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SINDROME UNA-ROTULA O DISPLASIA ONICOOSTEOCARTICULAR HEREDITARIA
EN EL HOSPITAL INFANTIL DE MEXICO

"DR, FEDERICO GOMEZ".

INTRODUCCTI ON.~

£l si{ndrome uha-rétula es una enfermedad hereditaria rara,
genéticamente determinada, aue lnvolucra tejidos de origen ecto--
dérmico y mesodérmico, caracterizada por displasia de las uflas y
rétulas fundamentalmente, paro que pueden también estar afectados
los codos, huesos illacos, frontal y huesos de la cintura escapu-
lar; ademds de tejidos blandos como misculos, piel y ojos (1-45),
y en un 25 a 42% de los casos se presenta enfermedad renal asocia
da, la cual se manifiesta por proteinuria y/o hematuria e insufi-
ciencla renal erénica terminal, llegando a ameritar transplante -
renal (11, 16,25,31).

Es una enfermedad familiar que se transmite con cardcter au
tosémico dominante, debida a un gen que estd estrechamente rela--
clonado con el locus de los grupos sangufneos ABO (5,11,45,46,48)

La expectancia de vida es normal, no hay limitacién en la -
fertilidad. No se conoce exactamente su incidencia en la pobla---
cién general, sblo se sabe que afecta mis al sexo femenino que al
masculino (12,46). En general el prondstico es bueno para la for-
ma no nefropdtica, ya que las complicaciones renales si acortan -
la vida, llegando a reportarse una mortalidad de 5.5 a 10% secun~-
da;ia a insuflciencia renal cronica (45,48). En casos aislados se
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ha reportado clerto grado de retardo mental (12).

El dilagnbéstico es muy sencille, y puede hacerse desde el na
cimiento con la simple observacibn de las ufias, las cuales son --
displisicas en 93 a 98% de los pacientes portadores del s{ndrome;
otras manifestaciones comienzan a ser obvias durante el crecimien
to y desarrollo del nifio, como la displasia de las rétulas, pre--
gente en 90% de los casos, gque ofigina cafdas frecuentes y dolor
articular a nivel de rodillas, secundario a luxacidn externa de -
la rStula, hallazgos que observamos en el nifo cuando empieza a -
caminar, dificultandosele también el subir o bajar escaleras (9,
12,48); la displasia del codo se caracteriza por hipoplasia de la
cabeza del radio, ocurre en 90% de los casos, origina limitacién '
de la movilidad del codo secundaria a luxacibn o subluxacién de -
la cabeza radlal (45,46,48). Eﬁ la pelvis se describen los “ecuwr-
nos iliacos", que pueden ser palpados a través de las regiones --
gliteas en las fosas iliacas externas, presentes en B7% de los ca
sos y constituyen un signo patognomdnico de la enfermedad (4,7,10
Todos estos cambios constituyen la expresibén cldsica del s{ndrome
son simétricos y persisten a lo largo de la vida (48}, pero como
ya seflalamos anteriormente, puede haber mis anomalfas &seas (que
podremos hacer evidentes mediante Rayes X), lesiones oculares di-
versas, hipotrofia muscular, hiperelasticidad de la piel (10) y -
enfermedad renal.

Todos los pacientes con displasia onlco-osteocarticular here
ditaria deben someterse a estudio de la funcidn renal, ya que pue
den cursar con protelnuria asintomitica o hematuria microscépica
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secundarias a grados variables de disfuncifn renal, que de no de~
iectarse hacen pasar desavercibida la enfermedad por largo tlempo
favoreciendo su progreso y un retrase en su control y manejo.

. El tratamiento va encaminado a mejorar la funcién de las ag
ticulaciones afectadas, por medio de diferentes técnicas qulirirgi
cas, y Medicina fisica. Por otro lado, es muy lmportante estable-
cer la presencia o no de enfermedad renal, para llevar un control
periddico adecuado del paclente, e impartir consejo genético opor

tune a la familia (43-47).



ANTECEDENTES HISTORICOS .~

La primera descripcidén data de 1820, por Chatelain, quien -
describid un paciente con hipoplasia de la rdtula, &1 cual tenia
‘antecedente del mismo problema en su padre y su abuelo (12,13).

Posteriormente fué citada por Sedgwick y Little en 1897, --
quienes revisardn 42 pacientes en los que habia hipoplasia o au--
sencia de la rbtula (13,29,48). Little hizo mencibn de una fami--
lia en la que habf{a 18 miembros afectados de hipoplasia de rétula
y displasia de las uflas de los dedos pulgares, representantes de
cuatro generaciones, lo que les hizo pensar en el carficter heredi
"tario de la enfermedad (4-9).

Little y Turner, en 1933 publicardn estudios detallados de
pacientes con el s{ndrome constitufdo por la "triada”™ de : distrg
fia ungueal, displasia del codo e hipoplasia o ausencia de la ré-
tula, en una serie de 26 miembros de una familia de 39 (13). Des-
cribierén también un aumento en la concavidad normal de la super~
ficle externa del fliaco, dindole a la cresta la apariencia de a~
bocarse hacla afuera (1-3,6,10). Turner expresé ademis la posibi-
lidad de herencia mendeliana (3).

Lester, en 1936 describié por primera vez heterocrom{a del
iris en un paclente con s{ndrome ufa-rétula (20,48).

Féng, en 1946 describid los "cuernos illiacos", como proyec-
ciones cdnicas en la cara externa de los iliacos, al realizar ra-
diografias de pelvis en pacientes con s{ndrome ufla-rStula, hallaz
go que sumado a la triada antes descrita por Turner y Little vino

a constitulr una “tetrada" que lo define actualmente (1,3,4,6,7).
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Mino y cols., en 1948 presentarén una revisidon de cerca de
100 casos similares {6).

