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SINDROME UNA-ROTULA O DI5PLASIA ONICOOSTEOARTICULAR HEREDITARIA 

EN EL HOSPI"AL INfANTIL DE MEXICO 

"DR. fEDERICO GOMEZ". 

I N T R o D u e e I o N.-

El síndrome uíla-r6tula es una enfermedad hereditaria rara, 

genlticamente determinada, aue involucra tejidos de origen ecto-­

dérmico y mesodérmico, caracterizada por displasia de las u~as y 

r6tulas fundamentalmente, pero que pueden también estar afectados 

los codos, huesos iliacos, frontal y huesos de la cintura escapu­

lar; además de tejidos blandos como músculos, piel y ojos (1-45) 1 

y en un 25 a 42% de los casos se presenta enfermedad renal asoci!!. 

da, la cual se manifiesta por proteinuria y/o hematuria e in~ufi­

cienc ia renal crónica terminal, llegando a ameritar transplante -

renal (11,16 1 25,31). 

Es una enfermedad familiar que se transmite con carácter a~ 

tosómico dominante, debida a un gen que está estrechamente rela-­

cionado con el locus de los grupos sanguíneos ABO (5,11,45 1 46,48). 

La expectancia de vida es normal, no hay limitaci6n en la -

fertilidad. No se conoce exactamente su incidencia en la pobla--­

ción general, sólo se sabe que afecta más al sexo femenino que al 

masculino (12,46), En general el pronóstico es bueno para la for­

ma no nefropática, ya que las complicaciones renales si acortan -

la vida, llegando a reportarse una mortalidad de 5.5 a 10% secun­

daria a insuficiencia renal crónica (45,48). En casos aislados se 
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ha reportado cierto grado de retardo mental (12). 

El diagnóstico es muy sencillo, y puede hacerse desde el n,2_ 

cimiento con la simple observación de las uñas, las cuales son 

displásica~ en 93 a 981 de los pacientes portadores del síndrome; 

otras manifestaciones comlenzan a ser obvias durante el cr-:cimie.!l 

to y desarrollo del niño, como la displasia de las rótulas, pre-­

sente en 901 de los casos, que origina caídas frecuentes y dolor 

articular a nivel de rodillas, secundario a luxación externa de -

la r6tula, hallazgos que observamos en el niilo cuando empieza a -

caminar, dificultándosele también el subir o bajar escaleras (9 1 

12 148); la displasia del codo se caracteriza por hipoplasia de la 

cabeza del radio, ocurre en 901 de los casos, origina limitación ' 

de la movilidad del codo secundaria a luxación o subluxaci6n ~e -

la cabeza radial (45 1 46 1 48). En la pelvis se describen los ·~u•r­

nos iliacos", que pueden ser palpados a través de las regiones 

glúteas en las fosas iliacas externas, presentes en 871 de los C.2, 

sos y constituyen un signo patognomónica de la enfermedad (4,7,1~ 

Todos estos cambios constituyen la expresión clásica del síndrome 

son simétricos y persisten a lo largo de la vida (48), pero como 

ya se~alamos anteriormente, puede haber más anomalías óseas (que 

podremos hacer evidentes mediante Rayos X), lesiones oculares di­

v~rsa~, hipotrofia muscular, hiperelasticidad de la piel (10) y -

enfermedad renal. 

Todos los pacientes con displasia onico-osteoarticular her~ 

ditaria deben someterse a estudio de la función renal, ya que pu~ 

den cursar con proteinuria asintomática o hematuria microscópica 
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secundarias a 9rados variables de disfunci1'n renal, que de no de­

tectarse hacen pasar desa~ercibida la enfermedad por largo tiempo 

favoreciendo oU progreso y un retraso en su control y manejo. 

gi tratamiento va encaminado a mejorar la funci6n de las ar. 

ticulaciones afectadas, por medio de diferPntes técnicas qulrúrgJ.. 

cas, y Medicina ftsica. Por otro lado, es muy importante estable­

cer la presencia o no de enfermedad renal, para llevar un control 

periódico adecuado del paciente, e impartir consejo genético opor. 

tuno a la familia (43-47). 
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A N T E C E D E N T E S H I S T O R I C O S 

La primera descripción data de 1820, por Chatelain, quien -

describió un paciente con hipoplasia de la r6tula 1 él cual tenia 

·~ntecedente del mismo problema en su padre y su abuelo (12 1 13). 

