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Introducción: 

03TEV-v;:Ict. llISPT.ASIA H:Ri::DITARIA 

(Sindror.ie: UÜA-ROTULA) 

la Csteo-Cnico Dinplu.>ia heretli tsria es un síndrome 
ccn trantornoa en u:i::u, rtdill"'ª• codeo> y pelvid, de un p9tr6n 
genético autoo6r.oico doi:oimmte de expresividad v'lriablc, penetra!!_ 
cia completa y ligajo a erupo9 sanguineoa ABO. 

A lo largo de su hi·1toria ha recibido vario.• nombres: Onicoartro 
displai'lia, Onico-artrc:iia, Csteo-Onico displasia Albuminuria, 
S de Turner, s. de Kie.Jer, s. de Turner~'l:ieser, s. da Fone, s. 
de Osterreicher, S. rle Fong-0 <terreicher, s. Ul'la-Rotula, S. de 
Touraine, s. U!1a-R6tula-Codo, Onico-!1!eso diaplasia. 

Ade"'~ª de buen n6mero de tr>1stornos en el. 3isterna musculoesque-
1~tico, ae han descrito anomalías en ojos y ril'lones, ~ataa 6lti­
mas motivo de estudio actual y recientemente consideradas como 
Xactor determinante ae pron6~tico. 

A pe<ar de 3er una entidad de larga data en su descubrimiento, 
no ae ha cerrado a6n e1 ¡,orizontc renpecto a anomaliaa acompa--­
il:antea, <¡ue podrían hacer Judar <le nuestro dia¿¡nóstico, 

En el presente trabajo Je re)orta una anomalía aaooidda, no 
de.rnri ta en la li ter:?. tura y ·Jo., apena'l mencionadas sin ser de• 
talladas 6 cuantificadas para v~loraciones e~tadi.>ticaa a 
posteriori, 



(2) 
Hfatcria: 

En l.'122 Ci13telain ( 14) renortó un cu'.ldro de <moT:"alías 

en codos, u:i"-S y rótulas en unG familia, sin dnr en ésa ocasión 
un nombre esnecífico al cuadro. En 1333 Pye-Smith (62) descri­
bieron un cuso si-ilGr. En l897 Little recorto (47) 42 casos -
con ausoncia. ó retardo en el dcs!lrrollo d0 rótu1.!1B. reco_;idos -

de la li ter9.tura, rr.encionondo 3 prorioo y 13 :;ierson'.ls de 4 5en!!_ 

raciones corre<Jpondientes a Sedwich (72). En el rr-inc'O nflo 
~'.ayer (52) informó de 1m horr.bre de Chic"'.!:º con sir.lilcr 2.fccción, 
ade:r?.s de ret3rdo ment'.ll y dedos supernumoro:rios. En 1900 'Volf 
(91) describió un" far:-ilia e:r. que la mgdre y dos de sus hijos, 
un niño y una niffa, presentaban ausencia de rótul.?s y ufü1s de -

pul~ares, siendo su hijo mayor complet'.!l!lente normal, En 1903 -
Most (57) llamó la atención acerca de una f:unilia en la que 
cinco hermanas tenían trastornos en el desarrollo de uñas y una 
de ellas tenía ausencia de rótulas y de uñas de pulg~res, 
habiendo tenido 6 hijos que heredaron el trastorno en forn:a se­
mejante, adem~s de algunos trastort'.!os en miembros infe•ioree, -
En 1906 1lo;;en (9) revisó 90 casos de una fa!rilia con luxación e 
hipoplasia de las rótulas, encontrando a cinco do ellos con --­
trastornos de Ufias de pulgares. Quizás fué Rubin (67) en l9l5 

el lil timo en report'lr casos con afección de uñas "' r6tu1.as úni­
co.mente, al describir una familia de tres miembros: madre sin -
uñes, con rotulas de la "°it'O.d rlel trrn3.ño norm?.l; un hijo sin r2, 
tulas pero con u~as ncrc:ales y una hija sin rótulas y uñes ~ar­

cialmente desarrolladas del pul~ar. Fué Firth (28) en 1911 --­
quien hizo por pri~era vez la rr.ención a la asociación de tras-­
tornos en codos, uñas y rótulas como parte de un síndro~e; re-­
portó una familia en la cual la medre y tres niñas cresentaban 
ausencia de rótulas y deformidades en las ufias. La madre nre-­
sentaba deformidad en sus uñas y ausencia de rótulas: la hija -
mayor presentaba además incapacidad para extender sus miembros 
superiores a nivel de codos; la hija menor tenía deformir!~des -

sir.iilarea, aimque presentaba co:r.:!pro7T'ieo de V.!1 oo1o cede; la ---
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tercera hija preoent:-ib!). ró-tul:.-: r..u.y l'l.ieli;;cnt :ri'! en 01 l;:i.do ---­

izquierdo. mientras que 1 -::. d8rcch::. se cc!'isirJcró i1crrinl; en el -

mismo crtículo Firth ci t::. un'.l fc.,c,ilia rc;:crt::i.d'.l por Thompson -­
(32) en que la r;adre y cinco dn los ni!\o~ prencnt~!b'1?1 nuooncia 

de rótulas y doformidr.id de tod<HJ sus u'i·:>s rle wrmos y pies; ftde­
más la madre tenía li:r.i tación lic¡era par.'.l la extensión del codo 
derecho con inc'.3.p~cidad par'.l ln pronosupineción de ·ontobrazo; -
el padre y 4 herma.nos m(,a eren nol'T!?.les. En 1925 Trauner y --­
Rieger (83) reportaron s 6 miembros de 4 ~cnernciones en quienes 
predo.,-_inaba la luxación do l"- O'.lbeza del r?.dio originada por h_i 
poplasia y/ó agenesia del epicóndilo lateral del húmero, edem~s 

