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SÍNDROME DE RUBINSTEIN TAYBI COMO CAUSA DE TESTÍCULO NO DESCENDIDO: PRESENTACIÓN DE UN CASO 
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Introducción: El síndrome de Rubinstein Taybi fue descrito por primera vez en 1963, con una frecuencia 
estimada de 1/300.000 nacidos vivos, se ha relacionado con mutaciones del cromosoma 16p13.3 en 
aproximadamente la mitad de los casos, que codifica para CREBBP, proteína involucrada en reparación DNA, 
crecimiento, diferenciación y apoptosis celular, actuando como coactivador transcripcional en diferentes vías de 
señalización. Clínicamente se caracteriza por crecimiento prenatal normal, retraso mental, talla baja 
proporcionada, pulgares y primeros dedos del pie anchos, clinodactilia del cuarto y quinto dedo, así como 
anomalías craneofaciales características. En el 78-100% de los casos puede existir criptorquídea. Presentación 
del caso: Presentamos un caso de un lactante de 1 año 11 meses derivado a los 13 meses por testículo no 
descendido y retraso del desarrollo psicomotor, en el examen físico se observan dismorfias craneofaciales, 
escroto hipoplásico con testículo no descendido bilateral, falange de primeros ortejos y pulgares anchos. Se 
solicita estudio genético molecular con resultado positivo para variante patogénica en CREBBP. Se inicia manejo 
nutricional, estimulación motriz y fonoaudiológica. Comentarios: Es importante al momento de recibir un 
paciente derivado por testículo no descendido evaluar la presencia de otras alteraciones en la evaluación para 
poder realizar un diagnóstico oportuno. El diagnóstico y tratamiento de estos pacientes requiere una 
participación multidisciplinaria, es imperativo realizar un diagnóstico correcto para iniciar medidas nutricionales 
y de estimulación pertinentes, así como la corrección de problemas específicos, seguimiento y vigilancia de 
posibles complicaciones. 
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