En 1950, Hawkins y Smith asoclardn la presencia de nefropa-
t{a con éste sindrome, ya que los pacientes presentaban protelnu-
ria constante u ortostdtica, o bien hematuria microscbpica, y el
estudio histoldégico del rindn reveld alteraclones en la estructu-
ra de la membrana basal glomerular{26).

Beller, en 1957 y posteriormente Yaldueza en 1973 describie
rén que las anormalidades de la r8tula origlnaban deformacibn e -
inestabilidad de la rodilla, genu valgo y alteraciones en la mare
cha, as{ como dificultad para subir escaleras (20).

Darlington y Hawkins, en 1957 sefalarén querlos "cuernos i~
liacos" no causaban ninguna inestabilidad de la pelvis (20,48).

Jameson, desde 1956 establecid en forma definitiva después -
de varlos estudios que el gen causal del sindrome se encontraba -
en el locus de los grupos sanguineos ABO, y suglirld que existfan
dos genes, uno para la forma no nefropdtica y otro para la nefro-
patica del sindrome‘uﬁa-rétula, y que éstos pueden ser alelos (20

Whalen, en 1962 clasificé la nefropatfa del sindrome ufia~rd
tula dentro del grupo de las nefritis crénicas, y menclond que ha
bia cambios caracter{sticos de la membrana basal glomerular dados
por aumento en la cantidad de fibras de col&gena (8),

Carbonara y Alpert, en 1964 reportarén -en una revisidn de
la literatura americana-, que la proteinuria se encontraba en 42%
‘de los paclentes con displasia onico-osteoarticular hereditaria,
ioS cambios histoldgicos observados entonces por microscopia de -

luz fuerdn de glomérulonefritis (8,11,26,48).



Muth, Norton y Mescon, en 1968 reportarén alteraciones en =
la funecidn tubular y glomerular asociadas con el sindrome uia ré-
tula (11).

Los estudios de Simila y cols., en 1970 concluyerdn que la
nefropatfa del s{indrome U-R era una nefrosis congénita, basandose
en la existencia de una familia con sindrome de onlcoosteodispla-
sia, en la que S de B presentaban enfermedad renal (15).

Eisenberg, en 1972 observd que existian grados varlables de
severidad en las lesiones renales (48); y en 1973 describib la al
teracién funcional del codo secundaria a las anomalias esqueléti-
cas que origina el s{ndrome ufa-rétula.

Morita, en 1973 demostrd por microscopia eléctr6n1ca que e-
xiste engrosamiento de la membrana basal glomerular, dado por un
aumento en la cantidad de fibras coléigenas, aungue tal hallazgo -
es similar a cambios encontrados en el s{indrome de Alpert, pero -
en éste Gltimo no existe displasia ungueal ni rotuliana (18).

Gilula y Kantor, en 1975 encontrarén clncer de colon asocia
do en un paciente con sindrome ufia-rétula (46).

Wright, en 1983 reportd un caso de hiperplasia nodular 1lin-
folde angiofolicular -originando una masa en cuello-, en un pa---
ciente con sindrome ufia-r6tula (41).

El estudio del sindrome Ufia-ROGtula ha sido de interés para
Dermatdlogos, Ortopedistas, Genetistas y Nefrdlogos, por las mani
festaciones caracter{sticas que presenta y qﬁe eantran en el campo
de cada una de tales disciplinas; y por la facilidad de su diag--
ndstico iin requérlr complicadas pruebas de laboratorio, ya que -
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sblo se necesita la simple observacién de las uilas al nacimiento
(27;. sin embargo, el desconocimiento del sindrome por parte de

la mayorfa de los médicos, lncluyendo a pediatras, hace que pase
generalmente desapercibido durante los primeros anos.de la vida,

detectindose hasta que da sintomas articulares.



DE SCRIPCION CLINICA
DE EL

SINDROME WURA ROTULA

Digplasia de las ufas.-

La displasia de las ufias es la deformidad mis frecuente, y
varia desde ausencia total o anbniquia, a una ufia mucho més delga
da que las normales (platoniquial, con estriaciones longitudina-——
les, con un canal o hendedura en la li{nea media, que hace que se
fragmenten fécilmente a la mitad; su base es angosta, la l(nula =
esAtriangular (27); la punta termina muy cerca de la mitad ante--
rior del lecho ungueal, dejando al pulpejo del dedo retrafdo so--
bre la punta de la ufa (como se cbserva en la figura 1), cambios
que hacen diffcil al paciente la tarea de coger alfileres u obje-
tos muy finos con las manos (9).

La afeccidn es invariablemente simétrica, y las alteracio--
nes son menos marcadas en forma progresiva desde el pulgar al de-
do mefiique, es decir, los dedos pulga
res e I{ndices estin mhs afectados que
los demis dedos (13), como vemos en =~
la fig.1. La anomalia de las ufias de

los pulgares ocurre en forma Gnica en

40% de los casos, y en el 30% estan i

gualmente involucrados los dedos pul Fig. 1: ufas displisicas

gares e fndices (9,44). en un nifio con Sind. U-RK.



Las ufias de los ortejos resultan afectadas con mencr fre---
cuencia, presentando estrfas lonqgitudinales y concavidad lateral
(7).

En las manos, ademis de la displasia ungueal, también se ha
observado clinodact{lia y camptodact{lia, laxcitud de las articu=-
laciones metacarpofaldnnicas por aumento en la elasticidad de la
piel. La clinodactf{lia se ve principalmente en los dedos mefiques

(48).

Displasia de la rodilla.-

Se caracteriza por ausencia de la rétula, o bien por la pre
sencia de una rétula hipoplisica o rudimentaria, la cual esti si-
tuada hacia arriba y afuera, lo que origina tendencia f&cil a la
luxaclidn externa, dindo dolor articular y caldas frecuentes, en -
los niiios cuando emplezan a caminar, lo que obliga a consultar al
médico por primera vez en la mayor{a de los casos (9).