presentsb~n contractura en flexión de varios dedos, desarrollo 
anormal de las uñas de pulgares e índicea,así como de loa dos -
primeros dedos de los pies; en un solo cuso hubo hipoplasia de 
rótula. En 1928 Aschner (3) informó de 8 fru:1ilias tom,,das de -
la literatura que;;·presentaban en forma hereditaria a través de 
varias generaciones, defectos ó hipoplasia rotuliana; entre l'.ls 
8 familias había 3 en que los defectos óseos se asociaban a --­
trastornos en el desarrollo de las uñas del pulgP-r. En 1930 -­
Oeterreicher (58) comunicó de 21 miembros de una familia en 5 -
generaciones: 11 de ellos tenían compromiso de uñas da los ---­
pulgares y dos de ellos compromiso de todas las uñas de las ma­
nos¡ 9 tenían dieplasia de rótulas; respecto a los codos, uno -
fué normal, 7 tenían comprometido su desarrollo bilateral, uno 
unilateral, Eh 1933 Turnar (84), dió cuenta de·,dos f::imilias -­
que sumaban 79 personas y estaban afectados 35 de ellas con --­
distrofia de Uliae, hipoplasia severa de rótulas y doforrnidades 
en codos¡ en la primer fernilia todos los miembros (39), presen­
taban distrofia de uflas y 26 tenían además los otros dos - - -
estigmas¡ la segunda familia, 27 de 40 tubieron distrofia de -­
Ulias y solamente 9 tenían ertrodisplasia. Turnar en su trabajo 
llamó la atención también acerca de la frecuencia de otras ano­
malías asociadas en sus pacientes: iotosis, queratosia palmar, 
hipertricosis, alopecia, retardo de la dentición, deficiencia -
rrental y anomalías 6seas del tipo: tobillos c~~ostos con maléo-
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lo tibial nrominente, escápuJa reoue~a. apofisi8 coracoides y -
acromion chicos, aumento de la concavid~d posterior del ilium, 
dis:,lasia del extremo 3u,-erior de la tibia y ccnfi;uración ---­
'lnorr:al del astr,<g::llo. Asi::-ismo observó Tc:rner ens"!tlchemiento 
de l"ls crestas ilíacas en su mit"d posterior y presentó on su -
trabtJ.jo un3 rS?.diogr::i.fía en qne Se apreciaban clnr··;!!ente los --­

cuernos ilíacos que desof'ortunad8Jl'ente no describió. E"l síndr,2 
me Osteo Onico Displasia Heredit'lria ha oído lla':'n:1o en diferen 
tes forrns.s y entre ell9.s: "Síndror.ie de Tumor", debiéndose ha-­
cer notg,r que no debe confundirse a J. ·.v. Turner, con H. H, --­
TtU'l'ler, quien fué el pri:rero on e.escribir lo. disgeneeia gonedal 
que lleva su nombre. 

También en 1933 Ruthefurd (69) informó acerca d.e un -
complejo hereditario presentado en cinco caeos de tres genera-­
cienes, caracterizado por luxaoi6n recidivente de rótulas, rodl, 
llas zambas y aplesia de uñas de los dedos de manos y pies. 
Hasta 1934 se dijo algo del factor genético y fué Ascher (3) -­
quien propuso que debían existir 4-genes estrechamente ligados, 
que actuaban independientemente 6 unidos para producir los ---­
trastornos simultáneamente. En 1936 Lester (46) hizo un estudio 
suplementario de la familia descrita originalmente por Firth 
(28) en 1912; para ése entonces, la familia había crecido en -­
tres generaciones y 7 miembros de 13 afectados presentaban --­
ancrmalidad de rótulas, 6 deterioro de los codos, 5 engrosamieE, 
to y convexidad del borde axilar de la escr!pula, 4 deformided 
de cadera, 6 defectos en las uBae y dos coloración anormal del 
iris. En 1937 Montant y Eggern:an (56) de<icribieron un· síndrome 
hereditario caracterizado por hipoplasia de r6tulas, malforma-­
ción del radio y herniatrof'ia cubital de las uñas de los pulga-­
res; dichos trastornos fueron descubiertos casu'.llnente al pre-­
'3~ntarse la pacit:7:t.P. "• ceons\1] t?. por síntomas de otro origen; -
se estutlio su drbol ~enealó~ico encentrando entre sus femilia-­
res u 10 afect,:dos de nn total de 30; los ".rntores hicieron --­
ér.fasis en sus rótulas que estrcbar. siempre hipop1ásicas pero --
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nunca nusentes, la -Jint;--ofi.., de lns l~iíq2 era r1ier'."pre del 1.~CTo º.!:: 
bi tal, existió tawbién lir·i to0ción P'D''.l lrr prono s11cir.·1clón de --­
'"1ntebrazo, hi-perl'.J.Xi ti_id rnetacarpof'111ngica e intcrfal~n.gica, e.sí 

con:o de 1'l muñeca. En 1938 Sevor ( 74) reportó un c--so de un -­
ancisno en que encontró hipoplasia y latcr~lización de rótulas, 
ufias de pulgares rudiment-:·riqa; lq r'?.diog;r~fí!l de ':'Us codos 

mostro varias exostosis, sin ser posible de~ostrnr luxrroión por 
la exuberancia ósea; al interro:;arlo pudo saberse que dos sobri­
nas y un sobrino de su esposa tenían ufias rudirr.entari!ls poro no 
pudo saberse nada de sus rodillas; t3mbién, una sobrina y un so­
brino de su madre. tenían defectos en sus uñas de pul~ares pero 
tampoco se supo nada de las rodillas. En 1939 Kieser (41) en la 
literatura alemana llamó la atención acerca de las prominencias 
óseas en la cara posterior de los ilíacos, asociándolos al ----­
cuadro de :ilStula-Ufla-Codo, y llamó a dichas prominencias: "Elcos­
toeis•. l!:n 1944 Senturia y Senturia (73) describieron la misma 
tríada en 30 miembros de una fan:ilia durante 4 generaciones. 
Pu6 en 1946 cuando el capitán E.E.Fong publicó un artículo sobre 
·"Procesos S1mátricoe :Bilaterales Centrales y Posteriores de los 
ilíacos• sin hacer alusión al Síndrome Osteo-Onioo-Displasia; --
11!11116 a dichos procesos: 11CT1EP.NCS ILIACOS", mismos que fueron -­
descritos sin éste nombre por Kieser (41) 7 años antes asociados 
al síndrome. Desde e11tonces se siguen llamando Cuernos Ilíacos 
y ee ooneideran patognomdnicos del síndrorre, por considerarlos -
presentes -dnicemente en la especie humana por 1a División de An,!!; 

tom!a del Colegio de Medicina de la Universidad de Tennessee, -­
cuando Fong lee presentó el caso (29). Hasta ésta época los 4 -
singas cardinales del síndrome estaban descritos y ejemplifica--