Posteriormente fué citada por Sedgwick y Little en 1897, -­

quienes revisar6n 42 pacientes en los que había hipoplasia o au-­

sencia de la rótula (13,29 1 48). Little hizo menci6n de una fami-­

lia en la que había 18 miembros afectados de hipoplasia de r6tula 

y displasia de las unas de los dedos pulgares, representantes de 

cuatro generaciones, lo que les hizo pensar en el car¡cter hered1 

tario de la enfermedad (4-9). 

Little y Turner, en 1933 publicar6n estudios detallados de 

pacientes con el sindrome constituido por la "triada" de : distr.Q. 

fia ungueal, displasia del codo e hipoplasia o ausencia de la r6-

tula, en una serie de 26 miembros de una familia de 39 (13). Des­

cribier6n también un aumento en la concavidad noC'lllal de la super­

ficie externa del iliaco, dándole a la cresta la apariencia de a­

bocarse hacia afuera (1-3,6,10). Turner expres6 además la posibi­

lidad de herencia mendeliana (3). 

Lester, en 1936 describió por primera vez heterocrom!a del 

iris en un paciente con síndrome una-r6tula (20,48). 

Fong, en 1946 descr1bi6 los "cuernos iliacos", como proyec­

ciones cónicas en la cara externa de los iliacos, al realizar ra­

diografías de pelvis en pacientes con síndrome una-rótula, halla!_ 

qo que sumado a la triada antes descrita por Turner y Little vino 

a constituir una "tetrada" que lo define actualmente (1,3 1 4,6,7). 

4 



Mino y cols., en 1948 presentar6n una revisión de cerca de 

100 casos similares (6). 

En 1950, Hawkins y Smith asociarón la presencia de nefropa­

t1a con éste s!ndrome, ya que los pacientes presentaban proteinu­

ria constante u ortostática, o bien hematuria microscópica, y el 

estudio histológico del rinón reveló alteraciones en la estructu­

ra de la membrana basal glomerular(261. 

Beiler, en 1957 y posterionnente Valdueza en 1973 describi~ 

rón que las anormalidades de la rótula originaban deformación e -

inestabilidad de la rodilla, genu valgo y alteraciones en la mar­

cha, as! como dificultad para subir escaleras (20). 

Darlington y Hawkins, en 1957 senalarón que los "cuernos i­

liacos" no causaban ninguna inestabilidad de la pelvis (20 1 48). 

Jameson, desde 1956 estableció en forma definitiva después 

de varios estudios que el gen causal del síndrome se encontraba -

en el locus de los grupos sanguíneos ABO, y sugirió que existían 

dos genes, uno para la forma no nefropática y otro para la nefro­

pática del síndrome una-rótula, y que éstos pueden ser alelos (20~ 

Whalen, en 1962 clasif lc6 la nefropat1a del slndrome una-r,2 

tula dentro del grupo de las nefritis crónicas, y mencionó que h,ll 

bia cambios característicos de la membrana basal glomerular dados 

por aumento en la cantidad de fibras de colágena (8). 

Carbonara y Alpert, en 1964 reportarán -en una revisión de 

la literatura americana-, que la proteinuria se encontraba en 42% 

de los pacientes con displasia onico-osteoarticular hereditaria, 

los cambios histológicos observados entonces por microscopia de -

luz fuer6n de glomérulonefritis (8,11,26,48). 
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Muth, Norton y Mescon, en 1968 reportar6n alteraciones en -

ia función tubular y glomerular asociadas con el síndrome uña r6-

tula (11). 

