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RESUMEN 

Se estudiar.~n 4 7 pacientes con mal formaciones del .eje ra

dial, y se agruparon en polidactilia preaxial, pulgar trifaUÍE. 

gico y anomalias por deficiencia, que a su vez se silbdiviclie -

ron en formas. aisladas o asociadas a otras malformaciones' · En 

las formas a'islBdas se investig6 forma de herencia y expresi -

vidad .'y en .las formas asociadas, si éstas integr11:b·an un• sin ~

drome definidó.o bieri, si correspond~an.a un síndrome.de mal - · 

formaciones, cong~ni tas m61 tiples, .• de· etiolÍ)~~fa clesco~ocicla. De 

los resultados de nuestro ·estudio se porie.•en' ~vi'ciencia que es-
-.• --~-_:; ·'" .;;.' t .' ;.·-... ; ':, •, ,•_' ;· ,._,, - ' 

. tas anomalías se manifestar()ii';;¡á~· frri¿ti~nt~;;¡cnt~i¡,g~/de:Úcie~-
--~ ,. - ".\:''-e-:.'-;".-'---~~ --- -,- --- -'\--_-,,; .~·.>:-·; !';:, .. ,.. ->~-/ ~"/; ->' . -· . ·'. -. 

cia (68.1%) y en·•el 78.7%··;SO dsociat;orta~otias nialfo'rmaciolles 

congénitas. . • c(r, if 1\:t{iJ:;·zrr;;l:.:~~,···t:.·i~tX~ti''i-:L. · · · 
En 21 de 3 7 ~a c f ~?}~ ~:.E:o~·i;~~~~~.1~~.~~,~.~~:~¡~J;~;i;t~f f~~~~~ ·,ci i ag -

n6stico de un ·síndrome;(S6. 1n'·;y'jdoiellos':'.el:{más[;/freéúente'fué 
asociaci6n VATIJR; · ·.· .. ·:,.·· ., <.'·:;/ ~:·.CJ;t5~;:if:~-~ti{f0.;•¡,y;,, };~ •.... , .... ·· 

Se hacen otras c~nsidci~i~io~~¡~.~i'.~~~~~t~~'iis,· ;~ .reportan 

anomalías no habituales·· en . s~ndromes definido~ y se\sugiere. un 
" ·•'· ' " . : ;. ' ,_ 

esquema de abordaje para el 'estudio de este ,tfpo de;malforma -.-_ .. -. 

cienes. 

Palabras clave: 

Polidactilia' preaxial, .pulgar t.rifaltingico, malformaciones del 

eje radial. 
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INTRODUCCION 

Las malformaciones del eje radial comprendcn·por una par

te, una deficiencia del t:i.po. preaxial. que· incluye aplasia o 
. \ ,. ' . ,. .. ' ; :, -_ --~- :· '. '' . -· 

hipoplasia.del radio, pri~er. n1etaca;pian<l. o'; cih'pulgar, ·y· por 

otra, un· ·~xceso,.::.qu:<ii~c:Í~1,:~>%~·r~~~~~.~r·:t~ff,~:.i~.nff~~.·f%~1·a· po -
lidactilia • preaxiár/C:Desde.· el ;punto.>de•:.visfa;•clí.niéo. pueden 

encentra rs .~ .·. e;"c;o;~\j:.~.!~~~iSI~· .. f i~~J~f ~if ·~~4ti~f~!:O,;~~~~.imal f or -
maciones integrando.• sí.ndrom!ii;'.'..definidos·;.;; .• sü{frecueni:ia al na-

c imi en to · se ~~{.~~l,tfil~~~i(~~}'~;f }~~[i~&·~,~!l,;;·;l/.(~t;',~!;{·.i· if ~)i; ; ... ·. . . 
Se ha interitadi:i<i:las'ifii:ai,.:e·stos.':'dé.fectosé'de':acucrdo a 

di versos. é;~tff~~~.~iif~~fittt!~t~Rlk~~;~~:f~~Jf~:zl;{f1~)~~'.i; 1¡5 mal -
formaciones i predoiniriantés~asoC:iá.ílá's)'.(3) ;?sin~émqargo J no se ha 

·, · -_ ·, -:·_;-: ·· ,:.-;":· ._.;:;:~,¡·-;'·-~i~~~-~~é~~-~-~~r,~5;~,~:r~~:.::i;tf fl~z/:~~;¡~~f~~:~;.~_~;;~l;~~· ;~~;:;;_·:~~-~_ ::t~\~~:t~_· ~: i.·~;-·~---- <_· __ -_- --:· ;:. · · :; · 
logrado . estábl'ecer:un'ñ\cliisif icll.c:i.6n;aef initiva:'::;!tií .informá· -

. -. . __ , ___ : .. ->: ::::·· '_:·'.:-,\~~:-·<::;~:.;:~,;~:;r::::1'.r::~ó:r;.1f::yé~~;:~~}::~~~x~·:r~:i~,~+~;~_¿_!/:-_i0i;:::'~:1,~·'.·-.'(p:·~.;:Y~f<::'.::-:/:.· \<·:; ·· · -~-:-_ ~:'.-·~- -. · -· 
ci6n disponible'a1'.;i:e'specfo';es1;disp·ersn:{y, ~n,:ocás iones: confusa 

· . _, -._:~ · .·"· · -~>:~::_~::-~-:-)~;~s;'.);~;~;~ .. rf '._:~~:-;;{i/.~-'.}~;{ :-:-~~/-~'~;~\'.:~}{~: ?~'.'.:~ /·'.:Z~<;:·!~:\::~;~~>; ¿~{·~-\~;\.<';::-~-~-:- ;¿¡::-:· '->' -- '· ·, :, ' --' 
y encontramos ~c¡u·e.::rio}exis:te'.\lria 'siStelllatizaciori ¡iara el es tu -

. _ --· ---._:_ t>>'·:~~'.-' _~:~c:,1 ~'.:-~~~:~;:~'.~;;:i:(T:·f~~;i':~' :~~;_:,_·' ,._.;~;:; __ ;·};::···;·}:~"-·., ii;'~.;.· :>·_:;:·:-t~·¿_,_;:I,y. -.. -~;: ~:l~?l:;:~-~~~ , 
dio de ·cste':t.ipo~de:malform~ciones; ':. ·· ' . ,, ·, ·•• , 

El. o.bj~~I~~~:{~.;~~;,~'.;,;~.~~;~b;~~.¿··· f~6 ••• ·)~~f';z~~":~l~;•.:evfsi6n. 
de los. C:asos de '.alt:cracionés radiales• que \se.han"estudiado •.en· 

. . .--___ ;:_::'t.,: _~_;.;i.: :,- -_, ~ :·.: ~: ;':: -_;;·_,·,:: '. ._ ·. · __ :-· ·- -,,.- ; . ·:· :_: ·_ "'. -; . ~: ~:-i/.:.;_~;::_.·~~~:_~, ~'.-~:~~~:_;::,:_::-;: ,; ', _.:'·;:.~-/~:.'·- ·:· -'_,. 
el Servicio.de .Gen6tica\del Instituto·Niícionat•·de'Pediatriá, ... - .. -· ;, -; ;_ .. >. - '----_-__ ..... ·_ ' ·- : ' ___ ,_' -_.-,,. <_.,.:_·_ -_ _..: ·'-1-'.':/:_ --<~~¿;~:·):'{~:'.:,;./.::::;·:-~- =.;:> --__ :- ... -

con el fin de detél'lllinar su tipo 'dé.preséntacl6n'i{'es~'decir'ais< 
. i .<-. · . · --- ·, _ _.:· . : ·_.-- ~- __ :: -- , -, · .·_:_ :,<~ ·.--:·-, :: _:·:-'.·,:-- ~,<<- .. ;::\:~>}:: ~:_.;'.~-.'.:;i:._:::k:i: ::.;;1~r::~~~::<·,· -.::_.--_:_:_. - · 

ladas o bien asociadas 'a otras nííilforínricioIÍes''..<J~síridromcs; así. 
._ -- ·... - ·.:.",:/ '..J. -- ,·"; ~-- ... ;{:(::;::::z~:)_:·~-:;0:·_:;;:~.:/:<;~~!ff::(j~:~··'.I:~~t;~~~::~'-·~~:i-1_'--. ;:·-:;:y,-,<· -- ·: 

como identificar· ,sus, formas·:de\-herenc1a'¡·;;,todo>est0Ycon':·e1. pro
-'-;:··.--:.:, _ ._-_,-: ~:-.. :. __ ;-'. ~- ~--·~i~~:~-'~:~-,-3:_I:..-:-~'.{-i-'~;·"''f~:~;-_;f;':t;;-t~~~-;~i'.·~\,;t¿_«~i;:;.:-:\l~~~ ,_::··~_;_ ·--- · -,. ,-~ . 

p6si to de nor~ar los ... cri terios ,que.'permitanfün7,abordaJ e.'r.ac10-
- --. __ <:~>;;~:;_: ·,-/:\i<:7-~--:_-f::\~<,:}S_:.:~~~,t~:~~~~~~-g~;:r,7:;_~;;:rt{~~~~:;~:~:f~1::r~~{~~:_fs¿p_. f.>'.-.. _ -.-. · .-:_ --

nal de los pacientes:·con.-es"tei;tipó:'de;,·maffo-rmáciones; 

MA TER 1 AL .. y .•ME ro.o?:~•,tf iS;t:~~:j]rgi'~![~;~~~~f t0ffiYf }~~~·~~~~:\''.· ..•. !' .' .. ·.... . 
1) Se '.revisaronUos·'·registros .dé .1a::consul ta ·.externa de 1 

;_ · -,. ,.;:;~· <:;_:/::-_~'. . _, :-;~:~<:-:~y:-~;~<:·:::--~_:::: _;~?-F.-_~?;;\ -_'.;~1:~:-~:{-.:~_:-_;:r~:-::r;"t' .. ~_~:~·_:;·,.,. __ < __ :>·:/_;·:: _;,-__ , _ _. ~· _ . :-· · 
Servicio ..• de .Gen6tiC:a y. se: elábor6'{tina relaci6n, de los pacien -

-- ·-. ,:::-: '. _ .. ' ·-' ·-. ~>--,, -,~. ¡;·' -·. ·.'.·. - ·_;<'.:.·,_.,;_::- .~_-~_-_.<'._ '.~·--·_:'::::-.>~·;_;-_:_- ';·?°: ··, --:-.~ --- :' ,~ -:._t.:.1_~ '_::--_-·::_:·<:_- - . - -. 

tes atcndid~s. durante los Úl.tiinos .lo_'nfios i:o~: aigán 'tipo .de 
-- '.'.·"' ---· _._-- .. 
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alteraci6n radial. 