E1 cdndilo externo del fémur es hipoplésico, y por el con--
trario, el céndilo interno suele ser prominente, presentindose ==
grados variables de genu-valgo (12),

Clinicamente, la displasia de la rétula va a originar defor
midad e inestabilidad de la articulacién de la rodilla, genu val-
go, dificultades en la marcha y para subir o bajar escaleras.

En c:sos que presentan gran inestabilidad y caldas frecuen-
tes, se ha encontrado degeneracidn quistica de la capa adventlicla
de la arteria poplitea (40), lo gue limita mads la funcidn artlicu-

lar.



Displasia del codo.~

La displasia del codo estid dada por engrosamiento del extre
mo distal del himero, prominencia del epicdndilo, e hipoplasia o
deformacidn del cuello y cabeza del radie. La cabeza del radlo al
ser muy pequefia puede encontrarse frecuentemente luxada o subluxa
da, afectando la funcibén de la articulacidn; limitan la flexoex—-
tensién y pronosupinacidn del codo, y originan aumento en el &ngu
lo de acarteo {9,48).

El grade de afeccidn es variable, y puede pasar desapercibi
da la lesibn por mucho tiempo cuande la displasia no es muy impor

tante.

Oisplasia del einturdn pélvico.-

La displasia de la pelvis puede manifestarse por hipoplasia
del ilidco, protrusién intrapélvica del acetdbulo, "cuernos ilid-
cos™, curvatura muy pronunciada del sacro (y en consecuencia una
excesiva lordesis de la columna lumbar), y gran prominencia de ~-
las espinas ilidcas anterosuperiores (4,7,10,46).

Los "cuernos tllacos™ son protuberancias éseas piramidales,
que se forman o emergen de la superficie externa del illéco, a 2
o 3 em de la llnea medlia de las articulaciones sacrcllidcas, en -
las fosas LliAcas externas, que se dirigen posterolateralmente y
llegan a medir hasta 4 cm de altura (9). Se dice gue pueden repre
sentar un preceso espinoso pélvico, andlogo al pro-eso espinoso v

acromial de la escipula (48).
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Son perfectamente visualizados en las placas radiogrificas
simples de pelvis, en proyecciones anteropasterior y oblicuas, --
observéndose como estrellas de tres tridngulos (descritos inlclal
mente por Fdng) (3).

Los cuernos iliacos no causan ninguna sintomatolog{a o lneg
tabllidad de la pelvis. Ocurren en 87% de los casos, y se han copn

sideradoc patognombnicos del sindrome ufa-rétula (48).

Displasia de la cintura escapular.-

Se caracteriza por hipoplasia de la escdpula, frecuentemen-
te unilateral, prominencia de las claviculas y subluxacidn de las
mismas; puede haber también aplanamiento e hipoplasia de la cabe=

za del himero (9,45)

Displasia de los pieg.-

Es poco frecuente, pero Se caracteriza por prominencia de -~
el maleolo interno, piles plancs, pie Bott, o calcineoc-valge. Ade-
mis de displasia ungueal de los ortejos, aungue en menor grado y
frecuencia que la observada en las manos (10, 20,45,47).

En pocos casos, en forma alslada se ha llegado a describir

hipernidrosis palmoplantar asociada al s{indrome ufta-rétula (24).
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Otras anormalidades esqueléticas.~

Estas incluyen: costillas cervicales, pectus carinatum, hi-
perostosis de la ldmina externa del hueso frontal, deformacidn y
engrosamiento de la apéfisis estilofdes del clbito (lo que defor-
ma la mufeca y altera su movilidad), sin embargo son poco frecuen

tes (45).

Alteraciones en tejidos blandos.-

Se han descrito formacidén de membranas alrededor del codo y
axila, y contracturas en flexién de la cadera, rodillas, codos y
dedos. Eventualmente hiperelasticidad de la piel, localizada a ni
vel de pequeflas articulaciones {(interfaléngicas). As{ como hipo--
plasia de los misculos deltoides, triceps, braquirradiales, y cua
driceps femoral (48)

En forma aislada, se han reportado hipoplasia de las teti--
1las y gléndula mamaria (13).

También, en forma excepclonal se han observado alteracliones
en la sensibilidad al dolor (disminucién) de tipo congénito, en -
pacientes con &ste sindrome (21).

En algunos paclentes con displasia importante a nivel de ro
dillas, que sufren caidas muy frecuentes, se ha llegado a obser--
var degeneracidén quistica de la capa adventicia de la arteria po-

plitea (40).

12



Anomalias oculares.-

La alteraclidn principal de los ojos es la "heterocromia del
iris", pero también pueden presentarse hiperteleorismo, epicanto,
ptosis, cataratas, par3lisis del misculo recto interno y estrabis

mo, y esclerbtlicas aziles (20,32,45),

Displasia Renal.~

La enfermedad renal en el si{ndrome uda-rdtula se ha observy
do en el 25 a 42% de los pacientes, manifestdndose por hematuria
y/o proteinuria, y ocasionalmente sf{ndrome nefrético e insuficien
cia renal progresiva, que en algunos casos ha hecho al paciente =«
candidato a transplante renal (25,26,45).

Desde 1950, Hawkins y Smith llamardn la atencién sobre la =~
nefropatia asociada a éste sindrome, al observar proteinuria o ~-
sindrome nefrético en pacientes con displasia onicoostecarticular
hereditaria, y por medio de estudios ultraestructurales de blop--
slas renales o plezas post~mortem encontrardn lesiones glomerula-
res muy caracter{sticas que no han sido observadas en ninguna o~-
tra enfermedad. Lo que fué mias claro en 1962, después de estudios
realizados por Whalen, quien demostré la presencia de un material
fibrilar tipo colégeno sobre la membrana basal glomerular (8,11,
14,17,18/.

