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O03TEC-CIICL DISPLASTA HEREDITAKRIA

(Sindrome: U{A-ROTULA)

Intreduccibn:

la Gsteo-Cnice Displasia hereditaeria es un sindrome
con trastornos en ufiai, redilias, codos y pelvis, de un patxbén
genético autosbmico dominunte de expresividad variable, penetran
cia completa y ligado a grunos sanguineos ABC.
A lo largoe de su historia ha recibido varios nombres: Unicoartro
displasia, Cnico-artresis, Csteo-Onico displasia Albuminuris,
S de Turner, 5. de Kieser, S. de Turner-Xieser, S. de Fong, S.
de Osterreicher, 5. de Fong-Citerreicher, S. Ufia~Rotula, S. de
Touraine, S, Ufa-R6tula-Codo, COnico-leso diaplasia, '

Aderé4s de buen nlmero de trastornos en sl. aistema musculoesque~—
16tico, se han descrito anomalias en ojos y rifiones, &stas Glti-
mas motivo de estudio actual y recientemente consideradas como
factor determinante le pronbstico.

A pesar de ser una entidad de larga data en su descubrimiento,
no se ha cerrado afin el horizonte respecto a anomalias acompa~-—-
fiantes, que podrian hacer Judar de nuestro dismbstico.

En el presente trabajo s¢ reporta una anomalia asociada, no
descrita en la literatura y 1o apenas mencionadas  ain ser de-
talladas 6 cuantificadas para valoraciones eytadisticas a :
posteriori,
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Historia:

Bn 1322 Chatelain (14) rerortd wn cuadre de anoralias
en codos, uiizs ¥ rétulas en una familia, sin dzr en ésa ocasidn
un nombre esrecifico 2l cuadro. En 1333 Pye-Smith (62) descri-
bieron un caso si~ilar. En 1897 Little recorto (47) 42 casos -
con ausoneia 6 retardo en el desarrollo de rdtulas. recozidos -
de 12 literatura, mencionando 3 prorios y 123 nersonas de 4 zene
racicnes correspondientes a Sedwich (72). En ¢l rismo afio - -
Mayer (52) informé de uwn hombre de Chicngo con siniler afeccidn,
aderds de retardo mental y dedos supernumerarios. En 1900 Wolf
(91) deseribid una farilia en que 1z msdre y dos de sus hijos,
un nifie y une nifia, preseniaban ausencia de rdtulss y ufiag de -
pulpgares, siendo su hijo mayor completomente normal, En 1903 -
Most (57) llamé la atencidn acerca de unz familia en la que -
¢inco hermenas tenfan itrastornos en el desarrollo de ufas y una
de ellas tenfe ausencia de rdtulas y de uflas de pulgores, - —-
habiendo tenido 6 hijos que heredaron el trastornc en forma se-
rejante, ademds de alzunos trastornos en miembros infericres, -
En 1906 Bogen (9) revied 90 casos de una farilia con luxzcidn e
hipoplasia de lms rétulas, encontrendo g cinco de ellos con ———
trastornos de ufias de pulgares. Quizds fué Rubin (67) en 1915
el dltimo en reportar casos con afeccidn de ules y rétules vni~
camente, al describir uwna familia de tres miembros: madre sin -~
ufiag, con rotulas de la mited del tamafio normel; un hijo sin ré
tulas pero con ufias ncrmales y una hija sin rétulas y ufing par-
.cialmente desarrollades del pulgar. Fué Firth (28) en 1911 —=w
quien hizo por primera vez la mencidn a la asociecidn de trag--
tornos en codos, ufias y rdétulas como parte de un sindrorme; rew——- -
portd una familia en la cual la madre y tres nifias presentaban
ausencia de rdtulas y deformidades en las ufias, L2 madre nre--
sentaba deformidnd en sus ufias y ausencia de rétulas: 1z hija -
mayor presentaba ademds incapecidad perza extender sus miembros
superiores & nivel de codos; 1la hijza menor tenia deformidzdes -
gimilares, aunque presen-taoba comprorico de un solo codey la —==