2) Se estudi6 el expediente clínico~radiol6gico de cada 

uno de los pacientes detectados; • 

,, ., ::,~:,::~~~~~l~!~;f ltiM~ '1~;·1! ;~ '. ,,.,, .. ''"'" 
I) ·, Polidactilia;'preaxial;('(fig·: 1), 

I I) .·._Pu_lg~~~~:~~~~~i~~:;:~~:'.{iil·/ ~?•·.. · .. :.·.• 
III). Aplasi.a o hi.poplasia;del efe.(rádial: (fig. ~}. 

4). Cad~'~ri(J -~~~~·~i~'5·3y~·~~~~~ ¿~ ~\lhciÍvtcii6: a.s\l vez en 
_,_ -:'.·<:.;-~-~>~i.:t ,:-:;_-_". ·::::-._/:::·_;,·.~:_.-:-:--;--"; <:-;_,-: __ ·.::;.::.;<.:>·; ':i·:;,_;-.:.--_.::·/), - _;, . -_:, ~~ ~ " ,<: -. 

dos seg(m que•.las ai tíiraciones ·· radialés\ se¡.'encoilfraban .·aisla-
- ',- ;~ .. -~-~¡~-- ,;:_:-:.:.- :.:~_ -_- :·: ___ : ;:-:,_:.:::_:·-_ \:'.\_ .. _·_:-;::.:_:.-:·:;t,~;i,i:Gr;1.r2-:.::;}iHi!J)\/~~~:;:;\:~:··\1~~:_-;:.:::k>~.,:\-:_-'-: __ -· . -- , 

das o bien· asociadas·. a otras. malformaci.ones·;'••':/•'•·i~•:'•·'i.-C'·'• .i·; 
· . ___ ;, __ : -_ :·-.. ___ .-_-." ;,:,-~ .. - .:- . --~ '-<~:> _ - ;,_._-: '}-:r·:_:! -;;t:.:~/a~~-~;;~'.i:·~~·(-.(.~;1 

.. '.~'.ti~~~s:~)~<.~::c::~º:;~:·í~:;:.;~::::_~- ,·_ 
S) En .las·•· formas aisladás se; irive~stig6;5'sutforma;de lleren 

C i a y cxpre Si V i_d,~~:· ,; ••. ·' .···:.j ;:< •• ',?,·,:,J:i\'~i·,:j,t;1j~~xf i'~~\)~~·~~;'i~';t{€.''!·'i.; •' .. 
6) En las .:formiis :as.ociaciasi;se'i'iístüdi6:is'il:e·st'as/iritegra - · 

ban un sindr~mf 'de~tE~t+,~i{;~Í~~~~~;{~fc~;~~1~·~A~t~X'\'~i~~ •.. c~ -
rrcspondian a .un síiidromci'do'Xmalformiicio'nes corigéni tas: mól ti-

, .... : ... -:· -·'i;;: _~ ... ~·; ~<-~!~·;_·;;::~;:·:~:~~x:·;'~:;,<:.¡/·-~:~-~;~\::: -:'.·,-;~ : .. =~<~,<.< :-.;,, · · -; ; : .- · -. ·· · ·· · - · 
ples, de ·.etiolog1a{dcsconoci.da~i-''.·.·•''· ' ··. 

~ESULTADOS <~;\:r2;i&~~J~.:~·,:::r : h·' ·. .... • .. ·,·.·,. 
El estudio, réve16' 4 ¡:·pacientes con ·~lgunac ánormaÜdad 

del eje radia,l dist;1Juiáos por.grupos, ,·como apare~~ en el 

cuadro l. 
-~'-:_. _,<·: _.,., - "" _ ... 

Polidactilia pr·~axia1·.···.··._ .. ··.,. ,.,_ ... , .•... 

RENTERIA 

Este grupo estuvo r~pre~é!lt;do p_or 10 casos (21.3%) de. los 

cuales 3 se prcscntar~n .~I1 '.f~~~n ~isÚdá y 1 •asociados·. a. otras 

malformacionos. Los 3 páciell"{~s t:on ll\;lformaci6n aislada fue-

ron lactantes menores,. ~ocl~~:.:con ,afocci6n. unilateral, los 2 --

primeros de ocurrencia osporlídic!l•micntras que la historia fa-
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miliar del terc~ro sugiri6 herencia dominante (fig, 4), En 

los 7 paciente~· con··polidactÍlia·~reaxial.asociada.a otras. 
'" ;'i';' '' 

malformaciones .• (cÜ.adro 2),) se'iiitegraro11 1os,i~ig.uie~tes···diag_ 
.- _·_ <>"-- ·:;";>_--_>>--_,;~!:::' _-.'.-T :~+-:',_,_~ ·::~~>_··_ ~>~/.:;::;·.,_\.-::·;:. _.::_:_'~·'·.<·:~,;~--,-,-,::::::·:: ,'(:·:::·:!\.:·-:+.:· ._.:-~_..,-;::_:_::'- -_· .- -- . 

n6sticos; .·el primero.,coi;respl!¡¡di6_ al, sín~roni~ d.e Klippei-F.eil 

por haberse. en6o;tj~ii~~f ~f~,t~J~~·f~~.~s~i~1~{~{~~;~~~-·¡~~·~.fu~ ; l'es.i6n • 
predominante, .au·nque/eL;•re·sto•.'deiariomal1as•:no ·se;• h'an 'observa-

do com6nmente en!.~~t;~~':~R{f :{t~Xt~>t'!.'.~;~:·;~t~~:·;~~.~··i?•··~~·~{ ~11te .. ·· 
con albinismo. present'aba •también\'pÓlidactiliÍÚy siÍldactilia - . 

! - · . .,./,'~:-'_::\:: _Vi'::>~~~:,-_~)'.~:;,:;'-~~'.t_::;,~,~~--:;~;;~;;_}~:-;§~:,:,'.;d:;_./~~;«it~~~t7{f;:x~~;r\~~ L:.·::~:~~_:: i: \; .. ;x;::. -··-,_. ',·_ ._ ·. 
cu tlinen de ortej os\'i:·t:Er!(1 el;\c_aso.'!4•:la'~ariomalía 'radiiif:.s e aso 

· . ·.: .... .- ... ,::t .. :~·--~-·>:;;~.;·.{~~:·;'-~(~~:1_~ij'~~ti:.:\·,_~_(&.~\·~~~~~~;~~r>::~tif~/;'~';<~;,~~~~ ·;~;~:::~r;~.,-i ~-.~:;:~_:::_.:;,,:_ --:· __ \. -; __ -_.'·._ :·_:_-
c i 6 a malforma·ciones:(craneofacialesX.t.Ípicas.\del··:s1ndrome de - · 

:·_ --.- ; ·-'~-~-,-:h:::;/_; ~~;> ;.:,,:.::,;_:~,~:t~_,~/i~;:~:~;~_\ir~1;?;=_:_;~;_'ái{;J)? ;¡~-;-:-:.\:-~;.1t~- ;~,:;;u· i_..~_f]:-~":"~'ü'{i;:·;'{F · ·,: ~~ :· : :: : _: _ :·~--- · ·: 
Treacher Collins'f{~con;;elll)~se\intégr6'.)il.'Aiagn6stiCo de sín- · 

dromo de . Na~gf :~J,~,~~~~~tiB~~~~~J~R~i~,IT~~~¿~¡~~'~;~fJ;~,1 'd.i~gn6 s.t ico 
de síndrome 1de.;Ho.l t-Oram·;poriá;aSóciaE:i6ii:c1é )a' malformaci6n 

radi~l y ·~a}c'Xi;i~J;~~l1~%~~Wg~~'.ft~,¡9,;¡i~~i~~ci~t~i~.;~;'ie·•.·de ~- . 
-- · .. :- _:: ·- .. _. <:~_~,. (:~';- ~:.:-.:.:~:·,! t{;::~ }iJt~:,~~/-,/;j~~:~f:~:~~:~~~,;~~2--~~:;,'.(':::.;~th:.;~¡~;i':~:·:Ei~'.t;L:{'.:',c~:--,_:~-i:,, \--_-.,~'.--~-::~_ ... :_ .- _,. :-· - , · 

nomal1as obsorvadas!en:'.el:'ica'soz;1;iisugirie-rón':e1<.dia.gn6stico de. 
· · . _ -;_ -.'_ . -_-·:_~;:·_--:·~':'.·-,:::_!-~iC;?:~;<;J\~;~,:_·_·.rf.:'i.~:/~:;(:;,,~_-;;-:f';·_·~~1:~-~--;:;:,~Í/-~~f!:~_:~;~_¡,_· .. ·.s~~())~1i!_'L:::_:::<¡{:·. ,;'(<,~-: ~:. _::_:--, ._ ·:_ .· ·.: _.:. 

asociaci6n VATBR'; 'Bn/ol'seguiidofr\s'ex·fofcasós ifo ~se; integr6 · 

diagn6st~c~· .. ,P:~'ri'.~f[~1.{f~t~~~Jt1~~D~0:~~~Í~,t~1~~1~;~~~~~~sio•r~a1c .•.. 
familiar ·en .1ii. ci.lal·lá',madro/y'.una}hermaná''i .. tcnfan; hipoplasia 

, - - --,-- ~-:~-.' .,---.. · · ··t1::::.·:~J-~;>::s~:~f-~'.~t~~:.~~-~'.~:i;ft:2:·~-~ii>,;),i~~:[~~~--;.\_~,.;,_~:<· ~-~~( ::\~~- , :. -- -~ >. :-_:: ",_ ·. 
del pulgar en forma aislada·; :·cóino':si:r'.se~(tratara'·de.un gen do-

,: : --:- :_-"\';¿; :.~;,\:;. ;-:~~}.~:~:f·/~'ft'.':-~~~:~:·~i~7~~~;-~5-~-(-~~{<-;-,':~(.f'.'.:'.';\~~~--~'./~/·~~f;. ' .. -.~;_·_ -: ,-.- ,,;, ~: • 
mi nante con expresi vidád':'muy;.'variabloi cjue'(s.e: hubiera:·. manifes -

. . . : \· : :·_·:-~:-' :· \· .. ::). }}:'.-~;:ct~:-~j::::~\;?J :\t/;~:~\;:~\0:.:Y~-~~"}:,\l~.~::):::{:_~;-;~-\: ;:.-.,~t _·:/;·;;·:, :_- -~-.-' · 
tado en el prop6situs .. ~en>'fo.rnia~.doj1.o_li?.ªé:~_il.ia}preaxial y o -

tras malformaciones '), ~~:;:i;it~1tJ~~~·~.l;~i.m'~~~<como hJpoplas.ia -

aislada del pulgar,• (~i;~·~,4·~';;,·¡~:·1}'::(';•.;§'.ic\~:·; 
Pulgar trifal~ngi,é:·o.' ;: .: , :. , ·· , 

La presente cisiJÍ.~t.icd,'i~v~16~ s: ca~cis 'c10 .6%) de pulgar 
• ,• - ... ' - ~ • ; ••• -.•. - - '- ' > ' - : - ·---

trifalángico .·(cuad;o/3) ,':~e l~s c~~l~siu~~ ;~~·Pi~;ent6 en 

forma aislada y de. O~~rro~dia • esp~~á~i·~~\·;;l'os 4 rest~nt~S 
asociados a. otras malf~r;¡¡aciónÓs ;. rin dos d~·r¡r'ios se· in te 

-_ .. _. ~ . - . 