Las alteraciones histolégicas que se han encontrado hasta -
la fecha se describen a continuacidn:

a) Por microscopia de lyz.- engrosamiento focal de membrana
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basal glomerular.
b) Por inmunofluorescencia.~ moteado focal en la membrana -
“basal glomerular y arteriolar, con material proteiniceo, princi--
palmente IgM y fracciones 1 y 3 del complemento.

¢) Por microscopia electrédnica.- una membrana basal glomeru
lar completamente anormal, con engrosamiento focal y rugosidades,
por el depbsito sobre ella de fibras de coldgena entrecruzadas, a
demfs de fusibn focal de los procesos papilares de las células de
el epitelio visceral, y presencia de eritrocitos en el espacio de
Bowman, Tales hallazgos han sugerido una aberracién en el metabo=-
l1ismo del tejido conectivo.

La presencia de IgM y Complemento sobre la membrana basal -
glomerular no suglere que la lesidén renal en el s{ndrome ufa rétu
la sea primariamente resultado de dafo inmunolégico (16,17,19).

Los factores responsables de la progresidn de la enfermedad
a lnsuficiencia'renal en éste sindrome aln no han sido bien esta-
blecldos. En las familias estudiadas que se describen en la lite-
ratura, se observarfn peribédos prolongados de proteinuria asinto-
mitica hasta por 25 afos, antes de manifestarse insuficiencia re-
nal (17).

La mortalidad secundaria a insuficiencia renal crénica ter-
minal varfa de 5.5 a 10% segiin reportes existentes en la literaty
ra, y ocurre generalmente en la vida adulta, después de la terce-

ra década (19).
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ASPECTOS GENETICOS .=

El gen con el cual se transmite la enfermedad est8 estrecha
mente relacionado con el locus de los grupos sangufineos ABO, y se
sitfia en 1a porcidn terminal del brazo largo del cromosoma 9 (45);
posee penetrancia completa que muestra expresividad variable y ==
gran pleomorfismo, originando en consecuencia deformidades bseas
y articulares, alteraciones unqueales, enfermedad renal de grado
variable, problemas oftalmoldgicos y anormalidades cuténeas (27),
transmitiéndose con carfcter autosbmico dominante.

La agregacidn familiar de los aspectos renales suglere dos
genes separados, uno para la forma nefropdtica y otro para la no
nefropidtica. Ellos podrian ser alélicos puesto que no ha sido de-

tectada heterogenicidad en la unién con el locus ABO (S ).
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D1 A.G NOSTICDO.-

El dlagndstico ée hace clinicamente por la identificacién -
al examen f{sico de las alteraciones principales, como son anorma
lidad de las ufas, rodillas deformadas y a la palpacién rdétulas -
pequefias y ficilmente luxables, deformacién de codos y limltacién
a la pronosupinacién, cuernos iliidcos palpables en reqiones gli--
teas, y las demis descritas previamente.

Tales hallazgos clinicos pueden ser corroborados medlante -
estudios radiolbgicos; la rétula puede ser bien observada en pro-
yecciones anteroposterior, lateral y tangencial de rodillas, geng
ralmente se osifica y es visualizada a los rayos "X" después de -
los 3 afos de edad, a edades menores no se observird en las pla--
cas (29). Los cuernos ilifcos se visualizan tanto en placas ante=
roposteriores como tangenciales de pelvis. Las alteraciones de cg
dos se valoran bien en proyecciones anteroposteriores y laterales
Y las placas simples de hombros en proyeccidn anteroposterior ha-
rén evidentes las leslones de clavicula, escipula y himero.

La nefropat{a se dlagnostica inicialmente por la présencia
de protef{nas y hemat{es en el examen general de orina, as{ como -
alteraciones en 1la quimica sangulnea, y pruebas de concentracidn
y acldificacién urinaria, depuracidén de creatinina y proteinas en
24 horas, etc.. Siempre deberd realizarse una urograff{a excretora
para descartar alguna anomalia estructural de las vf{as urinarlas,
ya que pueden cursar los pacientes con algin otro problema no ru-
lacionado al sindrome ufia-rdtula y ser diferente su manejo y pro-
néstico.
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Finalmente, la bilopsia renal hari el diagnéstico preciso, -~
ya que los hallazgos hlstolégicos son caracteristicos de la enfer
medad, y pueden observarse aln en pacientes con proteinuria insig
nificante, porque las alteraclones existiran desde el nacimiento,
debido a que es una enfermedad hereditaria.

Puede hacerse diagndstico prenatal por medio de ultrasono--
graff{a, tratando de descartar anomalias esqueléticas en aquellas

embarazadas con riesgo (45).
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TRATAMIENTO.-

Va encaminado a mejorar la funcién de las articulaciones a-
fectadas, en codos generalmente se realiza exéresis de la cabeza
y cuello del radlo, se inmoviliza la articulacidn cen un aparato
de yeso en flexién por 4 semanas y nosteriormente fisioterapia, -
logrindose buena recuperacidn.

En las rodillas, en el Hospital Infantil de México, emplea-
mos la Técnica para rbtula luxable descrita por el Dr. Bado Gar--
cila Novales, la cual ha dado dptimos resultados en manos de diver
sos ortopedistas; y consiste en la correccidn etiopatooénica de -
la rbtula luxable. Esta, tiende a disminuir la retraccién del apa
rato extensor (fundamentalmente del vasto externo), modificancde a
s{ la tensibén anormal de la articulacién. Debido a las luxaciones
repetidas, se distiende el sistema capsuloligamentoso interno, en
tonces debe tratarse con un pleganiento capsular. También la luxg
cién frecuente de la rdtula, origina lesiones condrales traumiti-
cas o degenerativas a nivel de la carilla artlcular, lo gue. lleaqs
a hacer indispensable la patelectomia, (49).