tercera hija presentabe rdtuls muy rudirentqriz en 21 1ndo w~=e-
izquierdo. mientras que 2 derccha ge censiderd ncrmal; con el -
mismo articulo Firth cit2 unz f:nilia resortads por Thompson —-
(32) en que la rmadre y cinco de los nifios prescntzban susencia
de rdétulas y deformidnd de todas sus uiiza de mnnog y viesy ade-
mds la madre tenis limitecidn ligera parz: la extensidn del codo
derecho con ineazpacidad marn 1A pronosupinacidn de :ntebrazo; -~
el padre y 4 hermenos mfs eran normales. In 1925 Treuner y ---
Rieger (83) rerortaron a 6 miembros de 4 zenerocicnes en quienes
predorin=ba la luxazcidn de 1z cabeza del radio originada por hi
poplasia y/d agenesia del eplcdndilo lateral del himero, =demds
presentaban contraciura en flexidn de varios dedos, desarrollo
anormal de las ufias de pulzares e Indices,asi como de los dos ~
primeros dedos de los pies; en un solo caso hubo hipoplasia de
rétula, En 1928 Aschner (3) informd de 8 Familins -tomedas de -
la literatura queipresentaban en forma hereditaria a través de
varias generaciones, defectos ¢ hipoplasie rotuliana; entre las
8 familiss habfe 3 en que los defectos dSseos se ascciaban 8 ===
trastornoa en el desarrollo de las ufins del pulger. En 1930 -~-
oOsterreicher (58) comunicd de 21 miembros de una familia en 5 -
generaciones: 11 de ellos tenfan compromiso de ufias de 108 —m—-
pulgares y dos de ellos compromiso de todas las ufias de las ma-
nos; 9 tenian displasia de rdtulas; respecto a los ceodos, uno -
fud normal, 7 tenfan comprometido su desarrocllo bilateral, uno
unilateral, Fn 1933 Turner (84), did cuenta de dos familias --
que sumaban 79 personas y estaban afectados 35 de ellas con ===
" distrofia de ufizaa, hipoplesiz severa de rétulss y deformidades
en codos; en la primer familia todos los miembros (39), presen~
taban distrofia de ufiag y 26 tenfon odemds los otros dos - ~ -
estismas; la segunda familia, 27 de 40 tubieron distrofia de --
wfas y solamente 9 tenian artrodisplasia. Turner en su trabajo
llamd la etencicn también acerca de la frecuencia de otras ano-
malias asociadas en sus p=cientes: ictosis, queratosis palmer,
hipertricosis, alopecia, retardo de la denticidn, deficiencia -
wrental y anomalfias dseas del tipo: tobillos cngostos con maléo-
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lo tibial nrominente, escdpula penuefie, avcfisis corscoides y -
acromion chicos, aumento de 1a conenvided posterior del ilium,
dignlasia del extremo surerior de la tibia y confizuracidn —e--
‘anormal del astrézalo. Asirismo observé Turner ensanchamiento
de las crestas illiacaes en gu mitad posterior y presentd en su -
trabajo una rediografia en gue se apreciaban clar2rente 108 —--
cuerncs iliescos gue desafortunadamente no deseribié. El sindro
me QOsteo Onico Displasis Hersditzriz ha sido llamsdo en diferen
tes formes y entre ellzgs: "Sindrome de Turncer", debiéndoze hBw-
cer nota2r que no debe confundirse 2 J. ¥. Turner, con H, H, -
Twner, oulen fué el prirero on deseribir lo disgenesia gonedal
que lleve su nowcbre.

También en 1933 Ruthefurd (69) informé scerca de un -
complejo hereditario presentado en cinco cesos de tres genera——
ciones, ceracierizado por luxacidn recidivente de rdtulas, rodi
llas zambas y aplasia de wilas de los dedos de manos y pies, =-
Hagta 1934 se dijo algo del factor gendtico y fué Ascher (3) -—-
quien propuso que deblan existir 4.genes estrechamente ligados;
que mctuaban independientemente ¢ unidos pare producir logs ———-
trastornos simultdneamente. En 1936 Iester (46) hizo un estudio
suplementario de la familia descrita originalmente por Firth --
(28) en 1912; para ése entonces, la familia hebfa crecido en -—-
tres generaciones y 7 miembreos de 13 afectados presentaban —--
encrmzlidad de rdtulas, 6 deterioro de los codos, 5 engrosamien
to y convexidad del borde axilar de la escdpula, 4 deformided
de cedera, 6 defectos en las ufias ¥y dos colorazcidn anormal del
iris. En 1937 Montant y Eggerman (56) describieron un- sindrome
hereditario caracterizado por hipoplasia de rdtulas, malforma--
cidén del redio y hemiatrofia cubital de las ufins de los pulza--
res; dichos trastornos fueron descublertos casuslmente 2l pre--
senterse la paclente 2 consuliz por sintomas de otro origens; -
se estudio su drbhol cerealdzico encentrando entre sus familig--
res o 10 afectudog de un total de 30; los nutorea hicieron —--
érfasis en sus rdtulas gue estrbarn siempre hipopldsicas pero --
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nunca ausentes, 1z distrofi- de las wins ern sierpre del l=do on
bital, existid tambidn 1liritecidén reore la prenosucinacidn de —--
amtebrazo, hiverlaxitnd metacarpofaldngica e interfaldngica, asi
como de 12 mufiecz, En 1938 Sever (74) rerortd un ¢-so de un --
anciano en que encontrd hipoplasia y laterclizecidn de rétules,

uiias de pulgares rudiment-rias; la radicgrefia de cus codes  ~--
mostro variss exostosis, sin ser posible demcstrar luxzcidn por

la exuberancia dsea; al interrozarlo pude saberse que dog sobri-
nas y un sobrino de su esposa tenian ufias rudimentarias pero no

pudo saberse nada de sus rodillas; tambidn, une sobrina y un so-
brino de su madre. tenian defectos en sus ufias de pulzares pero

tampoco se supo nada de las rodillas. En 1939 Xieser (41) en la
literatura alemana llamd la atencidn acerca de las prominencias