' .... ···-----

RENTERIA 
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descritos por Carnevale y cols., en 1980 (5) como un nuevo 

sindrome de p~lg~res tri.fal~ngicos con braqtiiectrodactilia. 

Anomalias :por'·deficie:n~i~. • . .. ... <:· . r , •·.···· ·.· ·. ·, . • 

En este· grti¡ioXericontialDiis':if ciis'os·;c'6s .Ü) .distribuidos. 

corno se · ob se:;} ·.~ri;;,e:~¡·;~f jXr;;}:'.·'.(~§f .tci~·~~¡r;"{f !~!;/{trz).f ·:.¿,, .·· .. ···· ... 
De los :.6 ·:casos ••que'presentaron;·deficfoncias aislada del 

_. ,,: -·_ ·. :.:-~~ :{ _~1:~''.:;,_z;;:;;-~;~{;fY1:j:~~~~\t· .<;:~f::~~~:.')¿f·: ~,;'.?rt-~:~~:~7~':!~~~-~~~;::t·;sr:'.~~KhV~Z~~?\~?1;':::::\'( ~i,L:~-- -:;~; ~ .. :: :\:. _. .: ::- ·.' ~ -· .. _ 
eje radiai .· todos.teniaiic'anoírialia;'idel'\' pulg'ri.i;:y:;;2.;además '·'del .. 

-. __ : , -:-:i:(:~,::':.-:sf--::!-~:'i> -~;):\~;:~;~1:.)·;:\~~2~~!~_?}j::;211z; {;:~~~ >%~i/r J¡}::~~irf~~-~f ~ {f{;·;.,~r_-;:rtf .'.:~/ ::~ :.->·:-,.. · -·:;;_

radio,· un. paciente7•ténia :;retra'so::;mental'.·~y\'.niriguno ~·;;retraso: 
-_ . .- ~: :.-: /,~'.·:: ~:~~'.--_<_:~\r:;::J:\_·:_~-~~~~~1~ 5.~~-;l~-~.:~~~T··:¡;~:f .7J~~;;}.'J~~:- .:i~/_;~(~_;{t~~\}if:j~:/f.1,~._-~)~¡':~~!;' (::,: {/_· ~/·:, . -, -· · · ·. -

en el crcciniicn to'.: y.'dc:iarrC>llotso'm6. tic'ii~>::·cn':&5 i:ii'Oihabia ante 

ceden tes fa~i~Í;iJf:;l~'i.~t{~~~¡~¡t~;;'%;f~~~~~~'.í;~({~7;~~.f3h(f2J~~ >~e·.·.·. 
'· .· ,' -~_,- . __ , -_.,- __ ----- . .' '. . -_ , - '.., -,_, -_·_-- -_:'.·:-:~- ~:-~~~~\i-_';;,'.c,,f:~\~::'~,~,:~~f!'.i:55ft,-:~:z1;~.§;:~i;-:;A\:'.--A~:± __ \ --·_:~-·--· -~- :-- . 

encontr6 herencia: dominante;con .. exprésividad,:variab1e: (fig. 

5) • · .·.·•· . . · ., < ;; ,, •. ,;,.w'/;¡:,~.~~~i~:1~,;~;::t.:;:·~.~ ;: · · · 
En el grupo .de deficiencia del· eje,:,radiahcasocinda. ·a . 

· _ · .--._ · -· . -· - -·- -_ ., · .: - _ >:.-)_-:,:;_:-._¡\',::~\:~~·:_"S'.h::~J{i1:::~;?fi.'.:-:5-.-_it'_~-::-;:·~,~, ::<;_:- .:·. 
otros defectos,. en 6 casos se integr6 ;e1"dfágn6sticd.'de · aso 

' . . . . . -~- _·. ------·--__ ,-:-.:'.:--i(<'-ot~';_,,<¿:,'.;_':·g,,::.~:'l::;~_~~;_;:~·:::::··_y ~.:_-'; ., ' ' - -

ciaci6ii VATER (cuadro 4) en basé 'a;~h~!'tód6~)1~s}padéhtes · 
. .- , .. _ -.'._: -:.-'.t_'._\{Y:,::_:.;~:},·'.~~-:{~'.'~.:.t,:·~-~f .... ::·;:~ '-' --.:-i:_:- ·_-,--: _.. · . 

presentaban cuando menos 3.delas.malformacfones'deséritas 

en esta aso~iaci6n, criterio iniiii~~:'~~~~,·~g~sLl.~~ªr1a ·como. 
• . . -. ' • -. __ , -,:-·-~·"'' ;·'' .• -_ -.-.,· '>-. ·.--·· -.- -

tal (6, 7) y en.todos se 
·r\·1)- ~·l:' , : · · ;. ~·~· .:~1~ i.. •• :-..... ,.-

mal. -~ ----.-· ·.-:.\ ,.. . .; _. ;- ... 
. .- .. - : .:.;· ;:;< ·-; ':. 

De este mismo grupo 4,pacientesreunierdri.fos:diitos .cli 
,'_ ·, ·i.-'. ':' ._-__ ;::l.\'.;.::,; - ; -¡ •• ' :,-; '.'._':,_· -,'·· _,·· '- • 

nicos, radiol~gicos y de laboratorió:Sdé ~riém:i.a d~ éFariconi -

(cuadro 5),. Todos era~.te}i;)~~~t0~1i~%t~~i,~:f,~1~~1{J~~J~so ·en· -
el crecimiento y desilrroll'ó'i!iom6.ti'co;y.fsolo~e_l:'paciente .de 6 

., ':" :_~:--: ·~:\>;{'~~·:·~·.:.~-~f';-~~;~:¡,:~;:t~p~:.::".:::~~'X;}/:::::,~,f!:~:-:.~:~:.~;-- :.<L.'·'.::.-;-:.-.:.- ·_- -• - : 
afios tenía anemia apltí.s ticá1:éii'i'élii·momen'tó•Jdél·!diagri6sticQ; · 

los casos· 1 y 2, que ~r~~·h:;ima;o~',J;~·i:~~~~A d~t~s. de ane -

mia apl~stica en el momento do su'.d~'tecci6n,' pero la desarr.2_ 

llaron posteriormente; El caso 3 f~6 Ull re~ién nacido que 

muri6 a los 3 meses de edad, sin alteraciones hcmatol6gicas 

... 



... :.. - ---:..::-~--...;..--

RENTE RIA 
7 

y con el antecedente .familiar de.· consanguinidad de los padres, 

En todos ellos el ·estudi~:>cÚogeri.Stico \;evel6 una frecuencia -

de aberraciones • cr6~6~6kic~~-eston~á~e~s significa th·amente · 
-· _ .-. '.::;::> :v~-~;~ :'·"_::;:_;:-~·/':'./_:_:~<~--~~, t;y::::'.:~?~-,>;-;~};.:':·:::t:.-.;'):~--~-,:\'.s:_.:-, :. ·-: -- ; · _ _ --. · _ _ _ · 

elevada y la res¡iues·ta:·.::an afecto :c1asto.g6nico. de la mi1:omicina 
· . ; .. _-.··_::-~;:~t-:> _:--.:;;:~:-, ._0~~:~:~\:{<~-;\;}Y.:~.\~;-~:~;;;~··.:;~'..;?::r~\:_> ~?'>.:..·-:~{>- · t<·-·. _-__ .. :-.· ·: . _,· _ · ~ -, ·_· -". -- . .- · - ~ . . -

e fu6 anormal; Aatos;1cónX1os/cuarés sé fundament6 el · diagn6sti 

co de an:miadf:'~~:S~f~{Iiil~~;yÍ·\,,f:f.)};.:· .· : .. • . . · .. · ·. .. . -
En es te . grupofde:{de.f iéiéncia.;'deL·ej e• radial·· se . encon tra -

. . :' <:.-·;· ·_:; ::'V:s\'.~y~~-/?:~-:x~::{:_~%i'.:~.::::;:_;.{;?/:-'};_·,~:;·-::~:';ft)i;:·'.:-'· ·\:.::, --~ ~~_.:'-:·_~: ,_..-;:- ::.,.~.- (_-::_:_._'.--_·.:t/-_;:~;::-\~}:;.~-~- ,_ : -'. -- -
ron además ··2 'éas'ós;Tcleiv:·c:roDlosolriapa~ia:a·socinda?una CJ.é dascua~· 

· -· -· -· ~:/--~.'i~:'. ;j:.~:·::-:,;~:~7; j.:ff_i;~{~;? .. _;i~~'~/JJr"::·~~·<~,:·:·~;::.--: .. _:~/ ·:·:J-.'--~-:-; .. /_'}'->;f} _; ;~·-_.' .--:+~<: ~~:_\:_:-:~1{: >'..-::},_ -::-:.-- -.. ·. : -

les era una translocac.i6n.bnlanceada.de no:vo·,46/XX1:t(4q/17q)' 

y la otra ~n~··f~l~:c)'~it1h:i'~;~¡i:~os~i~:.· ~o~·.¡;~:~ib~.t~J~·,.~e ;os· -

padres en ambo~i~~s.~s'1fueron normales. Y _: '\T~}} 1 • / ·' . 

En un· caso·nfáS se· int~gr6_ el, dlagn6sti.c'o :d~~~íridfome• de· -

::::.:::,::~º.:,:::::::::.:·:,::~::::·~rf 1~;i~f ~11 ::.::.~ 
cia esporádica no se integr~ diagn~7~ic¿'~C:~~~~b' 6), 

'· ,:\' _;·;:·-' '~"'-'·-~~.'.-·-~:,-~~--;<·.~:,:-
DISCUSION ; .. ,._ ,,. ' 

" "-.'."• . · . .:.. .' ,~.'.-.,_:"; , ,_ ,. ' 

/,' ... : :.':-.:·J>"·(t,'.~'-:_-;;-::-¡-->':.-,..'.:'·'.-". ';~·,:-. ;_/.'.<·;~ ·', ... - ' . 