. dos en la literatura, pero solo fue hasta 1948 cuando r.!ino, Mino 
y Livingetone (55) describieron una serie import2?l7e de racien-­
tes (100) con los cuatro signes haciendo una v<iloración de la -­
frecuencia de presentación de c:ida defecto: 94 at,senci<'. ó tras-­
torno en el desarrollo de rótulas, 50 con displasia de codos, 47 
con defectos en las uñas del pulgar, 35 de ellos con slteracio-­
nes de urtas de pulgar y otras uñas, ae! cowo 18 con altoracidnes 
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do lns ,,-~s ~e los ~ics. 

Thomrsor. y Cols (31) en 1949 do~cribicron el sínaror.e 

t".lr-bién en for""J rr:u;' co,-.;clot".l, H2.wkins ';! Snith (33) en 1950 "1:1 
gil•ieron l'J. inclusión de '1is;,l :i.si~ rer:~l tipo glomcrulonefri tis 
crénic-; c.:n :1T'oteinuria, co:rc p'Jrto c1el sírd:·c:c ~l encontr'J.r -

·5ntc tr::l.9torr:o en 4 ~1s.cientes de 21 af'3ctadon en ~::nr.. f~:.ili9. de 

36 ~11Jrscna3. El término Ost eo-Cnc io Di~:-·l ': :_'.io. ticro:1 i t?.ri2.., f'né 
emplc···.do por t>rin•.>r~ vez por Rockcrath (66) en 1951. Después, 
en 1953 Ren-:lick (6t,) y Cols., -oroccnt·,1·or. el icejor "studio gen! 
tico hasta ésa fech"' del sín<lror.e, llam=do la ·:.tención acerca 
de la relación de los 3ones responsables del síndrome y loa ge­
nes del grupo sanguíneo ABO, en el mismo cromosoma. Loriencz -
(48) en 1962 identificó una elirr.inación excesiva de mucopolisa­
c~ridos por orina, específicamente 1cido hialurónico en 6 de ~ 
niños afecta.dos con el síndrome en 3 familias; estudió también 
a otros 5 miembros de la mi~a faMilia sin encontrar alteracio­
nes en 0oe aspecto. En 1963 Duncan y Souter (20) presentaron -
una serie de 252 pac.ientes afectados, 234 con compromiso de las 
uñas, 201 ae rodillas, 148 de codos y 75 c·.,mbios pélvicos que -
se<;tln Duthie (21) en 1963-64, inclin'1r. a pensar que el gene --­
compro~otido tione moa fo!'!:'.a pleomorfica, capaztde producir una 
variednd de anomalías, afectando estructuras derivadas de meso 
y ectodermo. En 1964 Carbonara y Alpert (13) presentaron 62 p~ 
cientes cncontronilo '.'lr.01'.alias múltiolcs, ya descritas por otros 
autores. entre ellas hi~·opl'l.sia de la cabeza del peroné, displ~ 
sin de nlatillos tibiales; 2dernás de algo no descrito hssta ésa 
fecha: '1l:or¡;arr.iento de 1€1 falange l"edia !3n ambos manos sobre el 
dedo .-:odio; t~c·bién re10ort6 en ésa oportunidad al primer pacie.!2 
te de raza ne.,,ra afectedo '10r el síndrorie. Un trabajo similar 
hicieron Lucaa y Optiz (50) en 1966 al describir un .gran mkcro 
de ~-no!"rJ.lf..,,, obsorv?.lhs en 38 p9.cientes. En 1967 Silveroan --­
(76) ci t2 coro ho.\llaZ';OS no descritos previa:r.ente: epic=to, -.,­
hi'f.9~te1oris'!"'.o, P.:cr~::e.s y pezcnatJ hipoplásicos y c1lculos rene.lefJ 

con 1:1 o'~·jnto de s9r ter:iidos en cuentn. sí se ~resentnsen en ---
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nvovoe ~·;cientos. En 1971 Cowell (15) hi:rn oat,;dio c1et·!11•1do 
s..ce:rc2. de ltl ·~1efor!"ill~.d orco!':tr2/_:r~ cr: lJ !: 1 n•:e ~rodio. de1 5- d~ 

do, citada en ctros tr'l.b'>;jos :r t··.;;>bi6n cj<.:,:plific.c.cla, '"ero no 
referida cor.10 p'1rto del sir.drene (':', 32, 36. 55, 53, 83, 82, q4 
y 90). Cowoll enccntr6 deforHidad en ·hch'l f~.lange en 5 de 6 PE: 
cientes estudiados y consider6 que debía ser tcnid · en cuenta en 
los sucesivo ccmo un p'1r1r.>etro ir.-.,,orto.nte er. el diaonóstico del 
síndrome. En 1973 Bennet y Cols (7) encontr'lron afección renal 
en 27% de 14 pacientes y ~l nicroscopio electrónico cambios ---­
estructurales consistontes en irrec;ul~i-idnd y en . .,rosamiento de -
la nembr211a basal con depósitos fibrilares que tenían 1'1 period.1 
cidad y aspecto de fibras oolá~en'1s; óstos hallaz~os fueron co-­
rroborados por Sabnis y Cole. (70) en 1980. Durante éste misw.o 
afio Diaz-Férez y Cols. (19) describen 4 pacientes con elongación 
ds las espina ilíacas posteróinferiores; hallazgo no descrito -­
~ún en la literatura. Tacbién en 19e0 Peckm3Il y Bergfeld encue.!! 
tran hiperhidrosis palmar y plantar en 9 pacientes de 33 afecta­
dos con el síndrome, de ~·na fmrilio. de 68 en 6 generaciones, --­
conoluyendo que dicha condición se presenta como mutación espon­
t~nea, autosómioe. dcT!'inante estrech::unente ligada al síndrome --­
Osteo-Onico Displasia Hereditaria. 