éseas en la care posterior de los ilfacos, =gocidndolos al ————-
cuadro de Wtula-Una-Codo, y 1lamé a dichas prominencias: "Exos-
tosis”, Bn 1944 Senturia y Senturiz (73) descridieron 1la misma

triada en 30 miembros de una fawilia durante 4 generaciones. =
Fué en 1946 cusndo el capitdn E.E.Fong publicd un articulo sobre
‘mProcesos Simétricos Bllaterales Centrales v Posteriores de los

11izacos" gin haecer slusidn al Si{ndrome (steo-Onico-Displasim; --
llamé a dichoa procesos: YCNERRCS ILIACOS®", mismos que fueron =-
descritos sin éste nombre por Kieser (41) 7 afos antes ascciados
al sindrome. Desde entonces se sizuen llamando Cuernos Iliacos

¥y se consideran patognomdénicos del sindrore, por considerarlos -~
" presentes 'ni¢emente en la especle humana por la Divisidn de. Ana
tomfa del Colegio de Medicina de la Universidad de Tennessee, =-
euando Fong les presentd el caso (29). Hasta <st2 dpoca los 4 -
singos cerdinales del sindrome estaban descritos y ojemplifica--
-dog en la literatura, perc solo fue hasta 1948 cuzndo Mino, Mino
v Livingstone (55) describieron une serie importznte de pacien-—
tes (100) con los cuatro sisncs hnciendo una valoracidn de la —-
frecuencia de presentacidn de cada defectc: 94 avsencia ¢ trage-
torno en el desarrollo de rétulas, 50 con displasia de codos, 47
con defectos en lag ufiag del pulgar, 35 de ellos con alter2cio--
nes de ufas de pulgar y otras uiizs, 2cf coro 18 con =zlterccidnes
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de Ilns wins 3¢ los nics.

Thompzor ¥ Cols (B1) en 1949 describieron el sindrore
t2rbién en forea muy conrleta, Hoewkins y Smith (33) en 1950 su
girieron 12 inclusidn de disvlasio rerns2l tipo glomerulonefritis
crénic~ ern proteinuria, come porte del sirdrere 21 encontrar -
4ate trastorro en 4 nacientes de 21 afzetados en ine farmilis de
36 verscnas. El término Osteo-Cncio Disvnlreiz Hereddteris, fud
emplexdo por primere  vez por Rockerath (66) en 1951. Después.
en 1952 Renwick (64) y Cols., =resent-ron el rejor estudio gend
tico haestia ésa fechr del sindrore, llamendo la atencidn acerca
de la relecidn de los genes responsgbles del sindrome y los ge-
nes del grupo sanguinec ABO, en el mismo cromosoma, loriencz -
(48) en 1962 identificd unz eliminacidn excesive de mucopolisa-
cfridos por orina, esvecificamente deido hialurdnico en 6 de 8
nifios afectados con el sindrome en 3 familisg; estudid también
a otros 5 miembros de 1o misma familis sin encontrar alteracio-
nes en 4ge especto. En 1963 Duncan y Souter (20) presentaron -
una serie de 252 pacientes afectados, 234 con compromiso de las
ufias, 201 de rodillas, 148 de codos y 75 c=mbios pdlvicos que -
semin Duthie (21) en 1963-64, inclinar a pensar gue el gene =—-
comprormetido tione ura forma pleomorfica, cepazide producir una
variednd de anomalias, afectzndo estructuras derivadas de mesc
¥y ectodermo. En 1964 Carbonara y Alpert (13) presentaron 62 pa
clentes encontrando aroralias milticles, ya descritas vor otros
autores, entre ellass hinoplasia de la cebeza del perond, displa
sia de platillos tibiales; ademds de alge no deserito hasta ésa
fecha: alargamiento de la falange media en ombas manos sobre el
dedo vwedio; t~~-bidn rerortd en ésa ovortunidad 2l primer pacien
te de raze nezra afect:do ror el sindrome. Un trabajo similar
hicieron Tucas y Cptiz (50) en 1966 2l describir un gran ndrero
de enomelins observadas en 38 paclentes, En 1967 Silverran —--
(75) cita coro hallazses no descritos previgsrente: epicanto, --

hirartelorisr ranag ¥y peacneg nivopldsicos y cdleulos reneles
con =1 ehists teridos er cuenta sf se »resentasen en ——-




nuvevoe gncientes. En 1971 Cowell (15) hizo ectudio detellado -—
2cceres de 12 deforridad ercantre

dn en 1la 01 nge wedia del 5- de
do, citada en ctros brabajos y tmbidn ejoenplificada, ~ero no --
referida como parte del sindrome (5, 32, 36. 55, 53, 83, 82, %4
¥ 90). Cowell encentrdé deforwidad en dicha folange en 5 de 6 pg
cientes estudiados y considerd que debia ger tenid: en cuenta en
los gucesivo como un pardmetro importonte er el diawndstico del
sindrome. En 1973 Bennet y Cols {7) encentriron afeccidn renal
en 27% de 14 pacientes y 21 nicroscopioc electrdénico Czmbios wmw—-
estructurales consistentes en irreculeridad y ensgrosamiento de -
la pembrzne bas2l con depdsitos fibrilares que tenien 1o periodi
cidad y msgpecto de fibras coldgen=s; $stos hallazgos fueron co—-
rroborados por Sabnis y Cols. (70) en 1980. Durante dste mismo
afio Diaz-Pérez y Cols. (19) describen 4 pacilentes con elongacion
de las espina ilYacas posterdinferiores; hallezgo no descrito —-
ain en la literatura. Tecbién en 1920 Peckman y Bergfeld encuen
ﬁran hiperhidrosis palmar y plantar en 9 pacientes de 33 afecte-
dos con el gindrome, de 'ma foriliz de 63 en 6 generaciones, —-—-—
corcluyendo que dicha cendicidn se presenta como mutacidn espon-
t4nea, =zutosdmice dcrinente estrechomente ligeda al sfndrome ——-
Osteo-Onico Displasia Herediteria,