Carral y Louis, (8). en un .estudio retrospectivo de. 53 pa -
• . - ---"' .. _. --->:>;:_·;, ·.'\.'. '.:-.-.~::·¡~_:; -'.~~;_'.~-~_t:_: __ ~'.;~~~:;:·;:~::-::_'~',;\l.-,;'.(;\\'.:{>.:·-,":<~-.:_ .. ··:_-~ .. -:\· ,- -___ .. __ -- - ' ·. - -· ' , 

cientes diagn6sticados .duranteium perfo'do/de • 23 .•·al\ os ·encontra-
. ·-· ' '. .... --·-.:.-,:,:_·-~ \ ~- ··,:-::ytl"·'':,~.':",-. ·: ':~~;- ;\:··:~-:""~~-.-- .... ---~ . 

ron que el.· 77% de. los :casos :.tenía :,añómaHas .'én .'otros ::6rgaiiós o. 

sistemas: .. · carcli6'¡;11{i~i':~~~~Í~T~l1't~Kf,'Zi~8l~~::~,f~~á~~fq~~ deÍ tra~ 
- , -.. _____ ,e'----'-::_';;·::>~:-_:;'.,~·:'.·~::~:.;~_)·,:_~: _·~'~{t·:;~~qif ~~·;-::;~_:t;_~~?;_'.(:·_t,~;·;~~~:[;~ ;_'.fhAi._:·:)~·_,;·r~,":-;-;4~.x-,:-~~~:'.'.~_~,\_·"_. ,--;:_,_::. >-~--:- -· .. --.- · 

to urinario, ,tracto jga:s.t:Í'ointestfoal\{f'.Jotras .:malfórmaciones .·. · -

esquelética~ §n~e'~)·t~~~If~f~~~~f,~J
1

~:;~~'~;'.·_;~}''.i,f~2,'!:·Y!,~·~,J·;' :;~ .·.·.· . .• . 
En nuestro ·éstudio:'ericont'rarnos·'4T.pacicntes·con~malforma- · 

· _' _ ::_-.::::.:<:~ .. -~ :;~~1-r.:::1:~_;_.':;?2'(;;;·~-'{;:-:-:i~/::.~~,::;~~,:;_~}~//:,:~<:~,;:;~-,;::··./~~/.t,[i:-~i"íf.~:t~:<:'::· ::f 'i ~/,_-'. .. -:· :-· -~~-::-_ ·: __ '_, · :. 
ciones de 1 eje radiii1::en0u'n: 'pc"ríodo}de'.:tOJafios'~· , En.'):6rmi11os - · 

generales éstas.· se ;~¿~~}~;·fa~riri)m¿~·('i~~r~~~i~~~~;;~ •·;~~- hip'6?1!!. 
' " .. -_ -- ' - ''."; ,,_. <\" -'-::·u/--•·,_.,."-.··,~-~-''"·,- .... :~ 

sia (68 .1%) ;y eri el 76 •. 7Lse. a~ociaró~ a otras malformaciones 

congénitas. 

· .. 

.. 
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En cuanto a las.formas de herencia cabe señalar que los 

casos familiares de polidactiliá pr~axial tanto aislada como 
'', . . ._ ., - ---·,, -· - -

asociada (fig;·i4Jy·l~~ 'de pulg~r ttifaiángico (S) 
-:.:;·: ·- .-, '· .,., -- - ' '-, -. --

h erellciii dÍlrninallte'piol>ablelilente nuto;6rnicny grall variabi.·· -

lidad en :i~' ~~p;esi6~;<~i~nt:~s;,~~:: ~~·.el g~upo de hipo'pla -
~' ,._ .-.. ., ·, . 

~ia o aplasia·'del eje radial, los 'Casos f~~iilares fúeron z 
hermanos Con anemia de:Fa.~c'on~;;;~~iidad autos~mica recesiva .. •·· 

. ._ ' - .. :·:~ . ·._, ' ____ ,_.·"1;,.,_0-/,;.,;>::;,_ .. _, __ -"'--~--·-: 

mostraron 

·En 21 de los 37 paciellte~;¿on·;~~lf.or~aciones asociád~s 

se integr6·· .. diagn.6~~.i.ca, .• ?.e.\ªt;gi~J,¡t~r~i&~~j;f~~6 .. 7ú.i.~if}~f.1.~os · · 
el mlts .. frecuente fu6 el'de\ásociiici6n·;•:.:VATER'\f( 42; 8%)/'Tacr6.: . 

· --- -· · ·-. · -: , :· __ : · __ ··,: <:--~->:_ / ·:.·-\)7_c_,,"fg'.,l'.(~{.-J/'i·:1;;,;:.~~~1~C~f-~-~F:'~ :, ~;(f~~(if/;'.t{~_:-<;~>·:~7b:'~-:~"-~'\_~·':':~--~'-,[~:~1>~f.{::' ¡,·.~-- · ' 
nimo nemot6cnico '6 ti F.• pa ra•des.cribiI"El árasociaci6n~ae~•·cÍcfe.c.: 

. . . ~ :: -:_-:, -.:::; .. _-:;-_::~:> ,',;/:::_: ,::~ [~'- ::~:.:·: fr',,~~--:~:i\;±\~·::~;;.;í,J.:'.f:,\ ~-~; .. ;~.:::•;:j''.0IJ1}~~~::;BK:~ ::;::;{~{f';;_;~:;:!~··(~\- '-·,)rr~ ~>-:'-~ ·/ < :" -:- 'e,,. -" ; 

tos vertebrales 'y 'septales véritricularés<y; otros\defectós.. . 
._ ; ". -'. -.·:_'.:':··: '?,-:·,-/\·º~-«- ·:-{i:~:¿:('.~~J:-~~:;:;:~;~;f f:.'.;~!;.__: ~\¡j\~~~r~ .. :~;;:;-;\'.'';<Li-~;~~JJri~~~;{J._t{:IJG~;,'.~~~~B:--~).;1i:::lj:"~:,·;ct}:_:: ~>(· :_: ;'.;' '. -. 

cardiacos~ · a trcsiá\:.iiúíl ~·~¡fístula"', traquoocsofág icri':.«:on\ á trc~:' .. •· 
. - --~ , · _ ::' -'.: :,-'./ -:·_'.--.::'.~:_.-:..- .:+::'.·\<~:~::·'~ :._,::"· · "-:;>:-.:?:,t/\ ~~;~~-: '..'}; __ ::'.".:::."_; -\S_:~~/,W:"'', !'.~-) ;_-.:,~_:;:):._'/'-\;:: /{:" /<_-~·:.:>_-·~_::: /;;~ ·_· ':·-:·: ::: · _-_.',-'. ·:. ___ : ~-

si a esofágica', 'displasi¡i'!radiál((inC:lliyen'do'.iii¡ío¡ílasia;dél' .~; 
. . ~ ' . -~1,·.--:., .. -~·o; <.>;:.-··.'\.'.-,\:t{':°::~·-:._~-:~:i.~-> ~ .\-~--.~_:_ /':<-----~.:;-<"'.,<:.;·_,-::·· ' .:->·;~¡·'. -- ' '. '.~-;'.;f}{_:_-,':·_i\:.,'.<-:-:'.i':_;· .'-(::::;:-:-,~·-:. ', 

pulgar o:del radio;cpolidactilia p•reaxial, y. ~inda.ctilia), Y· 

dlspiasia rén~l ,(9) •·• ·~~~t;~y y'~frl:l~r .. Ci)' a~~m~·~, e~c~~tra -

ron una alta fre~úencia de arterfa·úmbilical 6nica; que pu· -
... , ,., ;' ' -:; : . ~-: 

dicraconsidcrllrse'por.tállto,comoún componente mtis dees~a 

asocia~-i6n y propusicro,n :colllo •criterio diagn~stico la prese!!. 

cia de 3 o IIlás defectos de ·ia. misma. En nuestros p~cicntes. 
. . . - ' ' -

se estableci6 el ; diagn~stfco de acuordo ll~ios. cri.tél"ios de •.• · 

Temtamy y • Miller, .· dc~puris .de haber iescart~cÍo. ai't~'ra .- -. 

::::,::::;::::::::::·~:::'.:'·;~;~t~rt~f ~j~t~~~~t~:¡¡·~ 
litera tura. revisada no se.Je describe'' en e.Sta '.~;sociaci~n. lo 

cual ampqn el espectro fenot~pico'.dc estn<entidad: Casi to~ 

dos los casos de asociaci6n ~ATER roportaclos han sido espo -

.. 
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r6.dicos yno se ha.reconocido uria etiología específiéa génica, 

crornos6rnica o porterat6genos·(l0). 

Por otro lado, ~l pu{ga;i:rifal~ngico. no se encontr6.for 

mando parte de s{Ü,~~9rne's>~o~~· el de .A.iis~ Cll), Hol t~ci;~m · (12) 

y el síndrolDe·'·d~. puigafes
0

,t~ifa16.ngiccis y ·liixaci6n .de rocli ~e 
,:.,_;,'··:_~'-:·\·-:'·.:-::.:::~·;_'.._;/~:·:.:>~> ~:~:' '.:\->:.:.-:-·-· .. ·-.-. · ... - . ._ : ''. _,,· - . . . - . 

llas ·(13) eri'l'os que;'esta anornalÍa es frecuente. En cambio; 

Carnéviile ,)¡3~ois ;'#·~~ i9aÓ•··(S),describieron un· nue_vo .si~d;ome 
.. - "" . - - • ---. ·_,, ... •· ... " ' ' ' ' .. , ... - -~ ___ .. ,_. >.O·.·.-

• - .!.,.,.,_.; ;_-_, .. :,.~ '•' .. ' . ; 

de pÚlgares''r;trifa16.ngiéos' éon ;;braquiectrodnc tilia/ cll;idosfami 
·:-~< .. :-·-.> :::: .,;::;:>:-~)L>\:/·::?:¡'.¡-~(_; :~:;:-;)·,.-~_):- _ .... _~, :·-.. ·. / __ . · - · -. -- .. : . _ · .. -·,f:·;~:-::1i\/_'.~;.'.;:_:;:~:i:j,::\}·~· .. --~-- ~ 

lías· méxiCallas lló ·relllcionadas entre ··sí ··que -mostrabarifon .¡ia · 

RENTERIA 

: -- . ·._. ·. -;_·}.>_;!?:~,- .:)~_:;.'.. ... :,~~ ·'.'·:.~:.':_\.~-,\·-; ~:.;·-· _, --.-- - _; - . , ::~--:~ :-;·,·:_\:_;:,;':'.L/.:\:.~~;:·::_:~/.;_:;·;_:~·Li·:-~:-_i_ : 
tr6n poco: usuábde;:Ínalformacioncs de las.·. extremia'~-desi;;pulga-. 