Durante los úl ti,,,os a?'.os el rrnyor porcentsje de traba­
jos relacicnado,c ccn el sindrure, han sido enfocsdos .,,1 estudio 
del compromiso renal, sin llegar a aclarar la causa q~e produce 
los daños encontrados con el microscopio electrónico, pero si -­
ccnsideo·o..ndo el daflo renal corr.o un factor determinante de pronó~ 
tico de la enfermedad (60, 87, 54, 12, 70, 88, 2). 

Descripción clínica: 
U~AS. 

Fo~e,,·os ver en ell'.ls una 1 1c,c de snomalias, clesde sol.,:! 
mente 'lUl:?. zcn·o trinn.-:«l '1r o:: la lunuln, especi'.'lmente del indice 

y/6 del ''º'lc r.:o:·rlio. h~.Gt"l 0 ·.J.sr.ncin ª" lE. u.'l.a; en la rr.aycria de-­
los c'.!sOR !'::-.:; :le ;roder:>.il'.1 e. zevera hipopl~.sie. de la porción !!'e--
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di~l y rJiGtal :lo ln Ufi~ r]cl pt;l';':r e Ín--!:i.ce :{ C~r;ndo }1?V C0!~'!)'.!'0-

miSO r~e tode.s las uñas, 1:: acvsric1::~a en .ir.cree tente de pul~zr a 

, rr.eñique; pueden e::::.t.o.r, sol~u:"!ente disninuíd~s en su di·~~:·otro ---­

tr9Jlsverse.l, ser peqne:i'J.o ccn c~rnctcríntic::i.s norrrnles, anlnna.-­

das, bJCJ.ndas, del~o.das. en?,;ros:dqs. :ic8.J1·-.J.~c~3.S, a'.jrintadss, pre­

sentar csv,bios de~cnerativos Cistriles ó pio:,::1ent:!.d9-2 de color !:19-

rrón. Las uf:as de los pico e.st'1r.. nfect".'_!'1.s en lm b~.io !JOr(!'enta­

je de es.sos y los c!lr.:bios obncrv:ic1os Don si~il3res ~ lo:::: viatos 
en 12.s u.flan de los dedos de 1:-:~.s r.ie..noD. L2s 2nor:n.líc.s de 1':':.D u~-~ns 

pueden ser ol único signo qt;e incljne a !;cns3.r inici:ilTl'lente en -

el síndrome (49). 

RCDILLAS. 
En la rótula se ha concentrado la atención del compro­

miso en la rodilla¡ puede estar ausente ó hipopl~sica en difere_n 
tes grados, generalmente estan altas y latoralizedas: un sieno a 
buscar en la niñez es el retardo en la aparición del núcleo de -
osificación; en los cé'ndilos femoralee ha~· una asimetría not<ible 
consistente en hipotrofia del cóndilo feccral externo y aplana-­
miento de su superficie articular, hipertrofia real ó relativa -
del cóndilo medial que en conjunto oon 1a displasia de rótulo, -
dan un aspecto externo ancrm'!l a la rodilla. Ta~ibién se )'.JUOde -
encontrar rótula bipertida 6 tripartida, hipoplesia de la cabeza 
del peroné, displasia de los pl"ltilloa tibiálee, val.ge de rodi-­
llas, prominencia del tubérculo tibial, ausencia del lio;<imento -
cruzado anterior (86) y defecto en la inoerci6n del v~sto ~edial 
con debilidad de cuadriceps. 

CODOS. 
El co~promiso de codos puede ser unilateral 6 bilate-­

ral, siendo más frecuente el bilateral. Le deI'ormidad típica es 
el aumento del ángulo de car~e y ésto se produce como en la rodi 
llapor displasia de l'ls estructuras laterales del codo: hipopla­
sia del epicóndilo later~l y de la cabeza ó cúpulR r3dial ccn a~ 
formidad del cuello y ar!]ueamiento 21;r"ent-·do de la diáfisis; ---
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~lgunas veces se ho. cncontr'ldo i;obrecrecir.iicnto óoeo 'llreiledor -
del codo que lir.,itan la f·.'nción y cvit:cn l~. 11n:'.lción; t~mbién se 
han descrito bridas, proc·oso sur r'1condileo y patella cubi tuo. 

PET.V!S, 

.Los Ouernos Ilíacos estan pre~cntes en 30% a 50% ee:i;ún 
Kennet (40) aunque Carbonara (13) en su serio alc:in?.ó 81%. En -

un signo patognomónico del síndrome. Son prominencias óseas bi­
laterales, simétricas que s~len bacia atr1s y afuera desde la c.:a 
ra posterior del ilíaco; tienen entre 2 y 5 crr.ts. de di~metro en 
au base y su longitud aproximada también 2 a 5 cmts. Son visi-­
bles radiogrqficamente a los 9 meses (33) y palpables o. los 6 m~ 
sea (49), Se ha descrito marcha ánade por debilidad de glúteos 
medios asociada a cuernosilíacos (21); valgo de caderas, engrOS,!!: 
miento de las cortic'lles en el extremo superior de la diáfisis -
femoral y engrosamiento de la mitad posterior de la cresta ilía­
ca (84). 

Cowell en 1976 llamó la atención sobre la deformidad -
del dedo con clinodactilia y camptodactilia, ocasionada b3sica-­
mente por distrofia de la segunda fal"1lge que puede v~riar de 
unal,igera. hipoplaeia 11 t·na fal·0 nge muy pequefli ta en forma de -­
del ta, que por sí misma produce lsa deformidades citadas con---· 
acortruniento del dedo a le cual deber.?oa agregar el quinto meta-­
carpiano corto (23). 

OJCS. 

Leater (46) en 1936 fué el primero en describir anoma­
lías ooularee asociadas al síndrcmo, consistentes en zonas de -­
pi~entación oscura en forma de hoja de trébol en el m9rgen ---­
interno del iris, la cual es fácilreente apreciada en ?"~ientes -
c<'.n ojos claros¡ describió t"-1:'.bién como h'.lllazgos ocnlgres: pto­
ais, hiperteloriamo, epicento, microc6rnoa, microfraquia (27) y 

parálisis del recto interno, Carbonara (13) en su serie de 62 --
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pacientes, encontró dicho tr'.lotorno de ¡:·i=.enbción en 6 1:n,cicn­
tes de 13 ox~!!!in·idos er=r:ecíi'ic .... ::''.Cnte p :r~ ·~etc oi~no. 

