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RESUMEN

Se estudiaron 47 pacientes con malformaciones del.eje ra-
dial, y so agruparon en polidactilia preaxial, pulgar trifalén
gico 'y anomalfas por deficiencia, que a su'vez se suhdiv’idje -
ron en fornes, aisladas o asociadas a otras malformacionss: <En
las formas aisladas ‘se investigé forna de herenm 9 expz‘csx -
vidad'y en las furmns asociadas, si éstas 1nlugrnban unsin: -~
dromo ‘definide o bien, si correspondfan.a un sfndrone do mal -

form-:innes.cungénuns mGltiples de etxclugin\desconocidn. De

los resultados ‘do nuestro estudi pone en evidencia quees-

por dehclen-

tas anomalfns so manifestar
clu (68.18) y en'el 76,7450 lfurmnciones
congénitas, A

En 21 de 37 pqcié}nie’ . togr6 dlag-

(56,7877

&s-recuente’ fub

néstico de un s{ndrome

asociacién VATER.
agni ticns, se reportan

Sc hacen otras conside‘rz\cwnes

s deEnudns . se sugiere.un

anomalias no habituales-en sindrom
esquema de abordaje.para el estudm do ustc tipo de malforma -
ciones.

Palabras clave: .

Polidactilia preaxial, pulgar trifalfngico, malformaciones del

eje radial.



RENTERIA

INTRODUCCION
Las malécmaci[znes del eje radial comprenden’ por Una par-

te, una deficiencia del' tipo preaxial.qus u\cluyc aplasia.o -

hipoplasia del rad)o, primer metacarpiane o det pulgar,’y por

tes ntcmhdos durﬂntn 1us ulcmos 1u ﬁes con; algﬂn tipo -.de
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alteracibn radial.

2) Se estudif el expediento. clinico-radiolégico de cada

uno de los"pacientes detectados.

ban

rrespondian
pies, do’ctiolog

RESULTADOS

E1 estudio vovels 47, ncicntns con lgunn anormalidad

dol oje radial d:scri‘huidos pnr grupns

como npﬂrece en el

cuadro 1,

Polidactilia Prcnxin g

Bste grupo ostuvo representado pot 10°casos (21:33) de. 1o

cuales 3 se presontaron e forma aisladd'y 7 asociados d otras

malformacionos. Los 3 pacientes con malformacién aislada fuo-

ron lactantes menores,:todos-con afeccibn. unilatoral, los'2 --

primeros de ocurrencia ospordica mientras que la historia fa-
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miliar del tercero-sugirié herencia domindnte (fig:4).- En

los 7 pacientes-con polidactilia’preaxial asociada a otras

ninante con expresivida

tado on ol propésitus.ei ‘preaxial y o' -

Como- hipoplasia -

(10,64 de pulgar

sc present6 en. -

os 4 restantos -

dB ellas se-inte --
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doscritos por Catnevals y cols., en 1980 (5) como un nucvo

sindrome de pulgares t'nfnlﬁngltos con hmqu)ectrudnctllm

Anond1fas por aefmencu

En este grupo encontramos 32 casos (68 ; 1!) dxstrihuidns

como se observa eniel cuadr

los casos 1 y.2, que dran hermanos, no téenfan-datos:de ane -

mia apléstica en el momento do su’doteccim, ‘pero’la desarrg

1laron postoriormonte; EX caso 3 fué un Tecién macido que

muri6 a los 3 mescs do cdad, sin alteraciones hematolégicas
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y con el antecedente faniliar do consanguinidad de los padres.

En todos ellos el estudlo

itogengtico revels una frecuencia. -

de aberraciones. cromosémicns sponthneas significativamente -

elevada y 1a respuesta al afecto clastogénico de la mitomicina .

C fué anormal

DISCUSION

Carrol |y Louis (8} en un

sia (68. 14) y o el 78.74 50, as ssociaron & stras mnlfcrmn:lnnes

congénitas, i 2 i . N
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En cuanto a las’ formas de herencia cabe sefialar’quelos

casos familiaros do pol)dnct)ha preaxial tanto nislada como

asociada, (E)g 4) ¥ 1os: de pulgnr mfuléng;co (s) mostraron

rori una alta frecuunc:n de° afteriv unbilical ﬁmcu, aie’ pu

diera: considerarse.por, tamn, como.un. compunento mﬁs ‘de estu

nso.xa:;én y: prnpusieron cono crltcnu dlngnéstlcc 1a presen

cia'de 30 més dsfecv.os de 1a'misma. . Bn nuusuos.pucwntes
se estableci, o1’ diagnéstico de’ m:uurdu a 105 critorios de

descartad o altera --

Temtany y muer, “despuos: _de. habe

cién cromosémica  y . .de haber hcc)\n dingnéstico difercfcial

con’ . otras entidades. Cahe mcncw ar

cicntes presentaban - pulgar “trifa ﬁnglc

Literatura rovisada no so 1o describe’on: esta aslcwciﬁn, 10

Bntidﬂd Casi’ to-

cual amplia el espectro fenotfpu:u dc est_

dos los casos de asociacién VATER repartndos han sido-espo -
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rédicos y no sé ha roconocido una etislegia espocitica génics,

cromosémica. o por teratﬁgnnos (10)