Los estudios de Simila y cols., en 1970 concluyer6n que la 

nefropat!a del s!ndrome U-R era una nefrosis congénita, basándose 

en la existencia de una familia con s!ndrome de onicoosteodispla­

sia, en la que 5 de 8 presentaban enfermedad renal (15). 

Eisenberg, en 1972 observ6 que exist!an grados variables de 

severidad en las lesiones renales (48)¡ y en 1973 describi6 la al 

teraci6n funcional del codo secundaria a las anomalías esqueléti­

cas que origina el s!ndrome uña-r6tula. 

Morita, en 1973 demostr6 por microscopía electr6nica que e­

xiste engrosamientp de la membrana basal glomerular, dado por un 

aumento en la cantidad de fibras colágenas, aunque tal hallazgo 

es similar a cambios encontrados en el s!ndrome de Alpert, pero -

en éste Último no existe displasia ungueal ni rotuliana (18). 

Gilula y Kantor, en 1975 encontrar6n cáncer de colon asoci!, 

do en un paciente con s!ndrome uña-rótula (46). 

Wright, en 1983 reportó un caso de hiperplasia nodular lin­

foide angiofolicular -originando una masa en cuello-, en un pa--­

ciente con síndrome una-rótula (41). 

El estudio del sÍndrOllle Uña-R6tula ha sido de interés para 

Dermatólogos, Ortopedistas, Genetistas y Nefrólogos, por las man!, 

testaciones características que presenta y que entran en el campo 

de cada una de tales disciplinas; y por la facilidad de su diag-­

nóstico sin requerir complicadas pruebas de laboratorio, ya que -
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s6lo se necesita la simple observaci6n de las uñas al nacimiento 

(271. Sin embargo, el desconocimi~nto del s!ndrome por parte de 

la mayoría de los médicos, incluyendo a pediatras, hace que pase 

generalmente desapercibido durante los primeros a~os de la vida, 

detectándose hasta que dá s!ntomas articulares. 
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DESCRIPCION CLINICA 

D E: E L 

S I N D R O M E U fJ A R O T U L A 

Displasia de las uñas.-

La displasia de las uñas es la deformidad más frecuente, y 

varía desde ausencia total o an.oniquia, a una uña mucho más delg.!!_ 

da que las normales (platoniquia>, con estriaciones longitudina-­

les1 con un canal o hendedura en la línea media, que hace que se 

fragmenten fácilmente a la mitad; su base es angosta, la lú.nula -

es triangular (27); la p~nta termina muy cerca de la mitad ante-­

rior del lecho ungueal, dejando al pulpejo del dedo retraído so-­

bre la punta de la uña (como se observa en la figura 1J, cambios 

que hacen difícil al paciente la tarea de coger alfileres u obje­

t'os muy finos con las manos ( 9). 

La afección es invariablemente simétrica, y las alteracio-­

nes son menos marcadas en forma progresiva desde el pulgar al de-

do meñique, es decir, los dedos pulg.!!. 

res e indices están más afectados que 

los demás dedos (13), como vemos en -

la fig.1. La anomalía de las uñas de 

los pulgares ocurre en forma Única en 

40% de los ·casos, y en el 30% están 1 

gualmente involucrados los dedos pul 

gares e Índices (9 144). 

Fig. 1: uñas displásicas 
en un niño con Sind. U-R. 
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Las un~s de los ortejos rnsultan afectadas con mennr fre--­

cuencia, presentando estrías longitudinales y concavidad lateral 

(7). 

En las·manos, además de la displasia ungueal, también se ha 

observado clinodact!lia y camptodactÍlia, laxcitud de las articu­

laciones metacarpofalln~icas por aumento en la elasticidad de la 

piel. La clinodact!Jia se ve principalmente en los dedos me~iques 

(48). 

