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Defecto proximal intercalado tipo 2: aplasia femoral izquierda

con ectrodactilia derecha.
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Type 2 intercalated proximal defect: Left femoral aplasia with right ectrodactilia.
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RESUMEN

Los defectos en la formacion de las extremidades son una entidad
heterogénea que, si bien individualmente no son muy comunes,
agrupados suponen una de las malformaciones mas frecuentes.
Se considera defecto de reduccion a la ausencia o grave hipoplasia
de alguna de las estructuras esqueléticas de la extremidad, las
cuales se clasifican en defectos transversos terminales, defectos
proximales intercalados y defectos longitudinales. El femur corto/
ausente congénito es un desorden esquelético raro, con frecuencia
de 0,11 a 0,2/10.000 nacimientos, afectando principalmente el
lado derecho y en su etiologia se incluye la diabetes mellitus, la
exposicién a talidomina, infecciones virales, exposicion a radiacion,
toxicidad quimica y los traumatismos en el feto entre las 4 y 8
semanas de gestacion. Dentro de las anormalidades asociadas se
han reportado agenesia fibular o hemimelia, ausencia de ligamentos
cruzados o rotula, deformidades de la columna, deformidad del
pie y ausencia de dedos de la mano, por lo que las alteraciones
esqueléticas se consideran muy variables y pueden presentarse de
forma aislada o como parte de un sindrome genético. El diagnostico
a través de ultrasonografia en la vida prenatal es posible a partir de
las 12 semanas de gestacion cuando se inicia la osificacion de las
diafisis de los huesos, siendo esta evaluacion fundamental para
el prondstico perinatal y las posibilidades terapéuticas postnatales.
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ABSTRACT

Defects in limb formation are a heterogeneous entity that, although
individually not very common, grouped together represent one of
the most frequent malformations. A reduction defect is the absence
or severe hypoplasia of any of the skeletal structures of the limb,
which are classified as terminal transverse defects, intercalated
proximal defects and longitudinal defects. Congenital short/
absent femur is a rare skeletal disorder occurring in 0.11 to 0.2 /
10,000 births, mainly affecting the right side. Its etiology includes
diabetes mellitus, thalidomine exposure, viral infections, exposure
to radiation, chemical toxicity and trauma to the fetus between 4 and
8 weeks of gestation. Among the associated abnormalities, fibular
agenesis or hemimelia, absence of crossed ligaments or patella,
spinal deformities, deformity of the foot and absence of fingers have
been reported; in consequence, skeletal alterations are considered
very variable and may occur in isolated form or as a part of a
genetic syndrome. Diagnosis through ultrasonography in prenatal
life is possible after 12 weeks of gestation when the ossification of
the diaphysis of the bones begins. Such evaluation is essential for
perinatal prognosis and postnatal therapeutic possibilities.
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INTRODUCCION

El esqueleto apendicular esta constituido por las cinturas
escapular y pélvica y las extremidades. Las yemas o
esbozos de estas ultimas se hacen visibles en forma de
evaginaciones en la pared ventrolateral del cuerpo al final
de la cuarta semana del desarrollo. Primero aparecen las
extremidades superiores y 1 o 2 dias mas tarde aparecen
las inferiores. Inicialmente, estan formados por un nucleo
mesenquimatoso que deriva de la capa parietal (somatica)
del mesodermo de la placa lateral y una capa de ectodermo
cubico que lo recubre. Durante la sexta semana, este
mesénquima experimenta condrificacion para formar los
moldes de cartilago hialino. Los vasos sanguineos invaden
el centro de estos moldes y depositan osteoblastos que se
unen a la matriz mineralizada y depositan matrices 6seas (1)