En resmen, la téenica de. plastfa para rbétula luxable con--
siste en ! 1@ liberacidn del vasto externo de su inserciéﬁ rotu--
liana, asociada a plegamiento del sobretodo rotuliano interno, 2@
plastia del cuadriceps, y 3@ patelectom{a. Completada la plastia
}nterna, realizada o no patelectomia, se cilerra la herida en dos
planos y se inmoviliza la articulacién en semiflexibén con un apa~
rato ce yeso por 4 semanas, terminado ese lapso se inicia la reha

bilitacidén por 4 semanas, déndc una recuperacién functonal. 18



JUSTIFICACTION,-

En México, hasta ahora no se ha realizado ningin estudio sg
bre ésta enfermedad, ni ha sido reportado ninglin case; por 1o que
decidimos analizar en forma retrospectiva y prospectiva todos los
casos de pacientes con Sindrome URa-R&tula que se han disgnostica
do en el Hospital Infantil de México, desde 1942 a 1985, y presen
tarlos con el fin de dar a conocer el sindrome, su incidencia, y
las implicaciones que presenta desde el punto de vista pediftrico
ortopédico y genédtico, y sobre todo llevar un seguimiento de aque

llos paclentes con enfermedad renal, y dar consejo genético opor-

tuno.
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MATERTIAL Y METODO S.~

Con la cooperacién de el Archivo clinico ‘del Hospital Infan
til de México, pudimos recavar los expedientes c¢linicos de todos
los pacientes con e! diagnbstico de sindrome ufa-rétula que ha---
bfan sido atendidos en el lapso de 1942 a 1984. Se hizo un anall-
sis de cada caso, y por medio de telegramas se les envid un cita-
torio para que acudieran a la institucién a una evaluacién clini-
ca de su padecimiento y asl conocer su evclucidn.

El departamento de Rayos "X" nos facilité tode el materlal
radiolégico que habfa sido obtenido en cada paciente, que nos per
mitid conocer las alteraciones principales y caracteristicas que
se presentah en éste sindrome,

La sequnda parte, después de la revisidn retrospectiva de -
cada caso inclufa una nueva valoracién clfnica,en la que sec valo-
raba la evolucién y respuesta al tratamlento médico y quirdrgico
a que habfan sido sometidos; as{ como estudio de la funcién renal
de inlcio sdlo con examen general de orina, que de estar alterado
tendr{amos que pasar a pruebac mids espec{ficas de funcionamiento
renal, como depuracibn de creatinina, proteinuria de 24 horas, --
prueba de goncentracidn y acidificacidn urinaria. ¥ de acuerdo a
éstas, valorar una blopsia renal, la que seria llevada a cabo por
el departamento de Cirugla, y el proceso de 1a misma por el dpto.

de Patologfa,
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RESULTADO S.-

Encontramos s&lo 4 casos, un lactante menor, dos preescola-
res, y un adolescente; dos de sexo femenino y dos masculinos, en
tres de ellos existfa antecedente familiar de la enfermedad aun~~
que no habia sido disgnosticada previamente a su consulta en la =
institucién.

El motivo de consulta fué en un caso deformidad de ambos -~
pies en equino varo y alteraclones en la marcha, el diagnéstico i
nicial es &ste caso fué Luxacién congénita de cadera izquierda y
Pie Bott bilateral; dos pacientes consultardn por limitacién en -
la movilidad de ambos éodos tanto para la flexoegtensién Como pro
nosupinacién; y dos presentaban también caldas frecuentes. S6lo -
en dos se hizo de primera intencidn el diagndstico de S{indrome U=
fa-RAtula; uno fué enviado con diagndstico de Prob. artrogriposis
localizada.

En todos los casos encontramos lesiones ungueales, que va--
riarén desde anoniquia, hipotrofia, platoniquia, presencia de es-
tr{as longitudinales dividiendo en dos cada ufa, afectando princi
palmente dedos pulgares e {ndices, y en ningln ¢aso las uAas de -
los pies.

Todos tenfan displasia de la rbtula en grado variable, en -
un caso habia ausencia de una rétula, y en los demis hipoplasia -
bilateral.

Dos pacientes cursaban con hipoplasia de la cabeza del ra--
dio, en un caso unilateral, y otro bilateral, lo que les condiclig

nd luxacidén de la articulacién del codo.
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En todos se realizardn EGO {(examenes generales de orina) se
riados, encontrando sblo en un caso protelnuria transitoria que =
remitié espontineamente. Hasta la Jltima consulta que acudierbn =
ningun paciente presentd datos de enfermedad renal.

En tres pacientes y en las madres de dos de ellos encontra-
mc;:s anormal idades de los huesos 1liacos, consistentes en la pre--~
senclia de cuernos {liacos, alas evertidas y espinas ilijcas ante-

" rosuperiores muy preminentes.

En un paciente, y también en una de las madres encontramos
hipoplasia unilateral de la escipula.

Un paciente presentaba esclerdticas azlles, e hipotrofia --
de misculos deltolides y bfceps bilateral. .

NingQn paciente presenté retraso mental, ni alguna de las o
tras alteraciones -~que aunque infrecuentes- se describen como par

te del si{ndrome ufa-r&tula en la literatura.

A continuacidn se presentan los casos clinicos ldentifica--
dos con diagndstico de Si{ndrome Uha-Rétula, en el Hospital Infan-

til de México.
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CASOS CLINICOS.-

Case 1.-
S.C.B.E. Fecha 1ra.consulta: 31-1-74.
Sexo! femenino Egreso: abril 1976,
Edad: 1 ado 7/12 Reg. Clinico: 485821.