- . ' : ~ --.. : ··-.:: .' --~·-:, :-.<~i<:_~ ~:; '~--~:,~~¿!_?:':-~:-.i,-~(:i~,~-~ :,:_~-~e--~-:-:- -:': - '.-~-'- ~,--, --~,; ;··,~:_:-- ,-~ :~ -,~:::<•=i~-~-- .:',t,_:-"' \";; ::-:~;~:\:H;~~\i;:):iY,-.; .'i~,:~_:_·_'.'i·:;:';·;~'.i-:->:_-: :- -. -
res·. trifB16.iigicoS:.Yrbraquidactilia de dedos:iíridfées fé.,térce · -

- ·.:, ;~----.. -'f.)_;~----· '"'' .. ; ' :,·:·_-_\. - ,;-._; .... --. -/¡: -- .:,,.. ,1: ,.,_~;·:,:1.'::~;<X,:-.-:;_;::-;:,"' :-··' ~-:;~!-'/::. . 

ros arte Jos 'y;en'Fcicas l.0-nes'eCi:ródact i.ú.a•';éfe;'pfes\y,.'mnncis C:on . 
. . . -· .. : ·-- . ·; :_.;; ~? :~_: :~)-~y;~;~~friG·<~:~fr!,i-:;t~/ ::::~~::::?i:~~:_t:~~:::~§:i<}I;~::;;"'5f'.S'.:f ,1-f:_:L,::~~; :±;f:;!~:;;_~'. :;,::;:~~t~~:~~i.~_''.:}frt:-~\:; : }t_: -'=~~f ~, 

un patr6n ;-de· herencia}dominiuitercon :expresi vidad·;,variable ;··. 
· · , -: . :·' "-- ;~:-': -'.:e;·;::_ :~rL~if~!-J.'-:·;-.;}:~i:-~'.;;:t·tr:r:;T~::;;z,_~t.~~~~:t~~::~{~:':;::d:\~_:>~2j_.~-~:~~~r~i_~:; ::· i{/~:_~f ;/~~~/~·/.{:;~:'.7.?_.: ~'.}: ~::\'.~ · -,; : ,: ::_; 

Ameri tari ,<:onie'ntario\'iidicioria1\~liis.tCasos;de)síridrorne 'de 
- . . -.-¡\-·: :·:_;-:',-·~< ~: :~:/}_:_-~:,.:,:.t;:~2'9'.~;:';~~-.:\::;~::/;~-~-~,:.-:::t~~~·:_:~;~::r:,:;;t~~:.·?;~~~-:~/::'.''.;;'.}·;:~~=-~;\::_.::~~-~-_:;·/:::-.'e:.nx;::~-~::-:-_:·, :-I-:} ---'.': --~-_:· : 

Nager y de Hol t~Orarn,.que.cpresentaban>polidactil ia.,.preaxial .. 
. ..-__ ~~ /".-:;:-:~~~T. ;t\~:-~?~?~~~::::<~-~~~:1'.'.1;~ 1(:{ ,_.,~tt:. ·!t/:_~ ~¿¡:;~~,'~--~ ~~rh~:;_~:::,;«?i:::~~(~?~~-~'?::?:;:'.1:·~:·:_'.'~?-'::·.<->) :_':~.~-' · r- ,_._.: '-:· ;: -~ ·.-

E 1 síndrome·; dé' Nagor,<.tiÍ:Írie. corno f datós <C:oristnnte's anomalías ·-
.-- --:_ . · :·: ··: ·: ·_: :'~ \-:;:<:-r;·s: ::'.:~~._i\;-;:,r~::;\~~:TY~'áL;:·_;,::t~;:r·:'?_:c{:r:~>~\·~;,r.!:~;'~~~;:"·:'._;t)~i'~i'.':'./~0/:_-;;---~'.:r:x_;~:·:.~·:/\::.-::: ,_. --~·-~-:\- , - ·.-

c ra neo fa da 10 s ·similares ::a\ las del·~s1ndrórnc .·de<Treacher· Co - - .· 
' '. ·'· -" .. ;> I'.f J'::::--·::--~~~:_.f:_i_.\>,,·(~°'.)?/:,::::·:·/t~~-,,,\/;/~}} --,:'·:;-~:º.i/:.:~<:<':~':~;.~\~/i~\~W?~?f/~:;~-~;;~-~~-~-[:'.f\·>:~ )J'.,'. ¿;<~; :j_,::. ·,:· - ' 

11 ins. ·y -rnalfornliiéioriés 7del 'efe, rádiül;'qüeten ia''ma)'oría. de 
. -- ."-~-~_-:_- ,::>}. -:.\:' .. : <<,:·, '.--l:·;: .. ··((_f ... ~.-:·;::;:r~:.:_)x-::_'.:-{:~:_}_: . .-}~·: ;\ '._;/~'--;?.:f{:/~::;>~--~;~~,:\::'!¿:;._~:;t;:_;·_~~<'~~-:'_'.;i~?f: .. : : ·o-~' .. ,. . 
los casos' han ;·sfdo:,por;:defic1enc1a >>Ene 2.: pac1ente·s. se 'ha des 

. , - . _,,_ ~:-_ .. :)/< ,-_v::: :.~';e·::·. <::·;~/.'._,,::-_/:ú .. ::_-.t:~· .:~C~) <---..... -:. ___ ."t .- ;:--_/,._>/:·': -;".·,;~,::::._ ;.':<:·j;_ ·:,.''.. - ·:· . -
cri to. pulgar ~trifa16ng'ico':y, en h :li i:erllturíi :solarnerite existe 

""-.-, __ ;_.-··;:,;-.l:,.;.._-,~<:·_·,:.:•;.;-,,~,,;:·,-;;'.~·:,_''.';;.~, ... ·-. ,_: _-,·. . .,,_ .:-<'~.,:; <::- ' 

paciente,\ 'A dlf~I'~llC:ia del síndrome de Treacher Coll ins que 

tiene una herencl.a aut~s6mica dominante; en el síndrome de Na 
,_ .. . ' 

ger no se .hll logrado establecer una herencia claramente defi-

nida. En .el síndrome de llol t-Oram la rnnlforrnaci6ri típica es 

el pulgar trifal6ngico y menos frecuentemente ·so observa hi -
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poplasia del eje radial asociada en primer t6rmino u defec~os · 

septales auriculares y secundariamente a defectos scptalc~ ve.!! 

triculares u otras anomalías cardíacas .. Hasta. dónde s-~~emos - · 
,.·,:..:,·-.", _,- .. _,,-, 

este s1ndron{e no se le ha descrito asociad~ á poÍidactilia.pre 
: '-_· -. - ,.-::·- --,.\-'.:':'.\~-/-'.'/;/:-~:,i;;.l-~-::/7(/;i:':,-':: ::_~-~-~-:< _:; ->·-~ ,' 

axial. Su .. herencia es autos6mica do.minimte>con¡'ex¡fresi vi dad:' - -· 
.· . ,,. --- '' --_::_\','>/:. -,·· . ...: ' . -- -_ ·-_ .-. ·.. -:_ '·--_> -~----~~-:-:_,- .q/::,~---~;~::5·_;_~:;:;_:~;]~~--'>·:;·~;,::·t'.\'il;:.'.~':~::-··::;'.f'::' __ :_: )_,-._:·_~·_:' -

muy variable;. tant'o: para la·. anomaiía-'riídial;"í:ollló\p'ara'.':ia;:cardio' · 
. _ ~ .. , _··:: · :~ -,.._:· \i/ ;_:·:.:·. >.: __ · --~, ~_,:,_-,., :-·-_ -'._: __ :.,-~:: _,::,:::~:--_~: .. _·_~- :-:~::~};.::::: ~::::-::k~:!"s~-~~:;:·_;<~;J-~{~~ir~.fü~. :::1;~{-~~::$_~:::-r~'~_-::: :~;~--'_ ~:::-'--: . ;_~ ':"'" -

pa tía· cong6niti; (12) .<",Creémcisiique :nuestros;pacientcsl:son •. cj em. 
·. _.:. :_·;:-:\: _, :<-''.),~:-¡:;, ._:}~ ~>i'.f_'),<,-:: ~'~; _:,> ~:2_:.::~\~-~<~, .. ~::.',;_ :,>.. ~.:;:/;:_! ~~L:;-.. :~t'.~_-_c'j},!i':-j;:\'.:f.!:t.?/;::: ;_:,, '.:\:~''.::~>,:·~~~-_;:_·;- .. :_;,,_ .. --, ·:;· :;: ---::-~ 

pl os de ,:variabil:ida'd_ en',:1ii:, eiipresi6n de estos': síndroín\is E .· ·· .. ··. 
·. _--·- }- --~;'.:·;_,_ ;·:<~,0;:~.~:f~lf¡::~~<i~.-~-:íi~_~f~~:;yw,~¿>;,~::~-~-;/;:-\::,:: :-·;·;·.~, _ _.;.:-,:;,:-~-.Y._-._-:::· .. _, :::·:_~'.::_:-~;4~.:)t~'.0 .. ~x-;J;_-·-;_::;~-~-:j, :4_:_,::-~:~:,:r. ~-·':'-::~ .'.':: · · 

Enún: cas_o'.de''anómal .. ía<por. deficiencia '.del'..ej e~ radial <.se.• 
· ---· __ -,; .. ::, __ ·::··; :.~?;·t···~·tJf-:i~:i::\~,~\~{~.s~_:/:.:p·-é:_;~.·~_,-.,,~,;·_: __ · _!,x<' .::<<. :;:-,-. __ -_: ~; :_ -___ :.;.>.,' .. ::::~¡:.- ::--1:.x::,:::_:~~;_·(~,~·:\-~f~<~.: 1/:\:_-.:_··';·· ~- -... : 

hizo el diagn6s~ii:ií'dc'. síndrome de Duane, un~tipo'.;poco\Üsual ' -
:' ----~_'. : ,-.~--~::·: :·;:-;;,::.):::;:ü~_~:,~,>;,~;~;\~-;}:;·.::.-:<:'_ '._:,'; -... / .' '-:- -- ' __ .; . ': . :" -: -,. . -:·. :"- .. .--_:: __ ,~~;_}; ;: :::~-_';_-~:~~;-:;:-:~:-1\~:;:ff~t,;} _:·-:,_:··-~· :~' :, 

de estrabismo cong6nito .que 'en su forma 'aislada es\eºspcir5dico, 

pe.r,o cuarid~ ~e'~i'ci~ia, ~ anormalidade~: radiaÍ:~lJs:r:~{~'~·~·¡~rho· 
que mues.tr~ una_' her.encia autos~mica do~in,a.~t~~'.~$7;J;.i~?~·~;~,/-~ .:• 