Al final del periodo embrionario, se inicia la osificacion
en la diafisis de los huesos a partir de centros primarios
de osificacion. Durante el crecimiento 06seo participa
una placa de cartilago denominada disco de cartilago
epifisiario que se ubica entre la diafisis y la epifisis. (2) Los
centros de osificacién secundarios epifisiarios aparecen
fundamentalmente luego del nacimiento. Sin embargo, en
el feto normal con crecimiento adecuado, la epifisis femoral
distal se hace visible ultrasonograficamente a partir de las
34 semanas de gestacion, dato utilizado para evaluar la
madurez fetal al final de la gestacion (3).
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El esqueleto fetal es accesible al ultrasonido cuando
los huesos comienzan a calcificarse, y a partir de las 12
semanas de gestacion, resultan visualizables una gran
cantidad de huesos incluyendo el craneo, la columna, las
costillas y las extremidades. La medicion y la evaluacion de
la proporcionalidad de los diversos segmentos corporales
entre si, permiten la asistencia del feto con elevado riesgo
de sufrir alteraciones 6seas (4).

Los defectos en la formacion de las extremidades son una
entidad heterogénea que, si bien individualmente no son muy
comunes, agrupados suponen una de las malformaciones
mas frecuentes. Su incidencia global es de 37/10.000
nacidos vivos y la polidactilia es la de mayor frecuencia,
seguida de las alteraciones reduccionales, con una discreta
mayor incidencia en varones (55%) (5). Las anomalias
del sistema musculo esquelético fetal involucran un gran
numero de enfermedades fetales, su etiologia y expresion
fenotipica son bastante heterogéneas y se caracterizan
por una anormalidad en la formacion de los cartilagos y los
huesos (6).

Se considera defecto de reduccién a la ausencia o grave
hipoplasia de alguna de las estructuras esqueléticas de la
extremidad. Segun el tipo de defecto se pueden clasificar
en: Defectos Transversos Terminales, caracterizados
por ausencia de la estructura distal del miembro con
preservacion de las estructuras proximales normales.
Defectos Proximales intercalados, definidos por ausencia
o grave hipoplasia de las estructuras proximales con
existencia de las estructuras distales normales o proximas
a la normalidad y segun se produzcan en la extremidad
superior se denominan tipo 1 (ausencia de humero y/o radio
y cubito con presencia de mano normal) y si se producen
en la extremidad inferior se denominan tipo 2 (ausencia
de femur y/o tibia y peroné con presencia de pie normal) y
los Defectos Longitudinales: que consisten en la ausencia
o grave hipoplasia de la parte lateral de una extremidad
clasificados anatomicamente en preaxiales con ausencia del
eje radial o tibial primer metacarpo/metatarso y primer dedo
y los postaxiales con ausencia del eje cubital o peroneal,
quinto metacarpo/metatarso y quinto dedo (5).

Mital et al en su articulo publicado en 1963, cito los primeros
casos de patologias esqueléticas de extremidades,
describiendo que a partr de 1853 aparecieron
esporadicamente informes de deformidades congénitas del
fémur, siendo la mayoria reportes de casos de hipoplasia
unilateral del fémur, con o sin coxa vara congénita (7).

El potencial de la tomografia computarizada helicoidal
como herramienta de diagnostico prenatal para anomalias
Oseas fue evaluado por Otera et al, en una gestante de 32
semanas con diagnostico ultrasonografico de restriccion
de crecimiento fetal con fémures cortos. En la exploracion
tomografica se confiirm6 la ausencia de las cabezas
femorales, luxacion bilateral de la cadera y oligodactilia
de la mano derecha, destacando dicho estudio como
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una alternativa diagnostica prenatal util para este tipo de
anomalias (8).

Recientemente, Kudla et al, presentaron el primer caso de
deficiencia focal femoral proximal diagnosticado a través
de ultrasonografia 3D/4D, observado en una evaluacion
ultrasonografica de rutina en una gestante a las 12 semanas,
detallandose asimetria en los miembros inferiores (9).

