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lecionado pero se observan las típicas anoma-
lías digitales [12]. Del mismo modo podría ocu-
rrir en la deleción de nuestro paciente, abarcan-
do genes reguladores de la región 2q34-q36, 
conocido locus de la sindactilia tipo 1 [13]. 

A pesar de la superposición existente entre 
algunos síndromes, el apoyo clínico –al menos, 
tras el diagnóstico genético (‘dismorfología re-
versa’)– es aún la piedra angular de la práctica 
médica. En este síndrome está descrito un feno-
tipo físico y comportamental cuyo reconocimien-
to creciente permitirá la identificación clínica de 
los pacientes con las deleciones más pequeñas, 
no detectables por estudios convencionales.
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La RM spin labeling nace como una técnica pro-
metedora de resonancia para evaluar la perfu-
sión cerebral sin necesidad de inyectar contras-
te [1]. Surge como respuesta a la fibrosis sisté-
mica nefrogénica, enfermedad infrecuente, ti-
pificada en el año 2000, que puede afectar la 
vida del paciente; se caracteriza por un aumen-
to en la formación de tejido conectivo en piel, 
articulaciones, músculos y órganos internos. La 
padecen pacientes con insuficiencia renal y 
existe una fuerte asociación entre su inicio y la 
exposición a agentes de contraste con gadoli-
nio empleados en estudios de imagen, en espe-
cial la resonancia magnética (RM) [2].

Los técnicos de RM pusieron entonces a pun-
to una nueva secuencia de resonancia, RM spin 
labeling arterial (SLA), que usa el agua de la 
sangre arterial como un agente de contraste 
endógeno para evaluar la perfusión cerebral de 
forma no invasiva, sin inyectar material de con-
traste [3]. 

Interesados en la enfermedad carotídea y 
en las técnicas de revascularización [4], diseña-
mos un estudio para correlacionar la progresión 
de la estenosis asintomática de carótida medi-
da por Doppler con la perfusión cerebral; al ser 
la insuficiencia renal una enfermedad prevalen-
te en el paciente con aterosclerosis, elegimos la 
RM spin labeling como método idóneo para es-
tudiar la perfusión cerebral en nuestros pacientes. 

Tras su aprobación por el comité ético y fir-
mado el consentimiento informado, iniciamos 
la exploración en nuestros pacientes con este-
nosis asintomática de carótida. Nos encontra-
mos con dos inconvenientes principales, uno de 
índole humano: las secuencias SLA más la RM 
cerebral alargaban la exploración a una hora 
aproximadamente, tiempo mal tolerado por bas-
tantes pacientes. Además, por problemas técni-
cos, y tras lograr que la secuencia funcionara, 
no se pudo separar la señal de cada carótida y 
del eje vertebrobasilar.

Concluimos que, aunque a priori parecía efi-
caz y segura, y ya usada en investigación, la téc-
nica de RM spin labeling no resulta viable como 
prueba estándar de perfusión. No pudimos pa-
sar de la teoría a la práctica.
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