Dentro del grupo de malformaciones .cong6nÜas\m6Ú:iplcs ".·· 
;, .-. . ' . '' '. - - ' - -- .. ., .. __ , -- . - -

. se identificar~n · 2 cromosomopat~as, ·.una. de· la'.s'cu~i~~-.~.ra\una 
translocaci6n b~l~n~eada d~. novo.: Se ha:di~duiÍ~d.'if:tal~s .· · -

- ' "1-. '¡ -~.''";,: --- ·,; ,,--. 

translocacioncs ba1iillccadas pueden p~o~~c'ir ano~m~Íi_d~\dés f~n~ ••. 
t~picas y aunque'.s~·c~n~ider~ poc~ ·pr~~ab_Io/(19~·(i',n°''se' pu~dc • 
excluir. tina rei~C:Úri• ¿nll~a~efe2to .i:uali~~·s~ 1

1

~·~·.ciritti~ll~r~~ll. 2 
-· -- -· · :<::· '· -_-- _-.;~_-:_: .,;_;.~,·-';\:_;·:~·-·--;_:;._~.>tH:.~:f'--j~·::.} .~;:::-~;~¿:'~~:::/;~ .. :\.-.E\'::::)::-~-:.-;-:-_.:::-:>'-,'-

pacicn t"iis mültim.1Úfor~iié!os• 'La .. ofrn:,cromosomo'pátía·;era;una', · 
: ' . -.·- __ ,:::<_'.-:/- -·/-' .. ,: ·: :--.:.-_- .·_-': ·_;:->::·._·:-:;:'.: __ ':-'.,-t\_(~~:·ót--~-:-'.>:J:·~_\'~:).Z;~~ó~~~-~,~;.~~;j:_"~f,t_:~/;_;}:;\·,~~- ·"-:::- ·' _:·: ;_ -

trisomía 18 en· mosafco la cuál se ;ha11 ásoi:iado1(en'.'.''.forma?defini- .··· 
• . .. , :-_ -_ _,·_;··, _<·.- .-: _ .. ,\: __ · ~- · :", '<::.:~·-:;-"> .. ·_/ '---~;:_:;:,~ir.F;_;;--_/_:\:--;:_:',i?t:::·~;1_:~:z;w~'.\~r,q.\~\,\:,:~:~;/~----:::\:_'~::.-. --- , 

ti va a malformaciOnos .·. cong6ni tas· m61 ti¡íles>'y<'a' anormalidades -

de 1 ·e j e ·ra d•i ª.1._•• e~ 20) .' · ·.• •... ·. :;i.;;:····~'..,~/;(::·i~~iwd~~~~f :·1~~\~~~t]Wi.t·:~x :::. 
Finalmente, en 13 :casos/con,,malformacio11es¿c_:ong6nita.s mlÍl 

· · - _ . -. .-·,;_ -:.: ---· _-·. 1 ._;_·;_:,-:::;_~),_; . .-: .. '.: ~,\ __ :~~::J'·:.:·;;:r.::,\i'::_~;-v¡;.r¡::(~l'.i:v::,f.'.~·--{·~:i':~·¡~:':_:::;; ~F·":--.~~-~::-;:-\i>-::-:-:': ---<_: __ , 
tiples no se logr6 integrar{ un diagn6stiC:o ;_despu~s,:de' haber . 

· · ·. · ·· --·_: · _:--:,·. ~;_;_-_.'.-)):~:;'·,·.:~_::::·-·::-:~:{t-~:>;}r;y::'.-::>.f,,f;'-';~::¡,;:_,:-1:_~/;i·~,'._f-~i-:._-.~\>:_:~\,,,;.-~.i~·.---.-:::'.--/>: -5' -~~-, ~ _,- -·~ • -.- , -
descartado los síndromes ig6nicos ,·cdeicausa' ambien.tal<o . de ctio 

' • ~---- ·:..--.--'-_.-"· .-·,--. · - · -. ' · · • ":.->--:'.!i·' .: · ·· _,·, •. > '.; o"'" "' ' -

log~a desconocida en los que se' h¿;desctito\liiii i miiiforÍnaci6n -
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radial asociada (2, 3, 21), 

Deseamos hacer énfasis en la importancia del estudio ero

. mos6micll e~ los·p~cfentri~' ¿~~ a1i'crai:Í6n r~aial. ·Por una par-. ' - "-~'-- . - "-----, ' -- . -- '- ---·- - -

te, el halla.zgo ,d~ Ü.nk~~¿g'i.:1id~d{~ill.fu6~6~.i.:¿a• y la respuesta 
' . . · _ .<'>:·. -t>"- ·: l·\·);·~-;-;-~:~._; __ ;:· t<j\'·/~\~:~'.o'.;~~~/;~;:/.:~~-:;:~_;',-:{°~Y"~\f~:}~:,·~-''-:::~:;/:~:·: .'.':~:.-.--_>-- - : · . . · 

anormal .de; los·ilinfocifcis '.a•'la:;niitomicinn c,··sobre todo en ni-
. . : -;_. _ ·: . ___ ,: . -._. J·->:~: ·'· t>-: :;\{:;':::t ... · :';_;::r:· ~~~~_'.;;t·:~,;-'.)?.t"~/;:W~:~- _; ?>_,\,,_.:\- _:· ~ :, -~--- _ ._,, -: _ 

f\os menores de '6 ':a; a" afies;. perinite:ideiitif icar casos de anemia 
· , --~·:·.::··:.: __ ~':: -:/'\':-J_;-~r::J;~i:'t::r¡·;¿;,'r~;~~;t:.;;::F~--~-;~~<:'-<~ll'.\t:~):-~~f5'_«.'·t~-;-:~~'-~f->·-.:_::-~_-:'· :-. . · ~ > - • 

·de Fancci'ni,•a6n' árites'.'.de\qtie'(desarrollen-la panci topenia ca rae
.-. . ·, ·;_ -~ '. '.-'::;. ·; :.'.f:/_~:;j,{:.i.~_f%f r'.:"'l~~: :';~~~{-§l'.;~~\ti!;~~1~3i\jff~;._'~h~~-}: ;_!~~ '_;;:;;:"i:-:_-~-, -~-:- ::.· 

terística; ·, Es ta\:Jrietodología::cujro'1 elripleo' ha sido referido· en -
· - - -- . ~- :: f~, -)¡'.·:~~--:-~-'<~.-;_;~:;~;{;''.::~::~1t':::1~~~j:é>~~-:~~:~p~-:_:'~~~!-~:.;~;i~i~;·s: .. :'.:?:_,_~--- ·->:_:: ::-·-'_:_:;.i- .: __ :--_ • ·_ _ . ; -.:_ · _ · ..-. _ _. - - . _;: 

la literatura.•conifoste;fifin,'~(22)~¡<corifirina .el ··.diagn6stico y por 
\<' ·:-:;;.;. :·-::~~;\g;_,;:~{:_t~;.:;:~,~~~~~~'.t;t/~~,-t!.~é~\\$~(((/2:::-f_;~-~~-iI-:.~fe\'};;¿!·'.::_~/!:--~ ;.'.:/\·_\: ____ :_;-,:-: ,;.-- ... > :-_. -·:>,. '. .-::.. ·: · «; ·.-·._- .: -

mi te el seguiíniCrifo.'peri6dicci;';.''1Ílél.detecci6ri tcmpraria_ delas.; 
. - . _ . ·;:-_--.;::~~;~~';E/-~~'./~~~-,ii:·:~R:)f~:11.:~;~~.,r~~:f:~;:~,1~:;;;r:,:;~~~'.~~~?~~}~j:~.'.-~~,:\·:-:~:1\: .~'.-:~:-~~,--.;/; =:--~;->-:·-'~_'::;:\·~-~ ~ \-~:'/._(\::·;-· ~;_;. - '·. , 

manifestac1ones;;,hema tol6gicas'.ry,~.suttra tamien to, >como" ocurri6 

en .. ·2 · .• de Fi~~'~t~:!~·~~'.~l~~t1;~;~;~~!~;~~:~·r~~~f ¡?~~7:~·~~~:;~5:~~:~~8··,····· . 
. coni; un padodmient:o;íiútos6miC:oirccésiv6~)''.cuando\fs'e':'diagnosti- .. 

. ca. •0 P 0 t~Br~+~~.{~jtf~~\·'.~~f.K1?~~i~~~Í,·~:!~~!.~~~,l~:~2~~~{~t~J~~~i:~~~·T~- •.. 
laci6n· a JosXrfe.sgcis·de recilrrc_ncia';·.propl'cin'.)a>¡irevérid6ri. · 

._ • ·; -- -_·_ .. · ·-~_::'>r::~:~:·_.-;::1:f:·.-~-:: .. ;-,.:·,~-~:-: -~,;- · ·:>-~~-.---:·. _ ::.' ·: ~- )>_ - ·:-_;;:: :·::'·:<·· _;_:·:::·:_/;;:._: __ · ir;:.::r<·h,-~<:::J\\-x.:·-~.~:::.\.-__ ;:_ .. ,:>.::-":- -- .. 
Por otra .p.nrte·, ·•en, pacientes. mu.l timnlformados;:es; 6til',para .· • - -

identiÚ~hr la at.iologíiÍ 6rllmo~6mic~ :~~i cundr~'ciíriico, . 
' ' .. ·' ' - . . -- ' -~ - - . . . 

·.·Con ~ste estudfo .• podemos 'concluir que, e~istcn\ri~merosos -

síndromes que se aco~paiirin. de ari6mai Ías del eje r~~{~í cuyo 

r~conoc~miento preci~o. exige. un .estudio· integral .. y m~il:idisci- · · 
·.·' .. _, 

plinario que. incluya:· · ·······•· 
.-.-·,. 

l·. Antece'de.ritcs'Jiorcdofamiliares que comprendan .1( inves

tigaci6n J cuando ~cin~s.~~:;1~·s·:famÜihres de primer' gr¿do, de " . 

anoma Has ·similares'. ~ci~"h~f:·rroght'6do, expl 6raci'6ri '.f:'{;Íca in- · 
, "/':, /;:::·~-.:·_\ .. ~:\>>::::::?;·.:·,_:>;.:.--.:~-- ·-,'.-_-:-: -- ~ .. _:;-.·_ ·e< _,:·· e·;_-,-~---_·:-.<.- ···., -, __ :.-·:--:-.:.<·- __ : ... __ . _ 

tencionada y por.estudios\dc;laboratorio y gabinete encaso n2. 
. ~"'-', '·' ', ... ' .. - . . - - ~-

-- -.. · _._. "- - ·' :.--.-- :_r" :.: . .. · - ': ... , . ':··: :_ ,'- ·- • -.- . - ._,··_.·- - .. :·--- ·. " .. :-.•._ '.- '·. 

cesario, así como ln obtenci6nide:·datos referentes a edad de -
·. '"':" .. · ::;. .. ' _- -,_. ·-_.·'' ... ·· . 

los padres al nacimiento del producto, consang;lllnidad, abortos 
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y muertes neonatales en la: familia. 