Oisplar.ia de la rodilla.-

Se caracteriza por ausencia de la r6tula 1 o bien por la pr.!!. 

sencia de una r6tula hipoplásica o rudimentaria, la cual está si­

tuada hacia arriba y afuera, lo que origina tendencia fácil a la 

luxaci6n externa, dándo dolor articular y caldas frecuentes, en -

los niftos cuando empiezan a caminar, lo que obliga a consultar al 

médico por primera vez en la mayoría de los casos (9). 

El cóndilo externo del fémur es hipoplásico, y por el con-­

trario, el cóndilo interno suele ser prominente, pr~scnt~ndose -­

grados variables de genu-valgo (12), 

Clínicamente, la displasia de la r6tula va a originar defo!. 

midad e inestabilidad de la articulaci6n de la rodilla, genu val­

go, dificultades en la marcha y para subir o bajar escaleras. 

En c,sos que presentan gran inestabilidad y caídas frecuen­

tes, se ha encontrado degeneraci6n qulstica de la capa adventicia 

de la art1·ria poplítea (40) 1 lo que limita mis la función articu­

lar. 
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.Jll.éRlasia del codo,-

La displasia del codo está dada por engrosamiento del extr~ 

mo distal del húmero, prominencia del epicóndilo, e hipoplasia o 

deformación del cuello y cabeza del radio. La cabeza del radio al 

ser muy pequeña puede encontrarse frecuentemente luxada o sublux.2_ 

da, afectando la función de la articulación; limitan la flexoex-­

tensión y pronosupinación del codo, y originan aumento en el &ngll 

lo de acarreo (9,48), 

El grado de afección es variable, y puede pasar desapercib.J. 

da la· lesión por mucho tiempo cuando la displasia no es muy impoL, 

tan te. 

Qi§Qlasia del cinturón pélvico.-

La displasia de la pelvis puede manifestarse por hipoplasla 

del iliáco, protrusi6n intrapélvica del acetábulo, "cuernos iliá­

cos", curvatura muy pronunciada del sacro (y en consecuencia una 

excesiva lordosis de la columna lumbar), y gran prominencia de -­

las espinas iliácas anterosuperiores (4,7,10,46), 

Los "cuernos iliacos" son protuberancias óseas piramidales, 

que se forman o emergen de la superficie externa del iliáco, a 2 

o 3 cm de la l!nea media de las articulaciones sacrciliácas, en -

las fosas iliácas externas, que se dirigen posterolateralmente y 

llegan a medir hasta 4 cm de altura (9). Se dice que pueden repr~ 

sentar un proceso espinoso pélvico, an~logo al pro~eso espinoso y 

acromial de la escápula (48), 
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Son perfectamente visualizados en las placas radiográficas 

simples de pelvis, en proyecciones anteroposterior y oblicuas, -­

observándose como estrellas de tres triángulos (descritos inicia.1 

mente por Fongl (3). 

Los cuernos iliacos no causan ninguna sintomatolog!a o ine~ 

tabilidad de la pelvis. Ocurren en 87~ de los casos, y se han CO!!, 

siderado patognom6nicos del s1ndrome uña-r6tula (48) • 

.P.!§P.lasia de la cintura escapular.-

Se caracteriza por hipoplasia de la escápula, frecuentemen­

te unilateral, prominencia de las clav!culas y subluxación de las 

mismas¡ puede haber también aplanamiento e hipoplasia de la cabe~ 

za del húmero (9,45) 

Q!.!!plasia de los pies.-

Es poco frecuente, pero se caracteriza por prominencia de -

el maleolo interno, pies planos, pie Bott, o calcáneo-valgo. Ade­

más de displasia ungueal de los ortejos, aunque en menor grado y 

frecuencia que la observada en las manos (10,20,45,47). 

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

hiperhidrosis palmoplantar asociada al slndrome uña-r6tula (24). 
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Otras anormalidades esqueléticas.-

Estas incluyen: costillas cervicales, pectus carinatum, hi­

perostosis de la lámina externa del hueso frontal, deformación y 

engrosamiento de la apófisis estilo!des del cúbito <10 que defor­

ma la muñeca y altera su movilidad), sin embargo son poco frecueQ 

tes (45). 