Durzante los dltimos afos el mayor porcentaje de traba-
jos relacicnedos cen el sindrcre, han side enfoczdos =1 estudio
del compromiso rensl, sin llegor a aclarar lz causa que produce
los dafios encontrados con el microscopio electrdnico, vero si —-
censiderendo el de¥o renal como un factor determinante de proan
tico de la enfermeded (60, 87, 54, 12, 70, 88, 2).

Descripecidn clinica:
usas,

Foderos ver en ellas una 7 iz de snomalfas, desde soi&
mente wnz zen: trianzular en la lunula, especinlmente ‘del indide
¥/6 del deic meodio, hastn ~usenein de le ufia; en le maycrfa. de--
log czues hoy de woderada e cevera hivorlagia de la poreidn me--
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dinl y distel de 1la ufiz del nulzgzr e indice y cuwindo hay cornro-
miso ¢e todeg las ufiag, 12 severidad es decreciente de nulgar a
refique; pueden estar, solamente disninuldas en su di“retro -~—--
transversel, ser peguefias ccn caracteristicas normzles, anlang-—-
das, blandas, delegadas. engroszdasg. acanzladas, agrietadas, pre-
gentar carblos degenerativos distaleg § pigmentadas de cclor ma-
rrén. Ias ufas de los pies eztan afectrdns en un bajo vorcenta~
Jje de czs0s y loe canbios obacrvados son similares 2 loz vistos
cn las ufias de los dedes de 12t manos, Las anoralics de lzs uflas
pueden ger el Unico signo gque incline a sensar inicialmente en -
el sindrome (49).

RCPILLAS.

En la rétula se ha concentradc laz atencidn del compro-
miso en la rodilla; puede ester ausente ¢ hipoplisica en diferen
tes grados, generalmente estan altias y loteralizsedas; un signo a
buscar en la nifiez es el reterde en la aparicidn del ndcleo de -
osificacidén;: en los céndilos femoraleg hoy una asimetria notable
consistente en hibotrofia del cdéndilo femcral externc y aplana--
miento de su superfiecie mrticular, hipertrofia real ¢ relativa -
del cdndilo medial que en conjunto con la displasias de rétule, -
dan un especto externo enorm=zl =2 la redilla, Temwbién se pusie -
encontrar rdétula bipartides 6 tripartida, hiroplasiz de 1la esbeza
del peroné, displasia de los platillos tibiales, valgo de rodi--

" 1las, prominencia del tubdrculo tibiel, esusencia del ligamento -
cruzado anterior (86) y defecto en la insercidn del vosto wedial
con debilidad de cuadriceps.

coDos.

El comnpromiso de codog puede ser unllateral ¢ bilate—-
ral, siendo m#s frecuentec el bilateral. ILa deformidad tipica es
el aumento del dngulo de carza y ésto se produce como en la rodi
1lapor displasia de las estructuras laterales del codos; hipopla-
sia del eplcdndilo later~l y de la czbeza ¢ cupula radial cen de
formidad del cuello ¥y arqueamiento aurent~do de 1z cidfisigy ——=
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nlgunas veces se ha crnecontrade sobrecrecimiento dseo 2lrededor -
del codo gque limiten la finecidn y eviton 12 luxzeidny tombién se
han deserito bridas, proczso surracoendiles y patella cubitus,

PEIVIS.

"Los Ouernos Ilimcos egtan presentes en 30% a 50% sezun
Kennet (40) aunoue Carbonara (13) en su serie sleanzé 81¢., ®n -
un signo patognoménico del sindrome, Son promirencizs &seasg bi-
laterales, simdétricas que sz2len hacia atrds y afuera desde la ca
ra posterior del ilfaco; tienen entre 2 y 5 cmts, de difwetro en
su base y su longitud aproximads también 2 a 5 cmts. Son visi--
bles radiogrificamente a los 9 meses {33) y palpables a lecs 6 me
ses (49), Se ha descrito mercha dnade por debilidad de gliitecs
medios asociada a cuernosiliacos (21); valgo de caderas, engross
miento de las corticnles en el extremo superior de la didfisis -
femoral y engrosamiento de 1la mitad posterior de 1la cresta ilia-
ca (84),

NEFIQUE.