DESCRIPCION DE CASO CLINICO

Se trata de paciente de 19 afos, sin antecedentes familiares
y personales conocidos, pareja con antecedente de paladar
hendido. Fecha de ultima menstruacion incierta, embarazo
no controlado, acude a especialista en Obstetricia y
Ginecologia quien en vista de hallazgos ultrasonograficos de
presencia de quistes de plexos coroides en neurocraneo fetal
es referida a la unidad de Perinatologia Medicina Materno
fetal del Hospital Materno-Infantil “Dr. José Maria Vargas”
donde se realiza evaluacion ultrasonografica con equipo
marca ESAOTE MYLAB 70 XVISION transductor convex
3,5 mHz evidenciando feto unico en situacién longitudinal,
presentacion podalica, dorso a la derecha, biometria fetal
compatible con gestacion de 22 semanas. En polo cefalico
al evaluar neurocraneo en el plano axial transventricular se
aprecia en el atrio ventricular cerebral a nivel de los plexos
coroides imagenes anecoicas, redondeadas, bilaterales,
sugestivas de quistes de los plexos coroides, el cual es
considerado un marcador de cromosomopatias. Columna
vertebral indemne. Cuello sin alteracién. Térax normo
configurado. Extremidades superiores presentes y completas
manos de dificil evaluacion por posicion fetal. Abdomen
normal, estémago lleno, vejiga llena. Sexo masculino.
Extremidades inferiores asimétricas, con acortamiento de la
izquierda a expensas de ausencia de fémur, tibia y peroné
normales cercanos a pelvis 6sea (figura 1). Extremidad
inferior derecha completa. Con peso estimado fetal de 586
gr. Placenta anterior, de 22 mm de grosor, grado |. Cordon
umbilical 3 elementos. Liquido amniético normal. Doppler de
arterias uterinas adecuado a edad gestacional.

Se concluye estudio Ultrasonografico Perinatal con
impresion diagnostica de: Gestacion intrauterina simple de
22 semanas, Quistes de plexos coroides, Defecto proximal
intercalado tipo 2: Aplasia de Femur izquierdo.

Se brinda asesoria genética y se indica realizar cariotipo fetal,
el cual no se realiza por negativa de la paciente a realizarse
el procedimiento invasivo. Se continuo control ecografico
durante la gestacion evidenciando crecimiento fetal adecuado
a excepcion de la porcion proximal de la extremidad afectada.
La gestacion culmina a las 39 semanas por inicio espontaneo
de trabajo de parto siendo atendida en maternidad de
alto riesgo de la ciudad hospitalaria Dr Henrique Tejera,
obteniendo por via vaginal recién nacido masculino con peso
2250 gr y talla 48 cm. Evidenciando a la exploracion fisica
ectrodactilia en mano derecha por ausencia de dedos indice
y medio en mano derecha (figura 2) y asimetria de miembros
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inferiores por acortamiento de extremidad inferior izquierda
de predominio proximal (figura 3).

Figura 1. Ultrasonografia: Asimetria en extremidades inferiores por
ausencia de femur izquierdo. Tibia y Peroné izquierdos visualizables
al mismo nivel de femur derecho donde deberia estar el femur

izquierdo ausente.

Figura 2. Ectrodactilia en mano derecha.

Figura 3. Extremidades asimétricas: Acortamiento de miembro

inferior izquierdo.
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Se realiza estudio radiolégico confirmando ectrodactilia
en mano derecha (figura 4) y hallazgo ecografico de
ausencia de femur izquierdo (figura 5). A las 48 horas
egresan madre y neonato por evolucion satisfactoria, con
evaluacion ambulatoria por servicio de traumatologia donde
sugieren colocacion de expansor en el muslo afectado y
posteriormente sustituirlo por una prétesis femoral definitiva.
De igual manera se realizd en etapa neonatal, estudio
citogenético en sangre periférica el cual reporto cariotipo
masculino normal (46, XY).

Figura 4. Correlacion radiologica de ectrodactilia en mano derecha.

Figura 5. Correlacion radiologica de extremidades inferiores
apreciando femur izquierdo ausente con tibia y peroné izquierdos al

mismo nivel de femur derecho.
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DISCUSION

El femur corto/ausente congénito es un desorden esquelético
raro, con frecuencia de 0,11 a 0,2/10.000 nacimientos.
Esta deficiencia focal posee las siguientes caracteristicas:
principalmente el femur derecho es el mas afectado,
contrario a lo evidenciado en el caso clinico expuesto donde
la extremidad izquierda es la afectada, el compromiso
bilateral ocurre en 10 a 15%. (6) Se han implicado varios
factores etiologicos, incluida la diabetes mellitus, la
exposicion a talidomina, infecciones virales, exposicion a
radiacion, toxicidad quimica y los traumatismos en el feto
entre las 4 y 8 semanas de gestacion; de los cuales, ninguno
fue identificado en la paciente de nuestro caso (10).