Alteraciones en tejidos blandos.-

Se han descrito formación de membranas alrededor del codo. y 

axila, y contracturas en flexión de la cadera, rodillas, codos y 

dedos. Eventualmente hiperelasticidad de la piel, localizada a nJ. 

vel de pequeñas articulaciones (interfalángicasl. As! como hipo-­

plasia de los músculos deltoides, tríceps, braquirradiales, y CU.i!, 

dr!ceps femoral (48) 

En forma aislada, se han reportado hipoplasia de las teti-­

l las y glándula mamaria (13). 

También, en forma excepcional se han observado alteraciones 

en la sensibilidad al dol6r (disminución) de tipo congénito, en -

pacientes con éste síndrome (21). 

En algunos pacientes con displasia importante a nivel de r2 

dillas, que sufren caídas muy frecuentes, se ha llegado a obser-­

var degeneración qu!stica de la capa adventicia de la arteria po­

plítea (40). 
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Anomalías oculares.-

La alteraci6n principal de los ojos es la "heterocromía del 

iris", pero también pueden presentarse hipertelorismo, eplcanto, 

ptosis, cataratas, parálisis del músculo recto interno y estrabi~ 

mo, y escler6ticas azúles (20,32,45) • 

.Qi!plasla Renal.-

La enfermedad renal en el síndrome una-r6tula se ha observ,1. 

do en el 25 a 42% de los pacientes, manifest!ndose por hematuria 

y/o proteinuria, y ocasionalmente síndrome nefr6tico e insuficle.!l, 

ele renal progresiva, que en algunos casos ha hecho al paciente -

candidato a transplante renal (25,26 1 45). 

Desde 1950, Hawklns y Smith llamar6n la atenci6n sobre la -

nefropatía asociada a éste síndrome, al observar proteinuria o -­

síndrome nef rótico en pacientes con displasia onicoo•teoarticular 

hereditaria, y por ~edio de estudios ultraestructurales de blop-­

sias renales o piezas post-mortem encontrarón lesiones glomerula­

res muy características que no han sido observadas en ninguna o-­

tra enfermedad. Lo que fué más claro en 1962, después de estudios 

realizados por Whalen, quien demostr6 la presencia de un material 

fibrilar tipo col!geno sobre la membrana basal glomerular (8 1 11, 

14,17,181. 

Las alteraciones histológicas que se han encontrado hasta -

la fecha se describen a continuaci6n: 

a) Por microscopía de l~z.- engrosamiento focal de membrana 
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basal glomerular. 

b) Por inmunofluorescencia.- moteado focal en la membrana -

basal glomerular y arteriolar, con material proteináceo, princi-­

palmente lgM y tracciones 1 y 3 del complemento. 

el Por microscopía electr6nica.- una membrana basal glomer.!J. 

lar completamente anormal, con engrosamiento focal y rugosidades, 

por el dep6sito sobre ella de fibras de colágena entrecruzadas, 1!. 

dem's de fusi6n 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 aberraci6n en el metabo­

lismo del tejido conectivo. 

La presencia de lgM y Complemento sobre la membrana basal -

glomerular no sugiere que la lesi6n renal en el slndrome uña rÓt.!J. 

la sea primariamente resultado de daño inmunol6gico (16,17,19), 

Los factores responsables de la progresi6n de la enfermedad 

a insuficiencia renal en éste slndrome aún no han sido bien esta­

blecidos. En las familias estudiadas que se describen en la lite­

ratura, se observar6n peri6dos prolongados de proteinuria asinto­

mática hasta por 25 años, antes de manifestarse insuficiencia re­

nal (17). 