Cowell en 1976 1llamé la atencidn sobre la deformided -
del dedo con clinodacfilia y cemptodactilia, ocasionsda bisica-~
mente por distrofias de la segunda falmnge que puede variar de --
unaligera hipoplasia & tne falange muy pequeilita en forma de --
deltz, que por sl misma produce los deformidades citadas con —---

“acortamiento del dedo & 1lc cual debemos agregar el quinto meta-—-
carpiano corto (23).

0JCS.

Lester (46) en 1936 fué el rrimero en describir anoma-
11as oculares asocladas a2l sindrcme, consistentes en zonas de —-
plzmentacién oscura en forma de hoja de trébol en el mdrgen =—e-
interno del iris, la cual es fdeilmente apreciada en prnoientes -
con ojos claroa; describié tambidn como hallazgos oculares: pto—
sis, hipertelorismo, epicento, microcédrnesn, microfranuia (27) y
pardlisis del recto interno, Carbonarz (13) en.su serie de 62 --



(10)

pacientasg, cncontrd dicho trasterno de pismenticidn en 6 pacien-
tes de 13 examinndos especificarmente pur2 Jste sizno.

RIFOrES.

Durante loe vltiwmos afics, 12 rayoria de artfculos rela
cionndos con el sindrome hacen énfasis en el dafic renal. Su fre
cuencia parece aumentar quizds por la forra en aue se oriente el
dingndéstico, prondstico y consejo gendtico on los afectedos, Fl
compromisc variz de proteinuriaz y/¢ hematuria asintoxdtice hesta
insuficiencia renzl severa terminal (18, 85, 92). En general el
compromiso renal varia de 25% al 42% (13, 34).

Ios cambios en el microscoplt de luz varfan de la nor-
malidad a glomerulonefritis crénica proliferative correlacionada
con ol grado de insuficiencia rensl. Al microscopio electrdnico
se ha aprecicdo engrosamiento irresular de la membrana basal con
atrofia tubular severa y hialinizacidn glomerular (70).

Adermds de los trastornos enumerados hasta aqui, exis.-
ten un buen numero adicional descritos:

Referencia

Hiperostosis frental 1

Costilla Cervical 33
Térax en quillo 33
Yifosis 33
Escoliosis 49
Espina BIfida a todos niveles 33
Espondilolisis 25
Sacrs horizontal 11
Hirertrofiz de epicdndilo medial 13
Deformidad de VMadelung 21
Hipertrofiz de estiloides del rodic 21
Pie esuino voro sduveto 10
Talln certa 78

Hiperexiersicr el codo 84

H
H
i
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DIAGFCSTICC DIFEPTICIAT.

Cuando est:n -resentes los cuernos ilf-ccs no hay duda
de disgnéctico. Tas dudas pueden =arzarecer cuando los signos no
son muy m=rczdos. El pacients prede acudir al dermatdlogo por -
dignlasla de uiias aue pueien ser ccnsideradas en forma aisladsa,
como enomelias fariliar, infeccidn micdtica, anemia por defieme-
ciencia de hierro; tembidén ser tomedans coro porte de un cuadro -
que compromete ufias y estructuras éseas: Ellis van Creveld, Pso-
riassis , hipoparatiroidismo, A ccnsulte de COrtopédis acuden ze-
neralmente por luxacidn recidivante de rdétulas 4 por limitacidn
de extensién de codos gue pueden ger interpretadas y tratadas co
mo snomalics aisladaes. Existe un sindrome deserito por ¥Warkany
{89) cargecterizado por aplasia de rdétulas, retardo mental y mo--
saiclsmo, pero estos paclertes no tienen cuernos ilfaces ni ——--
carbios en rodillas nicodos. Trastornos de platillos tibllaes -
pueden ser apreciados en acondroplasia, Enf. de Morquio, Diapla-
sia epifisiaria miltiple y Sindrome de Ellis van Creveld. Ia. —-
sub-luxacidn de la cabeza radial puede ser vista en Encendromato
sis miltiple y Exostosis hereditaria miltiple. Tos pecientes -
con disgenesia gonodal tienen generalmente numento del dngulo de
carga en codo pero no luxacidn de la cabeza radisl ni otra anoma
11a caracteristica del gindrome. ‘

FPRETENTACION DE CASOS.

Caso 1 (EmM:.'3806)

Paciente mesculino de G affos dos meses de edad, de ra-—
za blanca con ojos castafio calro, producto de ltimo parto de -
una madre de 51 afics G:13 P:11l, A:2., Ia madre y cineo hermancs
presenteban displasia de ufias; una de las hermanes preserteba-lu
xacidn recidivante de codos nodolorosa; tres primos materhos‘-~4-
antecedente de piecs eduinos varos aducto congénito‘y otro primo
con deformidad de micmbro inferior nl parecer por displasia fo-
¢zl de fémur proxirmal, sezin descripeidn de la wmadre, Nuestro -
prciente na 1resontd en Sept./79 éara control vor pie equino e
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varo adueto derecho operndo rrevisrente en tres orortunidzdes --
para su correccidn.. Llamé en Aate onorivnided, la defcrmidad de
rodillas por preominerciz del cdndileo reiizl y merenda hinonlasia
de rétules, cue aderds estzbn zlias ¥ erar luxsvles. valgo de -
rodillas, surcos lonzitudinales su ufizs de 2% y ir. dedos, pre--—

sentendo bilobuladas las ufiza de los pulaares, clinodzetilie del
5% dedo.

