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Recién nacido con trombocitopenia congénita, trombopoyesis 
ineficaz, malformaciones esqueléticas con anomalías de 

las extremidades, especialmente ausencia bilateral del radio, 
malformaciones cardiacas y, frecuentemente, intolerancia a la 
lactosa.
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Disostosis acrofacial de Nager.

Síndrome de BALLER-GEROLD.

Síndrome de HOLT-ORAM.

Síndrome de ROBERTS.

Síndrome de TAR.

Disostosis acrofacial de Nager: 
Trastorno congénito caracterizado por deformidades de 
las extremidades, como sinostosis radio cubital, hipoplasia y 
ausencia de radio o de los dedos pulgares.

Síndrome de BALLER-GEROLD: Se caracteriza por la 
asociación de una craneosinostosis coronal con anomalías 
del eje radial (oligodactilia, aplasia o hipoplasia del pulgar, 
aplasia o hipoplasia de radio. La craneosinostosis y las 
anomalías del eje radial están presentes en el nacimiento 
y se asocian con dismorfia facial (braquicefalia, exoftalmia, 
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¿Cuál es su diagnóstico?
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prominencia frontal, hipoplasia nasal, boca pequeña, 
paladar ojival).

Síndrome de HOLT-ORAM: 
Síndrome congénito de carácter autosómico 
dominante caracterizado por defectos cardíacos, 
usualmente un defecto del septo auricular o atrial, con 
defecto de la conducción y con pulgares trifalángeos 
y otras malformaciones de los miembros superiores.

Síndrome de ROBERTS: 
Es un trastorno poco frecuente, caracterizado por 
presentar principalmente una reducción simétrica de 
todas las extremidades, anomalías craneofaciales, 
del SNC, cardíacas y renales y una anormalidad 
citogenética única.

Síndrome TAR:
Malformaciones esqueléticas con anomalías de las 
extremidades, especialmente ausencia bilateral 
del radio, malformaciones cardiacas, Implantación 
auricular baja, hipoplasia o ausencia de costillas, 
focomelia de miembros superiores, luxación de rodilla, 
entre otras.

Síndrome TAR 
Trombocitopenia y Radio Ausente

Causa
Aunque se considera que el síndrome es autosómico 
recesivo, no se puede descartar heterogeneidad 
genética. 

Manifestaciones clínicas
Malformaciones esqueléticas con anomalías de las 
extremidades, especialmente ausencia bilateral del 
radio.

Malformaciones cardiacas (Tetratalogia de Fallot, 
comunicación interventricular, comunicación 
interauricular, persistencia del conducto arterioso, 
dextrocardia, insuficiencia cardiaca, cardiomegalia).
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Trombocitopenia congénita.

Intolerancia a la lactosa.

Otras (cociente Intelectual bajo, macrocefalia, 
implantación auricular baja, hipoplasia o ausencia de 
costillas, focomelia de miembros superiores, luxación de 
rodilla, linfedema, artrogriposis, luxación congénita de 
cadera, anomalías urogenitales, micrognatia, divertículo 
de Meckel).

Diagnóstico
Ultrasonido prenatal.

Radiografía de extremidades superiores (ausencia 
completa y bilateral de radio pero el pulgar está siempre 
presente).

Recuento de plaquetas (trombocitopenia.)

Hemograma completo.

Tratamiento
El tratamiento inicial está encaminado a evitar hemorragias 
y corregir la trombocitopenia.

El tratamiento ortopédico se dirige hacia la corrección 
de la desviación radial de la mano. En general, los TAR 
toleran bien la cirugía y no acusan grandes hemorragias 
postoperatorias.

Recurrencia
Por ser un síndrome autosómico recesivo existe un 25% de 
posibilidad de transmitirse en embarazos posteriores. 

Consejería
El pronóstico depende del fenómeno hemorragíparo y no 
hay ninguna relación con las anomalías esqueléticas, sea 
cual fuere esta.

La alta mortalidad guarda estrecha relación con la menor 
edad al momento del diagnóstico

Es importante la consejería genética.

Frecuencia
Es de aproximadamente de 1:30,000 recién nacidos vivos. 
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La proporción de los sexos es de 1: 1

Otros estudios muestran una frecuencia mínima estimada 
de 0,42:100,000 recién nacidos vivos.
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