Procedencia: E1 Ala Reg. radioldgico: 216256.
mo, Veracriz.

Motivo de consulta: deformidad de ambos pies, acortamiento del ==
miembro pelvico izquierdo, y alteraciones en la marcha.

Antecedentes Heredofamiliares: madre con Sindrome Ufa-Rétula, pre
santando displasia ungueal, de codos y rodillas; v una hermana --
con displasia ungueal.

Antecedentes Personales No Patoldaicos: procede de medio socioeco
némico precario, rural; Producto de la 3ra gestacién a término, -
parto eutdécico sin catos de hipoxla, periddo neonatal neormal. Su
Desarrollo psicomotor ancormal, por retrasec en el desarrollo de la
marcha. Inmunizaciones completas.

Antecedentes Personales Patolégicos: pie equino-varo bilateral al
nacimiento, y retraso en el desarrolle de la marcha.

Padecimiento actual: desde el nacimiento por malformaciones de am
bos pies, acortamiento del miembro pélvico lzquierdo, y desde el
inicio de la deambulacidn se observd anormalidad.

Examen F{sico: lactante mayor con buen estado general, sin afec--
cion de pares craneales, con coclumna normal, cadera izgquierda con
signo del Pistén positivo y acortamiento de aductores; ambos pies
con equino, varo y aducto muy importantes.

Evolucién: el diagndstico inicial fué de Luxacidn congénita de ca
dera izquierda y Pie Bott Bilateral; Se tomd Rx de cadera, en la
que se corroboro la luxacidén de la cadera lzquierda (Figura 2).E1l
tratamiento consistid en reduccidn de la luxaclén por manicbras -
externas previa traccién, vy aplicacidn ae yeso tipo Calot, y en -
los ples se aplicardn varios aparatos de yeso.

Un ado después la cadera se encontraba bien reducida, y =
los piles hab{an quedado hipercorregidos, indicindose Barra de De-
nis Brown y zapatos con arreqlos ortopédicos.

En marzo de 1976, ya se habla corregido el Pie Bott, y to
talmente la luxacibén de la cadera lzqulerda (Figura 3); Y se en--
contrd limitacién de la supinacién de antebrazos, e hipeplasia un
gueal en manos, con lo cue se sospechd el diaandstico de Sindrome
Una-Rétula, estudiindose mas a fondo, se toman Rx a la madre, 2s-
tableciéndose claramente el diagndstico de la nfermedad. Se des-
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cados fuerdn normales.

La madre de la paciente presentaba deformidad de rodillas
con rétulas pequefias y luxadas, displasia de las ufas, y limita--
cibén a la movilidad de ambos codos, y cuernos iliacos.

cartdé enfermedad renal, ya que todos los ex3menes de orina practi

Figura 2: Radiograff{a AP de Pelvis, de una paciente
de 1 afio 7/12 de edad (Caso 1), en la que se obser-
va claramente a la cadera lzquierda luxada, separa-
da del acetabulo y ascendida, con nicleo epifisia-w
rio del fémur poco oslificado; hipoplasia marcada de

el acetdbulo, ausencia de la imagen de la espina i-

1i4ca anteroinferior, y descenso de la anterosupe--
rior. : .
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Fiqura 3 : RX AP de pelvis de la misma paciente (cag
so 1), tomada a los 3 afios de edad, en la que se cbserva
la cadera izquierda bien reducida; los iliicos con las a-

las evertidas, y no es posible ver los cuernos ilifcos.

Figura 4 : RX AP de pelvis de la madre de ésta pa---
ciente, en la que se observan los cuernos iliicos como imd
genes de forma triangular de mayor densidad en ambas fosas
ilidcas; alas evertidas del iliaco, y espina ilidca antero
superior muy prominente, la anterosuperior ausente.
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Caso 2.«

. Nombre: V.i.de Rey. Clfinico: 4881316.
3exo: femenino Reg. Radiolégico: 219447.
edad: 4 afos 9/12 Fecha 1ra.consulta:29=IVv-74,
Precedencias México, U.F. £greso: 28-1-74,

Servicio: Medicina Fisica
y Ortopedia.

Motivo de consulta: limitacibén a la movilidad del codo lzquierdo,
ftud enviada por el servicio de Medicina F{sica con el diagndstico
de probable artrogriposis localizada.

Antecedentes Heredofamiliares: madre de 30 anos de edad, de esta-
tura baja, con limitacidn a la extensidn y supinacibn de ambos co
dos, malformaclones ungueales, y rétulas pequedas y luxables; pa-
dre y dos hermanos varones sanos.

Antecedenses Personales No Patolégicos: sin importancia para el -
pagecimiento actual, su cesarrollo psicomotor normal.

Antecedentes Personales Patoldgicos: presencia de malformaclones
ungueales en ambas manos, desde el nacimiento.

Padecimiento Actual: iniciado a los 2 afos de adad, caracterizado
por depilidad de miembros inferiores y cafdas frecuentes, asi{ co-
mo semiflexidn y limitacibn a la movilidad del codo izqulerdo.

txamen Fisico: preescolar femenino con buen estado general, de ta
lla baja, sin anormalidades craneofaciales, como se observa en la
figura 5; miembro tordcico izquierdo deformado por contractura en
flexibén del codo, con ausencia de pllegues de flexidn, hipotrofia
muscular de biceps y triceps, y limitacién a la supinacibn de 30-
407, gue se muestran en la figura 6; el miembro tordcico derecho

normal. ia unas de las manos deformadas, con platonliquia y atro--
fia gener=lizada, simétrica, pr:dominando en dedos pulgares (figu
ra 7?; ademis de deformacidén de ambas rodillas por aumento de vo-
luren, dado por situacibn anormal de las rétulas hacla arriba y ~
afuera del cSndilo femoral externo, las cuales son muy pequedas y
se luxan manualmente al enpujarlas haclaoafuera y flexionar la ro
dilla, y se reducen a la extensifn a 180 « A nivel de los gllteos
se palpaban unas tumoraciones de consistencia dura, no dolorosas,
emargiendo de las fosas iliacas externas, que correspondfan a las
cuernos ilidcos. wa columna bien alineada, caderas estables, y --
marcha con miembros inferiores bien alineados.