Sus rdiogr fias mostraron hivpoplasia del extremo —-—-
distal del himero izguierdo comparativo al derecho, costillas ~-
adelgazadas en unidn costovertebral que les daba imdzen en raque
ta, espina bifida S81-52, displosia de falanze media del 5° dedo
bilaterel, valgo de caderas y rodillas, hipoplasia de odndilos -
femorales externos y ausencia de nicleos de osificecidn de rdtu~

la. Fo se eccntraron cuernos iliacos, nf clinica ni rodioldglce
mente.

Fl p=ciente presentaba sdends sl exdmen fisico, palac~
dar ojival y criptorguidia bilateral.

Como tratamiento recibvid cirugfa en ambas rodilles pa-
‘ra centrar sus rétules con téenica de Bado.

Caso 2 (AEFR.6459)

Paciente masculino de raza blenca, ojos castaiio clero,
t2lla baje perasu edad, hijo iinico de una medre de 28 ofios de —-—
edad G2, P:1 Asl, sin otros antecedentes familieres de irportan-~
cia, Recid de un parto por cesdrea con contractura en flexidén
de codos de 120° giendo operado 2 los 6 y 8 meses de edad de ——-
amrbos codos y posteriormente menejado con yeso y svaratos para -
trater de extender sus codos, hesta los 8 afios, sin lozrer el -
objetive »ropuesto.

Cersultd en Nov. /79 21 H, Skrirer's e 1a ednd de 11 -
afios sicndo s motivo de consvlta lz limitzeidn de sis codos gue
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tenion lirit:cidn --r2 extensidn e 120° {(fiz.1l) cen -
s 1357 activap 12 Trersu mracular

una Lfexidn subsaeverte vatalo
de biecers en 4 ¥ tricers on 1.5 bil~ter:l, aureci’rdcse hiponle-
gia im-ortunte de lo mogn murzeular de Jstoe misculo en 12 cara —-
rosterior del brezo; supinwdores en 1.5 bilztersl, bridas p=lpa-
bles en cxre antarior de ccdog. Clinedactiliz del mefiique con -
pliesues de¢ la niel dorsn) schre interfoldrngicas dintnles borra-
dos, surcos superficinles on sentido lorgitudinsl en ufias con —-
agpecto de cebolla del lado cubital de 1z ufia del vulgzr derechoj
rodillas cen lizero velzo, rdiulns muy pequefias. 2ltas laterali-
zadas ¥y luxables, zungue no tuvo gintoratologiz en rodillas; ——-
pies en varo; regiones gluteas con prominencias nzlpables semd—-
tricas.

Sus radiografias corroboraron lgs curnos iliacos, ade-
mdgy, valgo de caderas, 2largamiento de pelvis, displasis osteo-
articular de codos (fig, 2); con luxzcidn de cudpula radial bila-
teral; felonze wediz Jel refilque corta ensanchada e irrsgular en
su suserficie articuler (fig. 3); astrdgalos aplenados. Hipopla
sia de rétulns siendo le derechn bipnrtida,

Este pzciente se intervino quirirzicamente en ambog ~—
codos con liberacidn de tejido fibreso en la cars anterior de co
dos, gsiendo envizdo a estudio =2natomopatoldgico que fus informa-—
dos"tejido formedo por cédlulas de tejido conjuntivo dispuestas —
en haces comnactos ondulndoo que recuerdan mucho a estructurms -
tendinosas pero cuycs micleos eat$n en wayor nmimero oue el habi-
tual. Hay en e periferis tejido adlposo y tejido conjuntivo ——
fibroso denso hialinizado; no se aprecian otras slteraciones®.

Posteriormente & su oiruzia se manejo con anareto de
distreccidén sin chtener meirria un afio desnuds, Sin embargo el -
prelente 1levd una vida normal como estudiante, ¥y dos A0S ~eme—
despufs de sus cirugiag, gon-ba pruebas de natocidn entre ni*ou
de su eiad gue ne tsmfan ningdn trastorho fisico.
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Caso 3 (JLSCh.6833)
Paciente mrse ‘lino de 9 afies, volor-do on Sent./°0 por
contractura en {lexidn ds rodills derechs de 120° conzénita. Al

exdren, paciente de razz mestizz que 2dends de su trastorno en -
rodilla mostrzba esccliosis derecha, sindzctilis de 3° e 4% de--
dos con sinostosis de f2l-rnge distzl en su nano derecha; disnla-
gin de ufizs nor surcos longitudinnles en todas eglles, mere~dos -
en los pulg=res; no se palraba rdtule derecha y 1la izauierda es-

taba pequefia,

Sus radiografias rostraron la sinostosis citada entre
3%y a° dedos do mano derecha (fig. 4); escoliosis lumbar ————-
izouierda; espina bivida I-~5; ausencia de micleo de osificacidn
de rétula derecha (fig.5) con un micleo de la izguierda muy pe—-
quefio (fig. 6); valgo de cadera derecha.