La mortalidad secundaria a insuficiencia renal cr6nica ter­

minal varla de 5.5 a 10% según reportes existentes en la literat.!l. 

ra, y ocurre generalmente en la vida adulta, después de la terce­

ra década ('19). 
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ASP&CTOS G & N & T I C O S 

&l gen con el cual se transmite la enfermedad está estrech!, 

mente relacionado con el locus de los grupos sanguíneos ABO, y se 

sitúa en la porci6n terminal del brazo largo del cromosoma 9 (45)¡ 

posee ocnetrancia completa que muestra expresividad variable y -­

gran p~eomorfismo, originando en consecuencia deformidades 6seas 

y articulares, alteraciones ungueales, enfermedad renal de grado 

variable, problemas oftalmológicos y anormalidades cutáneas (27l, 

transmitiéndose con carácter autos6mico dominante. 

La agregaci6n familiar de los aspectos renales sugiere dos 

genes separados, uno para la forma nefropática y otro para la no 

nefropáticj, &llos podr1an ser alélicos puesto que no ha sido de­

tectada heterogenieidad en la uni6n con el locus ABO ( 5 ), 

..... ,, .. ,. 
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D l A G N O S T I C O.-

El diagnóstico se hace clínicamente por la identificación -

al examen físico de las alteraciones principales, como son anorm.i!. 

lidad de las uñas, rodillas deformadas y a la palpación rótulas -

pequeñas y fácilmente luxables, deformación de codos y limltacién 

a la pronosupinación, cuernos iliácos palpables en regiones glú-­

teas, y las demás descritas previamente. 

Tales hallazgos clínicos pueden ser corroborados mediante -

estudios radiológicos; la rótula puede ser bien observada en pro­

yecciones anteroposterior, lateral y tangencial de rodillas, gen~ 

ralmente se osifica y es visualizada a los rayos "X" despuAs de -

los 3 años de edad, a edades menores no se observirá en las pla-­

cas (29). Los cuernos iliácos se visualizan tanto en placas ante• 

roposteriores como tangenciales de pelvis. Las alteraciones de CJ?. 

dos se valoran bien en proyecciones anteroposteriores y laterales 

Y las placas simples de hombros en proyección anteropostP.rior ha­

rán evidentes las lesiones de clavícula, escápula y húmero. 

La nefropat!a se diagnostica inicialmente por la presencia 

de proteínas y hematíes en el examen general de orina, así como -

alteraciones en la química sanguínea, y pruebas de concentración 

y acidificación urinaria, depuración de creatinina y proteinas en 

24 horas, etc •• Siempre deberá realizarse una urografía excretora 

para descartar alguna anomalía estructural de las vías urinarias, 

ya que pueden cursar los pacientes con algún otro problema no rc·­

lacionado al síndrome uña-rótula y ser diferente su manejo y pro­

nnstico. 

1G 
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Finalmente, Ja biopsia renal hará el diagnóstico preciso, -

ya que los hallazgos histoJ6gicos son característicos de la enfeL 

medad, y pueden observarse aún en pacientes con proteinuria insi~ 

nificante, porque las alteraciones existirán desde el nacimiento, 

debido a que es una enfermedad hereditaria. 

Puede hacerse diagn6stico prenatal por medio de ultrasono-­

graf!a, tratando de descartar anomalías esqueléticas en aquellas 

embarazadas con riesgo (45). 
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T R A T A M l E N T O.-

Va encaminado a mejorar la funci6n de las articulaciones a­

fectadas, en codos generalmente se realiza exéresis de la cabeza 

y cuello del radio, se inmoviliza la articulación con un aparato 

de yeso en flexión por 4 semanas y oosteriormente fisioterapca, -

lográndose buena recuperación. 