Rif'OPES. 

Dur'"!r..te loe vlti1:1os 9.tios, 1'3. rrayorfq f1n ::::i.rtículos rel!: 
cionados con el síndrome hacen énfasis en el daño renal. Su fr~ 
cuencia pnrece !:W!Tlentar q_uiz-:í.s por la forr:n en ~u.e se oriente al 
din.gnóstico, pro:ióstico y consejo !':enético cm loe afectados, El 

compromiso varí2 de proteinuria y/ó hematuria asintomática hnsta 
insuficiencia renal oevcra tel'.'1J1inal (18, 85, 92). En general el 
compromiso renal V9.ria de 25% al 42% (13, 34). 

I~s cambios en el mioroscopi~ de luz varían de la nor­
malidad a glomerulonefritis crónica proliferativa correlacionada 
con ol grado de insuficiencia renal. Al microscopio electrónico 
se ha aprecio.do engrossmiento irregular de la membrana be.sal con 
atrofia tubular severa y hialinización glomerular (70). 

Ademl'.s de los trastornos enumerados hasta aquí, exis-­
ten un buen ntlmero adicional descritos: 

Hiperostosis f.rcntal 
Costilla Cervical 
Tórax en qi.1illa 
Xifosis 
Escoliosis 
Espina Bífida a todos niveles 
Espondilolísis 
Sacro horizontal 
Hirertrofia de epicóndilo medial 
Deforrl'id-,'.l de l!:adelung 
Hipertrofi8 tle estiloides del r"1dio 
Pie e::iuino vnro Brit~cto 

Talln ccrta 
:1ipe1"~X1.l":')r--si(;- !'O~. codo 

Referencia 
l 

33 
33 
33 
49 
33 
25 
J.J. 

13 
21 
21 
10 
78 
84 
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DIAGl'CSTICO "'.lITo'E"'·rCIA7 .• 

Cu~.ndo est 0 n ·~esentes loo c:iernos il! 0 cos no hay duda 
de dieenóstico. L<is dudas pnellen '">:>arecer cu'!ndo los signos no 
son muy m<?rcodos. El p'.lciente pi.:ecle acudir el derm::ttólogo por -
disole.oia ele uñas c.ue ¡wcden ser ccnsideraclas en forma aislada, 
como anomc.l!aa far::iliar, infección micótica, anemia por defi---­
oiencia de hierro; tambión oer tor::<idas corco parte de un cuadro -
que co~promete uñas y estructuras óseas: Ellis VG.11 Creveld, Pao­
riesis , hipoparatiroidiamo. A ccnsulta ele Ortopódia acuden ge­
neralmente por luxación recidiv:lllte de rótulas ó por limitación 
de extensión de codos quo pueden ser interpretadas y tratadas º.2 
mo anomalías aisladas. Existe un síndrome descrito por Warkany 
(89) caracterizado por a¿laaia de rótulas, retardo mental y mo-­
saioiamo, pero estos pacientes no tienen cuernos ilíacos ni ~-­
oawbios en rodillas ni.!:_odoe. Trastornos de platillos tibilaee -
pueden ser apreciados en acondroplasia, En:f. de Morquio, Displa­
aia epifisiaria múltiple y Sindrome de Eliis van Creveld. La -­

sub-luxación de la cabeza radial puede ser vista en Encamdromat.2 
sis múltiple y Exoetosia heredit~ria múltiple. Loa paoientee -­
con disgenesia gonodnl tienen generalmente aumento del ángulo de 
carga en codo pero no htxación de la cabeza radial ni otra anom~ 
lia característica del síndrome. 

PP.E'l1:J~Tl•CIOH DE CASOS. 

Caso 1 ( EB!.'. .'3806) 
Paciente masculino de 6 años dos mease de edad, de ra­

za blanca con ojos castaño calro, producto de rtltimo parto de -­
una ir.adre de 51 afie-a G:l3 P:l.l, A:2. La n:adre y cinco hermanos 
presentaban displaeia de uf;as; una de las hermanas presentaba l.Ja 
x'lción recidivm1te de co.doe nodoloroaa; tres primos maternos --­
untecadento de 1'ios equinos v~ros e.dueto congénito y otro prirro 
con daformid~d de micr.bro inferior nl parecer por ctieplasia fo­
º"·l de :férrnr pro:r.i!:al, según descripción de la !rlldre. Nuestro -
p·-ciente o.~ ''"C<:'motó en Sept./79 para control. por pie equino 
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V".!ro a.dueto derecho opcr~~ao :r.evi-~;:ente en tres oport"tmid'.'!r:'.os -­

para su corrección •. Llamó en •fot" o~ori'Jnid•;d, l'.l clcfcrmid~d de 
rodillas por pron:incncis del cóndilo ?:'e,ii'.!l y m··rc'.'.ldn. hipopl2sin 
d.e rótulas, a-:.1e ~1::1er~s est3.h·n r:o~ltas y er:lP lnx2.bles. V'."!lgo de -

rodillas, surcos longitudinales en uñcos de 2º· y Jr. dedos, pre-­
sentando bilobulndas las ufi 0.n de loa pul:;"res, clinod?.cti1 ia del 
5° dedo. 

Sus r'ldiogr ,f'fns mostr'.'iron hipoplasia del extremo ---­
distal del húmero izquierdo comp'.lrativo al derecho, costillas -­
adelgazadas en unión costovertebral que lee daba imá.3en en raqu2 
te, espina bífida Sl-S2, diaplasia de falange media del 5º dedo 
bilateral, valgo de caderas y rodillas, hipoplesia de cóndilos -
femorales externos y ausencia de núcleos de osificación de rótu­
la. No se eccntraron cuernos ilíCToos, ni ol:!nioa. ní r~diológio~ 
mente. 

El p~ciente presentaba ademés al exgmen físico, palaT­
dar ojival y criptorquidia bilateral. 