Por otio lado 1 ulgar tnfﬂlﬁngxco o se cnccntré for

nando paite. de s{droncs como ol e Aase (11)) Holt- “Oran (12)
y el sindrome’ u}gnres trifulﬁngicos ¥:luxacibn de rodi

11asi (13) e’

A diferencin del smdrcmc de:Trencher Collins que

tiene una hcrencm autosbmica dominante; en-el sindrome de Na
ger no‘sc hia logrado cstablecer.una herencia claramente defi-
nida. - En ol sindrome de Holt-Oram la malformacién tipica“es

el pulgar trifaléngico y menos frecuentemente se observa hi -
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. poplasia del eje radial asociada en primer término a ‘defectos

septales auriculares 'y secundariamente a defectos scptulcs “en

triculares u otras anomalias cardiacas. Hasta donde sabemos. -

este sindrome no se le ha descrito asaciadu a pnl)dactllla pre;

axial, -Su herenma ‘es autnsﬁmxcn dominnm.e cun .csividad o

tiva-a malformacioncs

del eje mual (zo)*

logia desconocida-en’ 10s”que 3e"ha;descrito’unaimalformacibn -
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radial asocindn (2, 3, 21),

Deseamos hncar énfas:s en la importancia,del estudio cro-

mosémca en:los pnc]entes con’ nlccraclﬁn radial. Por una par-

'nssmica y-la‘respuesta - -

te, ‘el hallazgo de

anormal de: los:Linfocito micing G, sobre todo en mi-

1dcntilicnr 1n cticlogia crnmos&mlca dcl cundro clinicu‘

Ton este.estudio podonos concluir que cxxsten nunorosos: ¢

sindrones ‘que se acompafian de anomalias dol oje radial cuyo: -

reconaciniento prmsa exige un cstudio’ intagral y multidisci-

plinario’ que incluyﬂ

10 vnm que .; dan’ 1a’ inves-

du i

tigacibn, cuando m§n5 Tos fnmllintcs do priner grado

anomalias smulares P turrogatnno, uxplormc15n fisica n--

toncionada y. por-estudioside laboratorio y gabinote encaso ng’

cosario, asf cono 1a obtencibn dg datos reforantes a ‘odad do -

los padres al nacimiento. del productu, camnguinmua abortos
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y muertes neonatales en-la: familia.
2. Antecedentes’del embarazo. con énfasis.en la exposicién

a posibles :sratégenos o en ln Scurrencia’de compllcac]cnes -

durante el’mismo

na y eventualmente estudio’de’m

cién medular,

b) Cariotipo: on todos los. casos do anomalfa'del’ejera, -

dial sea por deficiencia o por exceso, si ésta”se acompafin de
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nalfornaciones congénitas miltiples y/o rétraso en-el;creci -

miento somético'y desarrollo psicomnror En’particular,en -

Log-pucterites coil fitpoplasia. deliofe’ radial, con’o sin otras

y con miv.nmlc;

mult disczphnann

Consideramos que el estudin in egr

de acuerdo a estos lineamientos. puude fac ncar el dlagnéstmo

preciso de las entidades que’ cursan.con. anomalias del eje ra .-
dial, el tratamiento. de las mismas'y el asesoramicnto’genético

adecuado para la familia del individuo afectado.
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Abstract.
We estudied forty ‘seven patientswith radial ray malforma-

tions grouped in three. categorle E preux:.al pulyductlyly, e -

phalangeal thumbs dnd’ 1y lssia hypo lasi 'na n;les on the hnsls

to this typo of dnomﬂlies is suggested. ;
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28 CUADRO 1
&
53 RESULTADOS
Se
& ANOMALIA AISLADA ASOCIADA A TOTAL H
o No. CASOS No. CASOS
1.-“POLIDACTILIA PREAXIAL 3 KLIPPEL FEIL 1 10 2.3
: SINDACTILIA 1
NAGER 1
HOLT-ORAM 1
VATER 1
DESCONOCIDO 2
11.- PULGAR TRIFALANGICO 1 VATER 2 5 10.6
NUEVO SINDROME 2
11T.- APLASIA 0 HIPOPLASIA DEL
EJE RADIAL VATER 6 32 68.1
' ANEMIA DE FANCONI 4 '
DUANE 1
CROMOSOMOPATIA 2
MALFORMACIONES
CONGENITAS MULTI-
PLES 13
TOTAL 10 37 47
78.7 1008