Evolucifn: habfa sido valorada iniclialmente por el servicio de --
Rehabilitacién, de donde fué enviada a Ortopedia, con el dlagnds-
tico de PROBABLE ARTROGRIPOSIS LOCALIZADA, la zual s5e descictd u-
na vez analizados los demds hallazyos clinicos, -jue nos orientu=-
ban a el diagnGstico de Si{ndrome Una-Rétula.

Los estudios radiolégicos mostrardn:codos,cabeza y guello de
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ambos radios pequefias, mis acentuada la del lado izquierdo, ade--
mis de hipodesarrollo de la paleta humeral, figura B. En hombros,
hipoplasia de la escépula derecha. En la pelvis, la presencia de
los "cuernos iliacos", y demds alteraciones ya descritas, fig. 9.

) Se reallzardn examenes generales de orina en forma seria-
da, que fuerdn normales hasta su {iltima consulta.

Su tratamiento fué a base de fisioteragia, con la gque me-
jorb el adngulo de extensibn del codo hasta 155 y la flexibn se ==
normalizd. Para la displasia de las rbtulas se plante6 realizar u
na artroplastia de rodillas para rdtula luxable, a m.yor edad, pe
ro la paclente dejé de acudir al servicio.

La madre de ésta paciente era portadora del Sindrome Uda
Rétula, presentando displasia de codos, ufas, rodillas y pelvis,
los hallazgos radiolbgicos y clinicos encontrados en ella se pre-
sentan en las figuras 11,12 y 13. Genética valord los hallzgos de
la paciente y su madre, confirmando en diagnéstico, e impartid ==
conse jo qenético, alin cuando no se encontrg nefropatf{a.

I

H

Figura 5 Fotograff{a de perfil de nuestra paciente,
en la que no encontramos ningln razgo de genopatia.
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Figura 6 : Foto del miembro superior izquierdo,
del caso 2, que muestra extensién incompleta, y ausen
cia de pliegues de flexibén, que motivd la consulta.

Figura 7 : Foto de rodillas y manos de la misma =
paciente, en la gque se observan las anomalias ungueales
predominando en dedos pulgares, y rodillas deformadas,
por la situacidn superior y externa de las rétulas, de-
jando el surco intercondileo vacio.
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Fiqura 8 : RX AP y LATERAL del codo izquierdo, Caso 2.
En las que se observa disminucién del tamafio de la epifisis

proximal y cuelloc del radio, e hipodesarrollo de la paleta
humeral.

Fiqura ¥ : RX AP de rodillas, Caso 2. En la que vemos
hipotrofia del céndilo femoral externo, y falta de osifica-
cidén de ambas rbtulas, a pesar de tener da 9/12 de edad la
paciente.
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Fiqura 10 : RX AP de Pelvis, Caso 2. En la que —-
puede observarse una zonas de condensacidn de forma -—
triangular en la parte media de ambos ilidcos (seiala-
das con flechas), que corresponden a los "cuernos 1ili§
cos". Obsérvese también la ausencia de espinas ili&cas
anteroinferiores, y el descenso de las anterosuperio-
res. Las caderas son normales.
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Fiqura 12: RX de el ~
hombro izqulerdo de la ma--~

dre de ésta paciente (Caso
2), en la que se observa hj
poplasia de la escépula.

Fiqura 11! RX Oblf
cua de Pelvis, de la mig
ma paciente, en la que =
puede observarse clara--
mente una formacidn pira
midal proyectada haclia -~
la fosa iliaca externa -
en el ilifeco izquierdso,
que corresponde a un --
“cuerno iliéco", en una
nifia de 4 afios 9/12 de g
dad. (Se seRfala con una
flechal.



Fiqura 13: Foto Clinica de manos y rodillas de la
madre de Gaby (Caso 2). En la que observamos platoniquia

de todas las ufias a partir del 2do. dedo, y en pulgares
hipoplasia ungueal y el pulpejo del dedo retraido sobre
la punta de la ufa. Las rodillas aumentadas de volumen,
por la localizacibn superior y externa de las rdtulas.
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Fiqura 14: RX AP de Rodillas, de la pa-
ciente presentada anteriormente (Madre del -
caso 2). En la que se observa hlpoplasia mar
cada del c¢béndilo femoral externo, y las rofu
las fuera de su sitio habitual ademis de ser

hipoplasicas.
Caso 3.-
Nombre: M.R.J.C. Reg. Clinico: 522632,
Sexo: masculino Reg. Radioldgico: 248068.
Edad: 4 afios Fecha 1ra.Consulta 10-XII-76.

Procedencia$ Nuevo Laredo, Serviclo: Ortopedia.
Edo. de México. :

Motivo de Consulta: caidas frecuentes.

AHF, APNoP y APP no se consignarén en su historia clinica.

Padecimiento Actual: de 3 afios de evolucién, caracterizado por —-
caldas frecuentes, desde el inicio de la deambulacjién.

Examen Fisico: preescolar masculino con talla y perimetro ceféli-
co normales para su edad, con deformacibén de ambas rodillas, la -
rétula izquierda pequefia y luxable, y la derecha ausente. Las U~=
flas de las manos con hipoplasia severa simétrica, predominando la
lesidn en dedos pulgares e [{ndices, como se muestra en la figura
14. La columna y caderas normales, y pies planos.