Como tratBl!liento recibió cirug:!a en q~baa rodillas pa­
ra centrar sus rótulas con técnica de :3ado. 

Oaeo 2 (AEFR.6459) 
Paciente masculino de raza blanca, ojos cnstafio claro. 

t9.lla baja ;'ara_!!u edad, hijo único de una tn-<>dre de 2S '.Jños de -­
edad G2, P:1 A:l, sin otros antecedentes fa!t!ilieree de i~portan­
cia. Nació de un parto por cesárea con contractura en flexión 
de codos de 120° siendo operado a los 6 y 8 tneses de edad de --­
a~bos codos y posteriormente manejado con yeso y aparatos para -
tratar de extender sus codos, hasta loe 8 años, sin lograr el -
objetivo propuesto. 

Ocr. 0mltó en Nov. /79 al H. Shrir.er's e 1r.i eC!c;d do 11 -
años oicndo Sé'. motivo de conz·::. t'.l la li1d tC?.ci6n a.e s:-.s ·codos c_ue 
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nJ. ex·~!::·cn tenían lir: it:ción -~-r-.~ a::tcn~dóy; e l?.0° (fl.::1;.l) ccn -

u ... "'l'.1. l:.''C>::ión su.b::;·;c~·ortc :}- :d::1'!.oc 135º ::Le·~ iv:i; 1 ~ l';·t?r~:~.', -....1-ncul:?!.r 

do bíce,s en 4 y trico~n en J..5 bil.'"'tcr~l, :'..-~~roci .... rdo~e hipor:la­

~Jia im"'ort·mte :le l~ ·-:-s'?. :.•U':cnl.·•.r :-1e -~:Jtc ::1·.5.sculo en lri. c.~r'.l -­

~oDtorior del bruzo; snpin···.r~orcs on 1.5 bil-:·t.er~l, brid3-s p~lpa­

bles en c::.r-:?. n?itorior ele codos. Clinoa~.i::ttli-:. del r.'1ei':i'1ue con -

plie";Ueo do la !Jicl rlorsal scbre inte!'í"'::!l~fr~,~ic3s di~t11lt?.D borra­
dos, surcos .supcrfici~~lgs e~ sentido lor..~itudinBl en ufi3s con -­

aopecto de cebolla dol l::ldo cdiital de le, uíla rlel 1ml.~ar derecho; 
rodi~_las ccn li3cro V9l.~o, r6tul-:;,~ muy pe(]ue:-~as. ·:!lta~ lstcr9.li­

zadna y luxablos, aunque no t.uvo sinto!Tatolo:;í9. en rodill9s~ --­

pies en varo; regiones l.l'lutoas con pror,inancias ps.lpables semé-­
tric!ls. 

Sus radiografías corroboraron los curnos ilíacos, ade­
:nás, vs.lgo de c::tderas, al.?!.r~'"lrniento ªf pelvis, displasia. oeteo­

artic1'1ar de codos (fL;. 2); con luxación de cúpula radilll bila­
teral; f'al!'!n~e ~edi& Jel :~·cñisue corta ensanchada e irregular en 
su su~erficie artiC'.'.l".r (fi_g. 3); astr.igalos aplanados. Hipopl~ 

sia de rétulns siendo la derecha bip-.rtida. 

Este psciente se intervino r:_uir·:rgionr.iente en a."l!bos -
codos oon liberación de tejido fibroso en la oara anterior de c,g, 
dos, aiendo envi2.do a e~.tudio 'lnatornopatológico que fue informa­
do: "tejido formado por célul::>.s de tejido conjuntivo dispuestas -
en haces ccmp3ctos ondulndos que recuerdan muoho a estructuras -
tendinosss pero cuyce núcleos est¿Jl en mayor número ~ue el h~bi­

tual. Hay en '.a periferia tejido adiposo y tejido conjuntivo -­
fibroso denso hialinizado; no se aprecian otras alteraciones". 

Posterio!'l:'ente a su oiru~ía se ~anejó con aoarato de 
distrecoión sin cbtener I:!ej•·ría = a;Io desp:.iés, Sin errb'.lrgo el -
p 0 cient·e llevó un" vid'l nor.nal como estudiante, y doe Rfíos ----­
despu,~s de sus cir~.~i:in, ~"Jr.··:ba pruebi:ts de nat':"'ción entre ni:!os 

de ffU cind qve no t·J:!: Í':!n nin;ún trastorno físico. 



Figura 1 

Figura 2 Figura 3 
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Caso 3 (JLSCh.6833) 
Paciente r:"'::JC ·1ino de ') ·~í!oc, v·~lor ·,-::o r:m Sc~t./00 por 

ccntr9.ctura en f'le;.:ión de rojill::.. d8rech~ de 120° co1;~énita. Al 

cxá.:r.".on, p:i.ciont.c ~1e r'J.Z8. :::csti~~ 11uc ·.~c1o'!":-ds de m1 tr.':ls·t:crno en -

redil lo. mostr3b'.3. esccliosi8 dcrecha. 1 nind '?e tilia de 3° ;,r 4° do-­

dos con sinostosiR de f'Jl..,r:ge dist3.l en su n::mo dcroch'3.; disnl.q­

si.8 clo uñas ~·or surcos lon:;-it:1din:iles cm tod-g,s oll·.~8, m"."'rc·.dos -

en loa pulg-:;ros; no se palr.aba rótula derecha y la izquierda es­
to.bu pequofla. 

Sus radiogr~fíqs ~ostraron la sinostosis citnda entre 

3º y 4º dedos de mano derecha (fig. 4); escoliosis lumbar 
izq_uierda; espina bí'id9. L-5; ausenci9. de núcleo de osificación 
de rótula derecha (fig.5) con un núcleo de la izq_uierda muy pe-­
queffo (fig. 6); valgo de c~dera derecha. 

El. paciente so manejó con capsulotomia posterior de -­
rodilla oon sección de flexores y tracción esquelética, cediendo 
la contractura en pocos días hasta -20° do extensión, observando 
entonces displ">sia de los platillos tibinles notable en su RX -­
A. P. 

Este paciente presentaba además criptorquidia izquier­
da y fimosis. 