E1 paciente se manejé con capsulotomiz posterior de —-
rodilla con seccidn de flexores y traccidn esqueldtica, cediendo
la contractura en pocos dias hagta -20°% de extensidn, observando
entonoes digplasia de los platillos tibiales notable en su R —-
AP,

Este paciente presentaba ademds criptorquidia iszguier-
de y fimosis.

Caso 4 (JILUG.6680)

Paciente masculino de 6 afios de edad, hijo de padres -
jévenes, (23 y 26 sfios) con retardo en gsu desarrollo psicomotor:
camind ‘a los 2 afos y redio y dijo sus primeras palabfas e los -
3 mfios; fué llevado 2 consvliz por aprecisr cdfdes al suelo fre-
cuentes y dolor ocasion=l leve en sus rodillas, Al exdmen sg -
apreciarcn rétulas altas hipopldsicas, mis 12 izgquierda, no Iuxe
bles; ligero valgo de rodillas, aumento del dngzulo de carga en -
codos, anoniquia de dedos medio e fndice, clincdilactia del me- ‘
filque.
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Sus radiozrafizs rostr2ron volzo bil=teral de caderas,
rétules 21t:s sin micleo de csificizeidn, codos cor 2upento del
irsulo de carza e hinopla-~ia del epicdndilo loterzl y lizern ——-
disrlesia de iz felwnze media del meiligue.

Tambidn precentaba el niciente: epicnnto, hipertelorig
mo, frenillo linzurl, paladar ojival y criptorquidia bilateral -
con palpzmecidn sobre trayecto inzuinal derscho de nodulacidn que
podria corresnonder a testiculo no descendido

Su ranejo propuasto inicialmente fud de observeeidén ~--
periodica,

Caso 5 (RDWE.89197)

Paciente masculine de 21 e¥ics valoraio per secuelas de
quemadura er cara pesterior de plerna y taldn izguierdo, asf co-
mo por limitecidn de extensidn del codo derecho de 40%,  Como —-
entecedente de znoter, golemente comentd que en su nifiez caminae
ba con la punta de pies hasta asproximadamente los 7 eofios, cedien
do ain tretamiento.

Al exdren figico su codo tenia unaflexidn completa z -
partir de los 40° de limitzcidn de extensidn con buena fuerza -—-
rmascular en biceps., En la cara posterior del brezo se eprecia--
ban y palpaban dos vientres musculzres laterales fuertes cue co-~
rrespondian a losg vastos. en tanto que el espacio llenado normal
mente por la voreidn larga del triceps, estaba vacilo, palpdndose

"en ésa zona ficilmente el humero (fig. 7). El codo izguierdo —-
tenfa liritecidn para extensidn de 20° y funcidn buena, Ademds
el paciente presentaba displasia de las ullas del pulgar, cuernos
ilfacos =nrominentes cue deformaban el contorno normal de la re--
gién glhitea; clinodmctilia del 5° dedo; ecéndilos femornles intexr
nos rromientes. con~rfoulas sltas peauetias ro dolorosas; escdpu~
las neque’ns a 1a palnacidn. )
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Radicarificarente el codo 2fectsdo presentzba hipopla-
sia de epiedndilo loternl corn cipnla radial disminuide de tamafio
21 ecrm: zrala cen su ludo izguierdo; displ-sia de platillos tibia
legs; rétuias nltss y vequelfizs; hipotrofia de cdndilo lateral en
rodillas cor 2-lancmiento de su superficle articuler con gran -
agimetria entre ellos; 1o sesunda falinge <el mefiigue displdsi-—
ca bilateral; y en velvis cucrnos iliacos (Fig. 8 y 9).

CO¥ENTARIC,

Turante 160 afice ge ha ido acwrulando datos soore -~ ~-
hallazzos al mdrgen de éste sindrome. Se puede dividir su histo
riz ¢n 309 veriocdos: el primero desde Chatelain (14) en 1822, --
hasta 1948 cuando ¥ino y Cols  (55) deseribieron en conjunto y
analizaron un buen numeroe de pacientes con los signes cordineles
y el sezundo pericdo desde entonces hasta la sctualidad.

Durante el primer periode, el cuadro se enfoco bdasica~
mente a los hallazgos clincios en ufias y sistem= osteoarticular,
para que en el sezundo veriodo se analizard el compromiso a w=w--—
otros niveles: renzl, ocular y genetico.

El sindrome Osteo-Onico Displesia Hereditarie, no es -
"incepacitante afortunadomente en la sran nayorfa de los casos —-
desde el punto de vista muzsculoesquelético. Casi todos 10s paw-
cientes hzacen su vide norm=l y asisten & consulta bien por élgﬁn
problema trivial & por manifestscidn de un sélo estigma del ~—-

sindrone.