© ANOMALIAS

HIPOPLASIA RADIAL
CONTRALATERAL
AURICULARES
ASIMETRIA HEMIFACIAL

RDIAC,
CRIPTORQUIDIA
AGENESIA RENAL
VERTEBRALES
SINDACTILIA CUTANEA
ORTEJOS

DIAGNOSTICO

KLIPPEL 7 -
FEIL

CUADRO -2

ANOMALIAS ‘DEL. BJE RADIAL

POLIDACTILIA: PREAXIAL

ASOCIADA

CASOS
4

-
o

et e
IR N

- - + -

7

RENTERIA

TOTAL

[ NN

NAGER HOLT- 7 . VATER
ORAN
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CUADRO 3

ANOMALIAS DEL BJE RADIAL
PULGAR TRIFALANGICO

CASOS 1 H 3 4 5 TOTAL
SEXO ) F P ¥ M F
ANOMALIAS EN MANOS - —+ + PO 4
ANOMALIAS EN PIES - - - . - 1
ANOMALIAS VERTEBRALES - + - P 2
ANOMALIAS AURICULARES -~ - - - + 1
ANOMALIAS CARDIACAS - PCA + CIV: - - - 1
ANOMALIAS ESOFAGICAS - . B - - 1
ANOMALIAS ANALES - - - - + 1
HERENCIA BSP . ESP AD A.D EsP
DIAGNOSTICO PROBABLE NUEVOD PROBABLE

VATER  SINDROME VATER



CASOS : 1
SEXO M
ANOMALIAS

~ VERTEBRALES +
- CARDIACAS COMPLEJA

- ANALES =
- ESOFAGICAS -
- RENALES +

PULGAR +

RADIC B +

+
CIA
+

CUADRC- -4

ANOMALIAS DEL EJE. RADIAL

POR HIPOPLASIA'

ASOCIACION . VATER

3 4
F M
+ +
Cc1v -

+
+ *

.
DEXTROCARDIA
+

RENTERIA ™

TOTAL J




CUADRO 5

ANOMALIAS DEL- EJE RADIAL
POR HIPOPLASIA®ASOCIADA
ANEMIA® DE- FANCONI

CASOS 1 2
SEXO M M
EDAD am . 4far
ANOMALIA EN PULGAR P
ANOMALIA EN RADIO EST
CONSANGUINIDAD - -
RETRASO MENTAL . -
RETRASO EN CRECIMIENTO-Y DESARROLLO + +
ANOMALIA GENITAL - T
ANEMIA -+ -+
INESTABILIDAD CROMOSOMICA + +
RESPUESTA ANORMAL A MNC + +
HERENCIA AR AR’

RENTERIA
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CUADRO 6

ANOMALTAS DEL’ EJE: RADIAL
 POR'HIPOPLASIA -
SINDROME DE MALFORNACTONES CONGENITAS' MULTIPLES

o RSBXO TOTAL
: S F

RETRASO PSICOMOTOR SA/8 L ags 8/13
RETRASO EN CRECIMIENTO Y DESARROLLO. " 2/8° 7.+ 2/5 4/13
DISMORFIAS FACIALES LA s 6/13
PABELLONES AURICULARES DISPLASICOS 6/8 2/8 8/13
ANGMALIA EN PULGAR ©8/8 /5 14/13
ANOMALTA EN RADIO ' 5/8 1/s 7/13
ANOMALTA EN MIEMBROS PELVICOS 4/8: 7 1/s 5/13
CARDIOPATIA CONGENITA S0/ 2/5 o213
ANOMALIAS GASTROINTESTINALES 0/8 -l 0/5 0/13
ANOMALIAS GENITOURINARIAS Fo1/8 0/ 1/13

CARIOTIPO NORMAL 5/8 4/5 9/9




Fig. 1. Polidactilia preaxial



Fig. 2. Pulgar trifaléngico bilateral



Fig, 3. Aplusia de radio, primer metacarpiuno y pulgar.



POLIDACTILIA PREAXIAL

I .D"
hid
tea S0 =5
m

DR Y T
‘o B POLICACTILIA PREAKIAL DERECHA + HICROTIA DERECHA,
# ASIHETRIAFACIAL Y PROBRBLE CHRODIGPATIACONGENTA,

oy 1o QHIPOPLASIA PULGAR 1ZQUIERDD AISLADA.

TS

va,. POLIDACTILIA PREAXIAL OERECHA.
Do POLIDACTILIA PREAXIAL [ZQUIERDA,

Fig. 4. Dos drboles gencalbgicos que ilustran herencia dominante
y expresividad variable en la polidactilia preaxial ais-
lada y asociada a otras malformaciones.



2, @ APLASIATBILATERAL DE PULGARES
’

I, ( HIPOPLASIA E IMPLANTACION BAJA DEPULGAR ZQUERDO

. 5 @ BRAQUIDACTILIA EN AMBOS PULGARES.

- -
Tig. S. Arbol genealbgico que muestra herencia dominante y exprg

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