Caso 4 (JLUG.6680) 
Paciente masculino de 6 affos de edad, hijo de padres -

j6venes, (23 y 26 9ños) con retardo en su desarrollo psicomotor: 
camin6 ·a los 2 años y ~edio y dijo sus primeras palabras a los -
3 años; fue llevado a consulta por apreciar cá:!das al suelo fre­
cuentes y dolor ocasional leve en sus rodillas. Al exámen se -­
apreciaron r6tulas altas hipoplásicas, m1s la izquierda, no l•tx~ 

bles; ligero valgo de rodillas, ª"-'.mento del 1ngulo de º"rga en -
codos, anoniquia de dedos medio e indice, clinodilactia del me­
ffique. 



Figura 4 

Figura 5 
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Sus rrrc1io~r:-::.f'í2s ¡rostr~ron V'".l;o bil·:-.tr:Y-~l rJe cR.<leraa, 

rótul~s .alt·:·s sin nt~clco de c.sifici""'ción, codos con 2nmento del 

'ir.'!UlO de C"lr3a e hi11oplB'da del opicónñilo i~-:tcral y li:;erR­

dis~le.sia do l:J fc.l·.m:}'e !i!edi3. del rr.ei'iique. 

Tm:1bién pt·oaento.ba el p ·,e ion te: epicr?nto, hiperteloriJ! 

mo. frenillo linc;u'.11, P'•Jo.d:;,r ojival y oriptorquidia bilateral -
con palp'9.ción sobre tr!3.~1ecto in3uinal derecho tle nodul~ción que 

podría corresponder a testículo no descen~ido 

Su ~anejo propuesto inicialmente fué de observación --
periodica. 

Caso 5 (RDMB, 89197) 
Paciente masculino de 21 años vnlor'.ldo pcr secuelas de 

qum11'01c'!urn er: car'.l posterior de pierna y talón izquierdo, así co­
mo por limitación de extensión del codo derecho de 40°. Como -­
antecedente de anotar, solamente comentó que en eu niñez camina­
ba con la punta de pies hasta aproxim'.ldamente los 7 años, cedie_!! 
do sin tratamiento. 

Al exsrren fia'":l.co su codo tenia unarlexión completa a -
partir de los 40° de limitación de extensión con buena fuerza -­
musct~lar en bicepe. En la cara posterior del brazo se aprecia-­
ban y palpaban dos vientres rnuscul:;o.res laterales fuertes oue oo­
rresponcl. ínn a los vastos. en tanto que el espacio llenado norma]; 
mente por la porción l'.3.r . .,,, del triceps, estaba vacío, palpándose 
en ésa zona f'écilrr.ente eJ. húrr.ero (fig. 7·). El codo izquierdo -­
tenía lir::i t~.ción para extensión de 20° y función buena. Además 
el r,aciente pre'Jentaba displaoia de las uñas del pulgar, cuernos 
ilíacos c1rominentes que dei'ormab?.n el contorno normal de la re-­
gión "°l1i-tea; clinodactilia del 5º dedo¡ cóndilos femcr>:l.1.P.s inte.! 
nos pro:r.icntes. con-rtouJ.ns o.l tas pequeiias PO dolorosas; escápu­
las ~e~ue··c.s a 1a pal]"'1Ción. 



Figura 7 

Figura 9 
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R.cui ic3r1fic<'l.r:-ente el co,Jo ofoct·ico :iresente>.ba hipopla­
sia <le epicé'nclilo l~tr.r-:l co'.!" CÚf>nl".! r"!di2J :iisc·inuída de tamaño 
-il ccr.: c.ral'.1. con su l··.o:o izo11ierao; displ .sia de pl·1tillos tibi~ 

les; rótu: n.s ccl ts.s y c·eque!is.s; hipotrofía de cóndilo lateral en 
rodillns cor: ·1 ·lan::r..irmto de su superficie articular con gran -
!lsimotría entre ellos¡ le. segunda i':il=:1n::;e Gel me!1ique di~pl!.~si-­

ca bilateral; y en pelvis cuernos ilíacos (Fi~. 8 y 9). 

cmrm:T,\Ric. 

Durante 160 a?!cs Be ha ido acwmlnndo datos sobre - -­
halllz:ws '.ll rnárq;en de éste síndrome, Se puede dividir su hist.2. 
ria en dos ceríodos: el primero desde Chatelain (14) en 1822, -­
hasta 1948 cu=do Mino y Cols (55) describieron en conjunto y 

analizaron un blJen número de pacientes con los signes C'1rdinalss 
y e~ segundo periodo desde entonces hasta la actualidad. 

Dur!l?lte el primer período, el cuadro se enfoco básica­
mente a los hall~zgos clíncios en ufi~s y sistema osteoarticular, 
pera que en el segundo t·eríodo se analizará el compromiso a --­
otros niveles: renal, ocular y ~enctico. 

El síndrome Osteo-Onico Dis'}l'3!sia Heredi tarie., no ea -
incapacitante afortunad9mente en la gran mayoría de los casos -­
desde el ptmto de vista musculoesquelétioo. Casi todos los ne-­
cientes hacen su vida normal y asisten a consulta bien por algún 

problema trivial 6 por mani:festaci6n de un sólo esti.gma del --­
síndroree. 

En los ;~'.!cientes descri tes, encontrarnos un buen nún:ero 
de Si;?'los tí~icos del síndrome. Todos tenían afecci6n del 5º d,2 
do con disnl0sia de la f·'.l.,n.~e media¡ los cuernos ilíacos se --­
i:JUf:C"ron int~r.cicn~lrr.ente, siendo he.lle.dos clínica y rC>diográfi­
cen:ente en cos. Llamó la atención haber encontrado criritorqui-
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dia, en 3 de 1.on 5, o:incl 0 c-Ci'i':! cor :fusiór. 6so':! <le r·--l-n-;e ''is-­
to.1 ar uno de ellos y dis·~'"'l:::si-:t r:~0 trice~s cr al r?ci".'nta referl 
do en 5º lu~ar. Al.m0u0 12 criptc1·'.'""nitJi:t ~,rJ. !~?.. rid0 1~P-GCY'ita r:c­

mo anorr.ali3. Baociada, ae justifica hi.!cer mGnción e0""'·ocir1l rcr Hl 

núriero de THJ.ciontes en <]Ue fué oncontr'.J.d2 ccnsic1.cr:~r:dC1 r.11e c::is­

te un porcentaje irrportrn~te do tu.:"'.'Or<J s ::·!?.li:~os ( ae~1:inor:.:is) aso­

ci<Jdos con éstos te3tfoulos ( 39). 