2. Antecedentes del embarazo con énfasis en la exposici6n 

a posibles terat~genos.o en la ocurrencia.de complicaciones. 

durante el mismo;•_-;\:'. . :··· · · : · ... •. · 
: ___ --_:·:._ <- -· ::~·¡>,··-:ij;:·_;,:,\-,,.~_::1~:_.-:,~-:-.. _-::.:.-.~ .... --.: -,::- :_ <·;~ \ .'; :·< / .: :-,-_~: : -: ... :. : . ... -:: -._,:·, 

3. _Antecedentes.:del' parto, que'.'re'fieran , tipo Y· dúraci6n 1-
-_ •_:_- -·; _'.~~~- :-~·:.)_:_"·;)\':'.(~~'.~'.i>;._tJ:~:::-;.{::,~ ~;/~~ ·:'.::'/.'.,: ·: :·,:~. ·,·_ .. ,-,.··'-''::><ºe·,¡_ .. •· .. ; .. - '_'.'.'.· -: , ,:;, .. , __ ,_·:.: ·, .. : .. -:.:_ , _ •: · · .. _ _ .;:.. .· . 

:::•• •. '.º ••frimi~n<ojf•o'"~ 'J'.''''':''''''cdo f~ plo'.~"''f w - · 

.··.:.·s. -EvaluaCi6n postila tal en :la cüal';S~; describa':C.eí ·Ctes!lrro 
- ·_: ,- ':: __ !_> :_: /, :?-~;~ :?~<: ·,: -~:;,~ ·;:'.·.-:f-~/: ~'.t.'----;.~_~:·_ . -¡~>,-{_::~- ::?'.~'.-~~- -~--{::,,~·-:·t~t{_;~~;~:,:~J7~~¿é~~~:~.'~T: ~I<lf;_;·:::.~~; > ;~~·<:~, : _-·' 

lle pondoestatúal ypsicomotory;1a·¡íreseíié:Ta/defriíaniféstaci6-
._. ->-~~·-._:> ::\__ _._,:· : :.:<: . ' --·: ' - -.-- q __ • - ·,:_:-·.: ._<-~:· . .-.:/>';--;_·::_,''_ .. ::-:;::· __ ~-\·:',::·\<:;·._;\~.'.::;;_:: _ ._.>'-:.: ,-; ' .-_·., 

. nes hematol6gicas_en)ii vida posúíatal·,temprana.'é·:<•<·· ·' _.-,;,- ~--:, --- - . ·,- . . " -- ,,_~_,/_<.,. -.. , 

6 •. Des~rl¡Í¿f6il clÍ~ico~radi.~16~fánfcl~;{¡¡ .ri;~]'.{'c;f~acl6n' ra-
- . ' ;": _., ". ,. - .• ,.. . - ,_ -.,• - _-·~-!- ': ----- - .·- - ' ;·- -.>' __ -_' - ·• -- - • 

dial: uni obi1a'tcrn1'; simétrica o asim61:rica' por.excesó ·o· 
- . . • . ;~. -··. ·,,'. . ' • : .'- -- -,_ ... , ___ ··.:\; ·.: . . ' -- : - ~·-. :-:,¡'_:··.~- .:: 

. por deficiencia, documentada por radiolog~a :comparativa de am-
. ,_,_, .,.- -, ·-i:' 'CI'. ';·;.--,~ :--,',- • ',.,' - : • ;-;:.,, _:: • ' ,- ",·-:';/( ;'<<_ , "e• 

bas. extremidades súperiórcs. • ···· · ·>º •.··. · 

. ?.··· .Bú,s~~~~d;~~t~F.ciona.~i:ld,e,,'.,.nl~{;f'~~a~·~.~.~et.,º ••. ª~.te,r~.cienes 
asociadas: ·craneofacialcs .••é:aiéiiácas /trenaÍes;.cgastrointcsti - . 

. -·-: ·,,'; _.. ,_. -. ·. -. .-:-- ' -·._ -~- --:. ~.? .- ~:::~ ;) :.~'.::·,-.;:::;;;:'.~ \_'.: ,::::~·-;:-/::;.-:t··>-'.-,~:-::;-_::.\}~\;~;~i~ -.~-~-~)¡_;:~-~:::~ :;·_,_ .. ~>,-_>:-__ :_-:_ ~\ '; :_: >> . :.. ' 
na les, henia tol6g icas: y\otz:lls,i.inaifotrnllé:f~hé:s:fesciu~16ticás; , por 

--.. -. : ·.·:_,; '·:, -~: \ :,,~-, :·, :.::'/(.::-}. <-_; :,:'.. ·< ~·:f:::-~:~;~):·-::,~~:r~·::;:i-·:--:'"~~(;.:.;)~:~;--;;,~~;~,;\;t-~~:·;.:·_;;;;'~\;::o,:_·<·t\~<i;·:;:;_i_:_! )>·¡_- · é;_·.y; .. .-,, ·' .. 
exploraci6ri física; y.'estudios/,'daC'.laboraféirió''y;;gáb'inetci (de' a 

,· ' • ' • ,_,_' C; ~---"~ ,·~~-,.·C~(:-_ ~-> ·O'O~~C ~~;~--~:f:~~~--;~~··;:_tk:~;;, ~~~~;:;;~:.--7:!~ • •~!~:~;:~~~~-'_:~ ·~-' .·_ --- • _· • , 

cuerdo a la so~.P~-c~:1 ~;~11,~~~,~'.:.:;~f .\~,f~'.¿f:~:~~\f i ~,7¿,~.í: ·;::,, .> " \ .. 
a) Biometrili ·Jieinática~completa:que.-'.inclüya· plaquetas "'es-

:_: ·:,-:::·_:';·!!1~''.:r\_:_;~::,>-';:;r}"1:rt?;.f¡,:; ;c~'r;~¡_'~~,frd;.:\,,:;~!->;<]_:i{;::.~.f ~i?:+~;_;}t;"!~-~: -~ :-rl_;ü '';¡;:-Ji 1._ ,_>.> .-__ -~- · :-. 
pecialmcnte en•· cl ·'reci6n nacido "ó;'eíí )a'R:'vidn{ posi:natál tempra-

na y eventualmen~e esi:~~¡~-;~~.'~1~ti'r'.:~¿~~·¡¡·~;i:l;·~
0

~a~~ar,, la fil!!·· 
j ;.· •:_·, ~:~~; .. ,; -{~;'-'i'j;:.-: "'";--"<'.- :.-.. , 

: .': ,_ -~ ci6n medular. 
- - . 

b) cariotipo: en todos los caso~ de ano~alía del eje ra -

dial sea por deficiencia o por exceso, si 6sta ·se .·acompafi_n de 
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malformaciones cong6ni tas mdl tipl?s. y/o retra_so. en el .. creci -

miento som~tico y desarrollo ·psicomotor.: : En part.icular, .• en - · 
;o,'' 

los pacientes con hipoplasia del ;eje radial, con o sin otras 
<'· ---'."' _;:-' :_;',:' ; ._:_:,. ,.:·· .. ,-.:,..,·:,,,::,.._;·,. ---:·~·;:;\:.:~:\->~./,-):::'-'-··~~:-~ >\::' ~;f<: ·,-::,::·: >/ ... _: ·;-_- ,.·. ' . 

manifestaciones;. estudio ... cromosomico .. de áutina•,:y '.con .mitomici 
. :, · :_. · - ·_·--., ::_ ::-<-_,_·:. __ :,:.<-: ;::>:';,' .. :/~:,(,:./\~::'~'.,f-~'.~/'.:.'C·}~;'.,-~_-~j_'.~-~:,~Y~'.~~::{:ü/;{;·:~:-~ .. :.:.-s;~o:7,'.·~~;_-~_'·,--~~:~ -:o:·;::. __ · - ~ 

na e para· investigar ,lajíi:isibilidad;'de' ane~ia:de: FanconL · 
• . _- - / ,. ::-:.> _._:_'-.'.-.. · __ ,.,: :·'·:/;:_>:--'._:-~~.-:'·.~-·.:::,,y> .. !-~_1::_-·-'l,V·::.]~;::r.~·/,:-_·\:;(i-~)~-:s;,:~~-:_.;,';~:~'-/:!~_;:;;._-t:_ .. :,.~·,::: ___ : -· :·:- .---~ .-
c) . Otros ·estúdios'. radiol6gicos}éon'{();;sin medió:; de con 

. :·; · - _ · :: -~': :._~ ·~-:~;'.~:;-.·d:_;~:~-;?N_;_::,_;;~~'.'- _·=:A~f·::~'._S\\_:6t~-;t~:~ .:kif/-fr~~r?:t;~\~;~1:¿~~;:-; /:·,\::,f:::-: {:,;:e --:::. :~~- >_::'- ·.: .. -.. , _ _. 

traste (cráneo;~ t6i;ax·;·· éolunu1a .•vértebrái'';'.'etc~/',tÚ'ográfía ex-. 
-::- ~- _ ·--~_-: - -!·:--:-\'> ._:':-=/_:'_::J::.·~::)\~·s-;:,_)L'. ~~~::~.C-_>:!.:;:-.;:::;~~-}>::!~.(~~F~-:t1);~>?:);_:/~· ,,_. --:-·:: __ :_.:. · __ ::._:: · · . · 

cretora y. serie es6fagogastroduoden~l)Fpárn:.dosí:artar otras 
. ': . - . -_,_. :_: .. ·.-:' . ->: ', ,~-::.>-~·).;~-,~~;'~>:·-·)'_~ -;·~}::~>~~~~<J:~;~'.¿:-~~-~~t: .. :-~:-t~'.:::':~i~~-tf /.-.:.·.-,:_:_,.,'ji<_:.~ -- -· -,- -. ·: 

anomalías esquel~ticas y orgánicasfásociadas ;y '!/: .. ·· .' 
. ' - -: '_ ' ·,'.-: /.:.;_'.-_:,: _i_'-.=:-.··::\'-;.'.. '};~'.;~ .. f}~/~16>~ ~~~~-'.f-'~~f;:_,:::_;-~::-'_';_;):_-·_. :\,::_-:_ -' 

d) Electrocardiograma.• y el,ectró'erí'cefalíígramá•;· »(, •'· 
. _ .. _ -. . . -.-. -~, ., ,_:_\;-.->¡_':_·'.o'.;·;;\'_d:~i;Jt/,\~?~-~-\/':;:;~'.~'.:~.>~:~>-~--~--:_---·- · · ,._, -, 

s. Val oraci6n estrecha por; los ·'especialfstas:, más directa 
. . ' . -. . - --- ' ~:;·,~_; ·::t)-' ,,~-:·:'/-~?_;:'{::~~1_~)'f:J~:,:~i)_·<::_':~'.: ~ :-~'-i·' -?" _"· 

mente comprometidos en. la patología:deE¡iacierite;' .··. · 
·-. ·_ ,_- -_',.- -~ ::_ --.>~-·-<'.''\' :_·,-~_,_·:,~ :~-_: ;_( -<. ,_:." --.! 

