalfor-
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mativos congénitos bajo el nimero 274000. Se
describe como una trombocitopenia de menos
de 100.000 plaquetas, ausencia o hipoplasia
del radio bilateral, desviacion radial de las ma-
nos, hipoplasia de los huesos carpianos, apla-
sia o0 hipoplasia del cubito, acortamiento del
humero, luxacién de la cadera, torsion tibial,
subluxacién de las rodillas, luxacion de la ro-
tula, anomalias de las vértebras y las costillas,
hipoplasia del maxilar, micrognatia, tetralogia
de Fallot, anomalias de dermatoglifos, comu-
nicacion interauricular, aplasia del humero, hi-
poplasia de los huesos largos de los miembros
inferiores, tetrafocomielia, retraso mental, glau-
coma, nevus flameus, estrabismo, sindactilia,
anomalias renales, paladar hendido y atresia
de duodeno.! También se describe baja ta-
lla, braquicefalia o microcefalia, hipoplasia de
omoplatos e hipertelorismo.

Como se ha referido, representa una for-
ma de herencia autosémica recesiva, con muy
pocos casos de transmision vertical no muy
claros entre padre e hijo, o tio y sobrino. El
riesgo de repeticion entre hermanos es de un
25%. La relacion mujer-hombre es 7:5, ligera-
mente superior para mujeres."

La primera descripcién de ausencia de ra-
dio con trombocitopenia fue realizada en 1956
por Gross y cols. en hermanos. Posterior-
mente se buscé diferenciar con el sindrome
de Fanconi. En 1969 se describieron cuatro
hermanas portadoras del cuadro y Hall y cols.
lo denominaron mediante el acrénimo TAR
(Thrombocytopenic with Absent Radius). Des-
de entonces se han descripto en la literatura
médica mas de cien casos.?

Presentamos un caso de sindrome TAR
en una paciente adulta, hasta el momento no
diagnosticada como tal, con alteraciones he-
matoldgicas asociadas.

Caso clinico

Se trata de una paciente de sexo feme-
nino, de 35 anos, que es derivada a nuestro
nosocomio por advertirse un recuento leuco-
citario elevado y trombocitopenia asociada a

gonalgia de dias de evolucién. Entre sus ante-
cedentes referia aplasia congénita bilateral de
radio. Evaluada en el examen fisico, se obser-
varon antebrazos hipoplasicos, con desvia-
cion lateral de ambas manos (Figuras 1y 2).

Figura1. Paciente con sindrome TAR; presenta an-
tebrazos hipoplasicos, con desviacion lateral de
ambos brazos.
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Figura 2. Paciente con sindrome TAR, que presenta

desviacion lateral de ambas manos.

Presentaba dolor espontaneo al movimien-
to activo y pasivo de ambas rodillas y dolor a
la flexién de ambas caderas, pero sin signos
de flogosis. Mostraba también multiples lesio-
nes petequiales difusas.
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En el laboratorio de ingreso se obtuvo
un recuento leucocitario de 32 000 glébulos
blancos con 70% de neutréfilos sin formas
inmaduras, y trombocitopenia de 53 200 pla-
quetas, con agregacion normal; con glucemia,
funcién renal, eritrosedimentacion y ionogra-
ma normales, asi como el resto de la analitica
solicitada, dentro de la cual constaban para-
metros de fosfatasa alcalina, calcemia y fos-
fatemia normales.

Se realizaron radiografias de ambos miem-
bros superiores con ausencia bilateral de ra-
dios, hipoplasia cubital bilateral y fusién de
cuarto y quinto metacarpiano derecho, en
tanto que en los miembros inferiores solo se
visualizaron signos incipientes de gonartrosis
(Figuras 3y 4). El resto de las imagenes 6seas
no presenté alteraciones. No se realizd eva-
luacion por densitometria dsea.

Se completaron los estudios con ecografia
abdominal y renal, y evaluacién cardiolégica
sin registrar alteraciones.

La trombocitopenia y la leucocitosis se in-
terpretaron como parte del mismo sindrome, y
se decidié no adoptar ninguna conducta tera-

péutica sobre dichas alteraciones; la paciente
fue externada totalmente asintomatica y con
valores de globulos rojos y plaquetas simila-
res a su ingreso.

Reingres6 meses después de haber cursa-
do un embarazo totalmente normal, y con un
recién nacido sin evidencias de ser portador
del sindrome. En relacién con su familia refirié
progenitores sanos, un tio materno con diag-
nostico de pie bot y el resto sin alteraciones.
Actualmente se le realizan controles periodi-
cos, sin ninguna manifestacion agregada.

Discusién

Si bien el sindrome TAR es un cuadro de
facil sospecha por presentar alteraciones
morfolégicas groseras, como la aplasia bilate-
ral de radio, es una entidad de poca difusion
entre los médicos clinicos debido a que ha-
bitualmente constituye un sindrome de afec-
cion neonatal y pediatrica. Nuestra paciente
presentaba una trombocitopenia de larga data
a la cual agregé leucocitosis marcada que la
motivé a recorrer multiples localidades para
ser evaluada por diferentes médicos, requi-

Figura 3. Radiografia de mano y antebrazo dere-

cho de la paciente con sindrome TAR donde, se
aprecia claramente la fusidon metacarpianay la age-
nesia de radio.

Figura 4. Radiografia de mano y antebrazo dere-
cho de la paciente con sindrome TAR: se observa
la desviacion de manos.

144

Actualizaciones en Osteologia, VOL. 12 - N° 2 - 2016



Colombo Berra y col: Sindrome TAR en adulto

riendo examenes complementarios por sos-
pecharse un trastorno oncohematoldgico;
esto provocé gastos econdmicos, ausentismo
laboral y una situacion de estrés innecesarios
para ella, todas cuestiones que pueden ser
evitadas con el conocimiento del sindrome.
Entre los diagnodsticos diferenciales para
plantear se menciona la anemia de Fanco-
ni, que presenta trombocitopenia, anemia,
aplasia de radios y aplasia o hipoplasia de
pulgares; el sindrome de Holt Oran donde
se advierte ausencia de pulgares con aplasia
radial; la focomelia y el sindrome de Roberts
con malformaciones 6seas y organicas varias,
entre otras. De hecho, durante muchos afios,
los pacientes con el sindrome TAR eran consi-
derados variantes de la anemia de Fanconi.?®
Como se menciond previamente, no esta
claramente definida su base genética, si bien
se cuenta con publicaciones que refieren una
microdelesién cromosdémica en el cromosoma
1921.1, referida en al menos 30 pacientes por-
tadores de este sindrome. También, en algu-
nos casos, se ha presentado como una heren-
cia parental; pero en otros, aproximadamente
un treinta por ciento, como una mutacién de
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