A lo lar.so r1e Ja ::~istori".1 ñel síndro~"e, :-:odrnr:on ver -­

que hubo deficienciqs de:yo.loración de 1os pacientes, t~l vez nor 
el desconocimiento del sindrome y por ésto el reto.r"o en su ---­
descriución completa. La mayoria de los c·,sos citados en la li­
teratura han sido dia~ósticados en la 2a0 y Jaº décadas de la -
vida, probable~ente por la misma razón. Viene lo <mtericr a la -
consideración de haber encontr3do criptorquidi'.l en nuestros tres 
pe.cientes m!!e jóvenes (6, 6, y 9 ailos), m1s no en el de 11 n! en 
el de 21 años. Podría haber sido coincidencia y sería atrevido 
hacer la consideración por éstos hallaz3os de que el descenso -­
testicular en dichos pacientes ee efectúa en su niñez; sí se de­
be citar ésta duda para ayudar a discernir sobre observ~ciones -
posteriores. 

La sinostosis completa de falan~e distal con sindacti­
lia, en dedos de la mano, no ha sido descrita en la literattu-a, 
he.eta la fecha asociada al síndrome. Se treta de un sólo caso -
que por eu rareza se justifica citar, aa! como muchos en la lit~ 
retura que han eervido para el dese~volvimiento posterior de un 
tema de estudio. 

lle displesia muscular asociada '>l s!ndrc:'.lo hay muy po­
co escrito y "1p~·.rte del trastorno de cuadriceps con in,,erción 
anormal del vasto medial, sola~er.tc Shroeder (75) ha descrito 
anomnliae en musculatura de ?.ntebrazo yrúnica~ente Lucas (50) ha 
referido, trastornos musculares del J'CCt.or<'.l n:enor y en brazo c'.e 
bíceps y tricepe sin dar detalles res~ecto al tipo de anomalías 
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En el po.cicnte ci tnc'.o en 5° lu·pr llai:1é l::i ··etcr.ción el tipo de -
deforrr.id,:d extDrnn ~·1 or o.:~,rccin.r lc<!rr:.:'!'ente dfinidos los vientreo 

r1uscul'1!"es del v':!:::tc inte!'r..o ~.r clnl vncto externo, con n>.isencig -

ele t!1'1.sn muccul..'1r :::nel tr:J.;¡ectc corres;iondiente a 1.2 proción lar­
ga del triceps; sin errb'.lrJo el p::iciente no tenía limitación p~rn 
extender o flexicnsr su codo con bvena fuerza ~uscular, dentro -

del creo pernoitido por lo. dis~lasia ósea ní limitación al:J1l!la en 
su hombro. 

CO:CL'.'SICN:SS. 

El sindorrne Osteo-Onico Dis,lasia Hereditaria es un -­
cuadro raro que f1cilr.iente se co11fllnde y pssg desapercibido el -
conocimiento de su existenciat la exploración cuidadosa nos lle­
va al diagnóstico cuya importancia estriba en relncioner al pa-­
ciente con los genetistas para su estudio y consejo, así 
también con los nefrólogos rnra su estudio y vigilacia desde el 
punto de vista de cads eacccial_idad. Cbvi?-l?!ente el Ortopedista 
tratará cualquier trastorno incnpqcit0 nte y vigilar<i su paciente 
respecto a un cc!!lpromiso mayor durt::i.nte su :iesarrollo. 

p!lciente: 
Como hallez::;os noto.bles '.:·,,-.os er.contrado en nuestros -

Sind'.!ctilia distal ccmplej11 con sinoetosis de f~.1=-,e -
distal entre 3º y 4º dedos de mano ~erecha; hsllaz~~ no 
ae,,.crito en la litere.tura hcst8. le. fechs a13ociado ::il -
síndrorr.e. 

Discenesis de triceps bra~uial en un oaciente por agen~ 
sis de 1s rorción ler!o. Luca" (50) fué el único en --­
rr.encicnc.r cnomalí'!.s de tricers sin d">r dot·'llleA respec­
to al ti100 'Jo J e<:ión. 

Cri,-tc.rcui,:ic: on 3 Je 5 ·?cientos; hr.'11'1Z!O <iel que no 
e):j.2tG rol·'cién eri !"Orr.:r:rt ...... je con la _~resnnt·1ción e:i. e1 
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Sü t,· .. c-~ ... !'evi:...:iér: :.:.'..; ló.~ .L .• ter:.:. tu.re re.J_:o.cion::..da con el 

sín..t.t~(,;.:ie Gutec-C-'inco l.iieplaL;Jia Iieredii:·.ria da lE.22 t.aste.J:_a actut:l!, 

da:i. .Se .!.il"ú<.iU!otsn 5 cz.:...o::: e:1 ;;i.;.ú 1u¡;rcr_ t!r.ccntrado~ tres l:.all8:z-­

gcs im!.1crt&Htes: sindü cti.i:iu en tlU:.;.o ct:n sinostosis de falenge ---

distei. nu.nco descrito; criptor=tu.ictiu a1. 3 de 5 p:..:.cientes, hl::lluz-

go a_18l!ElS r ... ..;~.:.c.::.cnr.:. óo n:;.ncu cu·. fftiiic:.' do; d.iS.1.°ll~ : .. üa de tricaps, --­

trt..ú(illiE:tl p0r eg.:r..úsia da pcrci¿n l:::rg:.i, hallazgo nunce descrito -

ccn ci?.l.S detalles. Se ~ .. a ce .'.'.ilt:r ... ción a CGfilfJromiso del síndro.ce o ni­

veles ccuJ.cr, ra.:iel y genético e;;1ocado el prcbleir.a hccia un mejor 

diagnó:.."tico .;:-J::ra Uli.e :..ie~cr orí~:.tación a éstos pacientes. 
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