Evolucidn: con los datos anteriores se sospechd en diagndstico de
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S{ndrome Ufa-Rétula, por lo que se tomarbn radiograffas para iden
tificar las lesiones clasicas de la enfermedad, encontréndo hipo-
plasia de rétula izquierda y aplasia de la derecha y presencia de
cuernos illacos, la columna vertebral y una urografla excretora -
normales. Fué valorado por Genética, estando de acuerdo en el Dx.

Se descartd afeccidn renal.

Se corrigierdén sus ples planos con plantillas, y se planted
realizar una plastia de rétula luxable cuando el paclente hubiera
terminado su crecimiento, pero dejd de acudir al servicio.

Figura 15: Foto de manos y rodillas, del Caso 3,
En 1la que vemos hipoplasia marcada de las ufias de los --
pulgares e indices de ambas manos; asi como rétula perma
nentemente luxada, con situacidn externa y superior, 50—
bre el condilo femoral externo lzquierdo. Nbtese el sur-
co intercondileo libre (seflalado con una flecha), por la
situacidén que guardan la rétula izquierda y por ausencia
de la derecha.
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Fiqura 16: RX LATERAL de rodillas, Caso 3.
En las que observamos ausencla de rétula derecha, e hi
poplasia de la rdtula izquierda.

Caso 4.-
I.L.J.Se Reg.Clinico: 511167
Sexo! masculino Reg.Radiolégico: 239230
Edad: 15 aflos Fecha 1ra.Consulta 14=II-76.
Procedencia: Las VYigas, Servicio: Ortopedia.

eracruz.
Motivo de Consulta: deformidad de‘ambos-codos, con limitacién a ~
la extensidn del codo izquierdo.
ntecedentes Heredofamiliares: padre y madre de 42 afios, 3 herma-~
nos, sanos, no se especificé s{ tenfan el sfndrome.
Antecedentes Personales No Patolégicos: proviene de medio rural,
con regulares nabitos de hlgliene y alimentacidn, perlddc neonatal

normal, desarrollo pslcomotor adecuado.

Ag;ecedentes Persongles Patoldqicos: presentaba deformidad de las
ufias desde el nacimiento.

Padecimiento Actual: de 8 aflos de evolucién, caracterizado por au
mento progresivo de volumen de ambos codos, de predominio izquier
do, adelgazamlento progresivo de ambos miembros superiores, con--
tractura en flexi6n del codo izquierdo, y limitacién a la pronosu
pinacién bilateral. a5



Figura 17: RX AP Y LATERAL
del codo izquierdo. Caso 4. En
las que puede observarse luxa--
cibn posterior de la cabeza del
radio (flecha), la cual es hipo
plasica, nbtese tamblén hipopla
sia del cdndilo externo del hii-
mero,

Figura 18: RX LATERAL de
codo izqulerdo, del mismo pa--
ciente, postoperatoria, en la
que se observa ya extirpada la
cabeza y parte del cuetlo de -
el radio.
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Examen Fi{sico: adoclescents masculinc con buen estado ceneral, con
hipotrofia de ambos miemibros superinres, vy "ouog aumentados de vo
lumen, el izauierdo con cecncractura «<n f1- -x16n Y limitacidén a la
extensién, =1 cereche con limitacidén a la flexidn; y ambos con 1i
mitacidn a la proncsu;Lnacién, sero de precominic ilzquierdo. Ano-
niquia de ambos pulgares, y las dem3s uias con estrias longitudi-
nales en su eje mayor. Esclerbticss audlas. En cadera habla unas
prominencias 6seas en la tsira externa de los iliicos, y las rodi-
llas con rétulas pecuefias nero no luxadaz.

Evolucidni clinicamente or-sentaba luxacidn del code izqulerdo, -~
el gue fué valorado en hx AP Y LAT, las que mostrarén hipoplasia
de la cabeza y cuello del radio lzcuisrdo, ademds de-estar luxado
posteriormente, Fig.17. Las R’x ce 'ooil’as mostrardn unas rdtu--
las muy pequefas y situagscs sobre los coOHndilos femorales externos,
los cuaies aran hipopldsicos. &n las R{ 3e celvis, observamos las
alas de los iliacos everticas, pnresencla de cuernos iliacos, ade=
mis de gran vrominencia de la espina ilidca anterosuperior.

Con todrs estos pallazces llegamos al cdiagnbstico de Sindro-
me Uha-Rdétula, con cisplasia a nivel de uias, codos, rodillas y -
pelvis.

Se estucid la funci®n renal, siendo normal, no se encontra--
rén malfermaciones urinarias, Cursd con nroteinuria asintomitica
en 2 ocasiones, oero la cual desapar<cid espontdneamente, sus dl-
timos controles fuerén normales.

Fué valorado vor el Dpto. de Genédtica, estanso de acuerdo en
el diagndstice, y fué impartido consejc genético. También fué so-
metido a un examen oftslmolbégico, no encontrando ninguna altera--
cidén visual.

El trat:miento consistid en la reseccién de la cabeza y par-
te del cuello cel raclo ih_ux~roo, y colocacidn de aparato de ye-
so para mejorar la funciin ae la articulacifn del codo izquierdo,
teniendo una buena evolucién postoperatoria. kn la dltima figura,
no. 18, vemos e! colo izeulerco ya con la cabesa cdel radio extir-
pada.

Su evolucién clinica sost:ricr fué muy adecuada, teniendo mg
jor funcidn 22l zodo operacs, ~asta éste afo en que volvimos a --
verle, auncue no fué ocsible z2mir estudios :adlolcqlcos de conm-
trol, y desde el punto de vista renal estsba asintomitico.
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