Las clasificaciones establecidas de anomalias congénitas
del fémur se concentran en el examen detallado de las
radiografias. Las clasificaciones mas conocidas en la
literatura inglesa son las de Aitken (1959) y Amstutz y
Wilson (1962). La clasificacion de Aitken se concentra en la
presencia o ausencia de continuidad cartilaginosa del fémur
proximal y el desarrollo de la articulacion de la cadera. (11)
En ella los pacientes se clasifican en cuatro grupos (A-D),
desde un defecto leve (tipo A) con fémur corto pero cabeza
femoral y acetabulo normales, hasta casos muy severos
(tipo D) en los cuales tanto cabeza femoral como acetabulo
estan ausentes y el fémur es muy corto y curvado. Esta
clasificacion tiene implicaciones pronosticas y terapéuticas.
De forma general, se acepta que los alargamientos son
posibles en los tipos Ay B. (12) La clasificacion de Amstutz
y Wilson intenta un desglose detallado de todos los tipos
anatomicos desde un grado leve de hipoplasia femoral hasta
la ausencia subtotal del fémur. Hamanishi (1980) definié
cinco tipos que con subtipos dan 10 grupos de pacientes.
(11) descritos como siguen: Tipo |, hipoplasia simple del
fémur: (a) forma normal; (b) eje ligeramente angulado
y engrosamiento cortical. Tipo I, fémur corto con eje
angulado: (c) marcada angulacién lateral y engrosamiento
cortical resultante de defecto de osificacion subtrocantérico
transversal; (d) disminuciéon del angulo del eje del cuello.
Tipo I, fémur corto con coxa vara: (e) con eje recto, coxa
vara estable con marcado engrosamiento cortical en el
trocanter menor; (j) con eje angulado, progresivo coxa vara
con corteza engrosada. Tipo |V, fémur proximal ausente
o defectuoso (g) cuello y trocanter ausentes o fibrosos,
migracion del eje superior, la distancia corta entre la cabeza
del eje y el defecto de osificacion transversal diafisaria; (h)
cuello ausente con trocanter cabeza femoral pequefios
que se conectan directamente al eje conico; (i) todo el
fémur proximal esta ausente. Tipo V.(j) fémur ausente o
rudimentario que se osifica mas tarde, categoria donde se
ubicaria el caso clinico descrito (13).

Las anormalidades asociadas reportadas incluyen: agenesia
fibular o hemimelia, ausencia de ligamentos cruzados o
rotula, deformidades de la columna, deformidad del pie y
ausencia de dedos de la mano; (10) esto Ultimo, presente
en el recién nacido del caso, descrito como ectrodactilia, la
cual es una malformacién congénita rara de los miembros,

Salus

45

caracterizada por la presencia de una hendidura media
profunda de manos y/o pies, debido a la falta de los rayos
mediales. El espectro de esta puede ir desde agenesia de un
digito, a mano o pie hendidos. La ectrodactilia se considera
genéticamente heterogénea y puede ser de etiologia
esporadica o asociada a otros sindromes genéticos y no
genéticos; como la ectrodactilia autosomica dominante y el
sindrome de ectrodactilia, displasia ectodérmica y paladar
hendido (14).

En conclusién, las alteraciones esqueléticas son muy
variables y pueden presentarse de forma aislada o como
parte de un sindrome genético. El diagnostico a través de
ultrasonografia en la vida prenatal es posible a partir de las
12 semanas de gestacién cuando se inicia la osificacion
de las diafisis de los huesos, siendo esta evaluacion
fundamental para el prondstico perinatal y las posibilidades
terapéuticas postnatales.
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