En los prcientes desoritcs, encontramos un buen mémero’
de sizmos tipicos del sindrems. Todos tenian afeccidn del 5°~dg
do con dignlasia de 1a f21-nge media; los cuernes ilfecos se «——.
husczron intercicnaliwente, siendo hallados clinice y rodiogrédfi-
camente en 3os. Llamdé la atencidn haber encontrado ceriptorqui- -
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dia, en 3 de los 5, =ind=zctilin cor fusidn dsez de f~1-n7e dis--
tal er uno de cllos y disrlasiz de tricers er el rceionte referi
do en 5° lugar. Aunoue 1z eriptorsuidiz 2 ha oido deserita cc-
mo anomaliz asociada, se justifica hrcer mencidn es~ecinl rer el
nimero de pacientes en nue fué enconirada coensiderarde nue exis-
te un porcentaje imrrortante de turcras ralignos (serincmzs) =2so-
ciados con dstos testiculos (39).

A lo largo de 1z nistorin del sindrerme, ~eodemogs ver --
que hubo deficiercins devaloracidn de ios pacientes, ial vez por
el desconocimiento del sindrome y por ésto el retardoc en su --—-
descriveidn completa. Ia mayoria de los c2sos citados en 1a 1i-
teratura han side diagndsticnrdos en la 2a° y 3a° ddcades de la -
vida, probablerente por la misma razdén, Viene lo onteriocr a la -
consideracidn de haber encontrado criptorguidia en nuestros tres
pacientes mds jévenes (6, 6, y 9 afios), mds no en el de 11 ni en
el de 21 afios, Podria haber sido coincidencia y seria strevido
hacer la consideracidn por éstos hallezzos de gue el descenso ~-

- testicular en dichos prcientes se efectdm en su nifiez; si se de-
be citar ésta dude jars ayudar a discernir sobre observaciones -
posteriores.

Ie sinostosis completa de falenge distal cecn sindacti-
lig, en dedos de la mano, no ha sido deserita en la literatura,
hasta la fechn asocieda 2l sindrome. Se trata de un 86lo caso -
que por su rarezg se justifica citar, asf como muchos en lz lite
ratura que hen servido para el desemvolvimiento posterior de un
tema de estudio.

Pe displmsie muscular asocisds 21 sindreme hay muy po-
co emcrito y =pzrte del trasterrno de cuadriceps con insercidn ~-
erormal del vasto medial, sclamenic Shroeder (75) ha descrito -~
anomalfag en musculotura de =zntebrazo yinicamente Iuecas (50) ha
referido, trastornos musculares del pectorsl menor y en brazo de
bicevs y triceps sin dar detzlles resrecto =1 tipo de anomelizs
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En el pacicnte citado en 5 lugzr llamcé la =tencidn el tipo de =
deformid=d extazrna v»or snreciar learamente dfinidos los vientres
ruscularaes del vaozte interno y del vasto cxterno, con musencia -
de maga muccular znel trayectc ceorresnondiente a 12 procidn lar-
ga del triceps; sin embarzo el paciente no tenia limitzeidn nara
extender o flaxicner su codo con buena fuerza muscular, dentro -
del arco permitido por lo disrlasia &ses ni limitocidn alquna en
su hombiro.

CCECLUSICRES,

El sindorme Osteo-Cnico DNisrlasia Hereditaria es un -~
cuadro rero que ficilmente se confunde y pasa desapercibido el -
conocimiento de su existencia: la exploracidn cuidadosa nos lle-
va al disgndstico cuya importancis estriba en relaciener al pa--
ciente con los genetistas para su estudio y consejo, asl —ewee-
tambidn con los nefrdlozes para su estudio y vigilacie desde el
punto de vista de cad2 esrecizl_ided. Cbviormente el Crtonedista
tratard cualquier trastorno incapaeitonte y vigilard su paciente
respecto & un ccmpromiso mayor durante su desarrollo.

Ccmo hallezzos notobles “:vmes ercontrado en nuestros -
" paciente:
Sindz2etilie distal cemplej2 con sinostosis de f=len~e -
distal entre 3° y 4° dedos de mano derechs; hallazze no
descrito en Ja literstura hasta l2 fecha asociado 21 -
sindrome.

Digsenesia de triceps braouial en un ~aciente por agene .
sia de 12 rorcidn lerzo. Iucas (50) fuéd el vrico en. -—-
rencicpnsr anomelias de tricers sin d-ar detalles respec-
to 21 tivo de lecidn.

Crirtercuidiz en 3 de 5 -reientes; hellazzo del ocue no
exizte rel-cidn en norecrtoje con la :ressnticidn er el
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sindrone, sunnae i #1do senciocneda ea asocizcidn.

8¢ nnes wnn revizidn e 1o i.terszturce re.sciontda con el
efudrine Jutec-Cuico Displasia Heredit.ria de 1822 hastela sctusli
urontutan 5 €508 =i auue 1Gercl gaccntrados tres hallsz-——
gos impertintes: sinductiiice en nuse cell sinostosis de faleznge ——-
distel, nunca descrito; criptorjuidiuc en 3 de 5 pucientes, hellaz-
&0 &ends acuncicnedo nunce cw.onbtiiicvdo; displesia de triceps, —--
briaguisl por egenesia de pereiln lzrgs, hellazgo nunce deserito -
con sus detalles. "Se uace mencidn a comproziso del sindrome a ni-
veles occuler, renel y gendtico eniocado el probleca h:cia un aejor

dizgnd:tico. pure une nejicr orisntacidn a éstos pocientes.
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