Consideramos que el. est~diO in{eg';ái\if:~Üit'i:diséiplina~io 
. . .; .. ·-·.:--- _,·. --'-· ---- -- . . -·- -

de acuerdo a estos lineamientos. p~ede rdéiÜ tar el diagn6stico 
-f·.' -- ' 

preciso de las entidades que ~ul'.s~ií·'~o~ ~nrimal!as del eje ra -

dial, el tratamiento. de las misma·~':Y el asesoramiento gen6tico 

adecuado para la familia del individuo afectado. 
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Abstract. 

We estudiad forty seven patients with· radial ,ray mal forma-
.. ' . ' . '· "' '·, ' . . . 

tions groupcdinthree categories:preaxi.alpol.ydactlyly, ·tri -

ph a langea 1 .. · t~~.#~.~ ;e~;ªP.~~~.tf .:~K~·º~1,~.~.2~::t~~~~/Mis ·~~ ;.t~1e .•. ba sis. · 
of clinicaL and:radicil<igié:á(;manifesfatioris .•: ;:rri;each· group, 

'. _ -~~-::.::::~~-:'.<:i;_·zE·::.<~~r:'.{;)~~'i·~)~±:.;)_tz~~~:i~-0::~Y?~Y\;~-~~l'-:~;~:7·._·-~\;{~·_}-s~1'.<tt~;.':--:-~~~~-::'.X:'/~ )}/.:~'- :-x._:<:;:f::,_. ~::~ -_, · -• ·.-
' th e cases wi th:.,fsol'atéd; defecti'were:·~separatéd:.•trom\thcise. wi th 

as socia tcd a.nºr~:i.i;~.~¡~;~~~~izif ~i~if )~:\1r~:;1;~f ¡1;1~iJXi.\¡\ii,:'.I. :. 
· Genetic · transmission i\Variablc¡,•expressivi ty.,fofc\the: dcfects 

_ -,. : , . -. .-~.,.jt;:~~;;:~t-fo~:~-f;r~~::}i~1J:«i~~~:zu;; {'f·;~;·~:·:-.~s~.;~~5\~;-;·.~:Y?i:d4(:~·~;::·~;:)/i:~ -;;_;'.:':::~- -. f'~ :_ .:~.. · 
and gene tic or · chrcimosonie\synclr_oínés;·¡were;/iiwes.tigat·ed ; .• ·• -· -' ' -~: :: '-;·:;,~·,;;r:~r~,r~ ·~;·,:'~:'.:";;·:·~~.:-·,:¿~-·~~-;~:~ ·:;:2" :_~~!~~ ;·.:·;<·:/> ;:· "/ -,_~·· ," ·,: ;> --. 

Our · resul ts showed'.._that_;_th·e~~aplasin';;hypoplasia., .. defects 
·~~- -.~_'.(:'.:$_~].;.:-: :Jf ~;tW.~:~(t~'f,1~~¡~/:;.;Jf:·~~~;~~R~{i!f':: ~\·i'.~~·:<:f~;:'·~:·{': _ .·; './ :. ·;, ·\ . -. . 

were more frecuent: (68; U)'i',\Inl\;79·; 7%'1'of§'case·s;':asscicfated .mal -

forma t ions were é~hs'c~$~~l;'f~~af·'f'~i'~iif7\;;~i}~fffi~~~'{~ ¿¡tá. ·~yrtd ro-. 
- -,' :~' < ',~:",' ;,>.·:~·i_~~·;~i:{~i{'~i_\;.;{{5;,i-~t~'.~± -,'.~~./~-(',' :'.~~~:::-~\~:'::~ ;;·~-~<..!-'~']:':-,·-~;::':' -~-'"·~·· --_~:-~_,:_'._:-'.:. 

·me was madc; .. Vater ~ssocintion.was :the .. ·most frequent. 

Diff erentiai}ifág;h~~i'.~ T~/cii1·¿¿~5~~·· a,~d' a:gene~al approach 

to this typo of átiomalfes is suggested. 

-

.. .. --:·-

.. 
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~~ ·.;::; 
~~ CUADRO 1 

~:::s RESULTADOS ¡g 
~ 

1'::: ANOMALIA AISLADA ASOCIADA A TOTAL 
~~ No. CASOS No. CASOS 

I. -"'i'OLIDACTILIA PREAXIAL 3 KLIPPllL FEIL 1 10 . 21.3 
SINDACTILIA 1 
NAGER 1 
HOLT-OIWI 1 
VATER 1 
DESCONOCIDO 2 

I l. - PUJ.GAR TRIFALANGICO 1 VA TER 2 5 10.6 
NUEVO SINDROME 2 

III.- APLASIA O HIPOPLASIA DEL 
EJE RADIAL 6 VA TER 6 32 68 .1. . ' 

' ANEMIA DE FANCONI 4 
DUANE 1 
CROMOSOMOPATIA 2 
MALFORMACIONES 
CONGENITAS MULTI-
PLES 13 

TOTAL 10 37 ; 
47 

\ 21.3 78.7 100\ 

!-" 

\ 
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CUADRO 2 

•. 
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CUADRO 3 

ANOMALIAS DEL EJE RADIAL 

PULGAR TRIFALANGICO 

CASOS 1 2 3 4 
SEXO F F F M 

ANOMALIAS EN MANOS --··+ + + 
ANOMALIAS EN PIES + 
ANOMALIAS VERTEBRALES + -
ANOMALIAS AURICULARES -
ANOMALIAS CARDIACAS - PCA + CIV -
ANOMALIAS ESOFAGICAS - + 
ANOMALIAS ANALES 
HERENCIA ESP ESP A.D A.D 

DIAGNOSTICO PROBABLE NUEVO 
VATER SINDROME 

: 

RENT!lRIA 

5 TOTAL 
F 

+ 4 

1 

+ 2 

+ 1 

1 
1 

+ l 

ESP 

PROBABLE 
VA TER 
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CUADRO 4 

ANOMALIAS DEL EJE RADIAL 

POR HIPOPLASIA 

ASOCIACION VATER 

CASOS 1 2 3 4 5 6 TOTAL 

SEXO M M F M M F 

ANOMALIAS 
- VERTEBRALES + + + + + + 6 

- CARDIACAS COMPLEJA CIA CIV - DEXTROCARDIA 4 

- ANALES + + 2 

- ESOFAGICAS o 
- RENALES + + + 3 

PULGAR + + + + + + 
RADIO + + + + 
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CUADRO 5 

ANOMALIAS DEL EJE RADIAL 

POR HIPOPLASIAASOCIADA 

. ANEMIA.DE. FANCONI 

CASOS 1 
SEXO M 
EDAD 4/m 
ANOMALIA EN PULGAR + 
ANOMALIA EN RADIO 
CONSANCU IN !DAD 
RETRASO MENTAL 
RETRASO EN CRECIMIENTO Y DESARROLLO + 
ANOMALIA GENITAL 
ANEMIA ·+ 
INESTABILIDAD CROMOSOMICA + 
RESPUESTA ANORMAL A MMC + 
HERENCIA A.R 

RENTERIA 

2 3 4 
M .M M 

4/a • · R.N. 6/a 
+ + + 

+ 
+ 
? 

+ + + 
+ 

·+ + 
+ + + 
+ + + 

A.R . A.R A.R 
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CUADRO 6 

ANOMALIAS DEL.EJE RADIAL· 

POR HIPOPLASIA . 

SINDROME DE MALFORMA.CIONES CONGENITAS MULTIPLES 

· . SEXO· 
.. ·. M. •. F 

RETRASO PSICOMOTOR •. 4/8 · ... . 4/5 . 
RETRASO EN CRECIMIENTO Y DESARROLLO · . 2/8 2/5. 

DISMORFIAS FACIALES . 4/8 1/5 
PABELLONES AURICULARES DISPLASICOS • .. 6/8 2/5 
ANOMALIA EN PULGAR : 8/8 .. 5/5 
ANOMALIA EN RADIO .. 5/8 1/5 
ANOMALIA EN MIEMBROS PELVICOS ·4¡s · · 1/5 
CARDIOPATIA CONGENITA 0/8 2/5 
ANOMALIAS GASTROINTESTINALES 0/8 0/5 
ANOMALIAS GENITOURINARIAS . 1/8 . 0/5 
CARIOTIPO NORMAL 5/8 4/5 

... -· . 
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TOTAL 

8/13 
4/13 
6/13 
8/13 

14/13 
7/13 
5/13 
2/13 
0/13 
1/13 
9/9 ... 
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Fig. l. PoliJactilia preaxial 
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~ig. 2. Pulgar trifal&ngico bilateral 
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Fig, 3. Aplusia de raáio, primer metacarpiano y pulgar. 
-
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POLIDACTILIA PREAXIAL 

I 

n: 

m 
••• • 1 • •o/'11 ... ,. 

mu a POLIDACTILIA PREAXIAL DERECHA t MICROTIA DERECHA, 
! ASIMETRIAFACIAL Y PROBABLE CARDICPATIA CONGENITA. 

:n:a,m10CI>HIPOPLASIA PULGAR IZQUIERDO AISLADA. 

I • • 
lI 

llI 
1•9 IO·IG 17 J' llJ 

JI 11 e POLIOACTILIA PREAXIAL DERECHA. 
¡1 

lle POUOACTILIA PREAXIAL IZQUIERDA. 

• 

Fig. ·4. Dos árboles gcnea16gícos que ilustran herencia dominante 
y expresividad variable en la polidactÍlia preaxial ai$
lada y asociada a otras malformaciones • 

• 
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]![ 9 APLASIA BILATERAL DE PULGARES 
61 

lit () HIPOPLASIA E IMPLANTACION BAJA DE PULGAR IZQUIERDO 
4 

II G BRAQUIDACTILIA EN AMBOS PULGARES. 
6 . 

.. 
Fig. S. Arbol geneal6gico qui:' muestra herencia dominante y t-xpr~ 

'sividad variable en un caso de deficiencia aislada del 
eje radial. 

• 
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