En las rodillas, en el Hospital Infantil de México, emplea­

mos la Técnica para rótula luxable descrita por el Dr. Bada Gar-­

cla Novales, la cual ha dado Óptimos resultados en manos de diveL 

sos ortopedistas; y consiste en la corrección etiopatoo,nica de -

la rótula luxable. Esta, tiende a disminuir la retracción del ªP.2. 

rato ext~nsor (fundamentalmente del vasto externo), modificanco ~ 

sl la tensión anormal de la articulación. Debido a las luxacionPs 

repetidas, se distiende el sistema capsuloligamentoso interno, en 
tonces debe tratarse con un plegamiento capsular. T1mbián la lux~ 

ción frecuente de la rótula, origina lesiones condrales traurn~ti­

cas o degenerativas a nivel de la carilla articular, lo que. lle9¿ 

a hacer indispensable la patelectomla. (49). 

En resúmen, la técnica de plastia para rótula luxable con-­

siste en : 1g liberación del vasto externo de su inserción rotu-­

liana, asociada a plegamiento del sobretodo rotuliano interno, zg 
plastla del cuadrlceps, y JQ patelectom!a. Completada la plastln 

~nterna, realizada o no patelectomla, se cierra la herida en cos 

planos y se inmoviliza la articulación en semiflexión con un apa­

rato de yeso por 4 semanas, terminado ese lapso se inicia la reh.2, 

bilitación por 4 semanas, dándc una recuperación funclanal. 18 



J u s T l F' I e A e I o N.-

En México, hasta ahora no se ha t"ealizado ningún estudio s2 

bt"e ésta enfermedad, ni ha sldo t"eportado ningún caso; por lo que 

decidimos analiza!" en fot"ma t"etrospectiva y pt"ospectiva todos 101 

casos de pacientes con s!ndrome una-R6tula que se han disgnostic~ 

do en el Hospital Infantil de Héxico, desde 1942 a 1985 1 y presen 

tarlos con el fin de dar a conocer el s!ndt"ome, su incidencia, y 

las implicaciones que pt"esenta desde el punto de vista pedi&trico 

ortopédico y genético, y sobt"e todo llevar un seguimiento de aqu~ 

llos pacientes con enfermedád renal, y dar consejo genético opor-

tuno. 
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M A T E R I A L Y M E T O D O S,-

Con la cooperaci6n de el Archivo clínico 'del Hospital Infa!l 

til de México, pudimos recavar los expedientes clínicos de todos 

los pacientes con e'. diagnóstico de síndrome una-rótula que ha--­

bían sido atendidos en el lapso de 1942 a 1984. Se hizo un análi­

sis de cada caso, y por medio de telegramas se les envió un cita­

torio para que acudieran a la institución a una evaluación clíni­

ca de su padecimiento y as! conocer su evoluci6n. 

El departamento de Rayos "X" nos facilit6 todo el material 

radiológico que había sido obtenido en cada paciente, que nos per, 

mitió conocer las alteraciones principales y car~cter!sticas que 

se presentan en éste síndrome. 

La segunda parte, después de la revisión retrospectiva de -

cada caso incluía una nueva valoraci6n clínica, en la que se valo­

raba la evolución y respuesta al tratamiento médico y quirúrgico 

a que habían sido sometidos; as! como estudio de la función renal 

de inicio sólo con examen general de orina, que de estar alterado 

tendríamos que pasar a p~uebaG más especificas de funcionamiento 

renal, cOt110 depuraci6n de creatinina, proteinuria de 24 horas, 

prueba de concentración y acidificación urinaria, Y de acuerdo a 

éstas, valorar una biopsia renal, la que seria llevada a cabo por 

el departamento de Cirugía, y el proceso de la misma por el dpto. 

de Patología. 
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R E S U L T A O O s.-

Encontramos s6lo 4 casos, un lactante menor, dos preescola­

res, y un adolescente; dos de sexo femenino y dos masculinos, en 

tres de ellos exiat!a antecedente familiar de la enfermedad aun-­

que no había sido disgnosticada previamente a su consulta en la -

instituci6n. 

El motivo de consulta fué en un caso deformidad de ambos -­

pies en equino varo y alteraciones en la marcha, el diagnóstico.!. 

nicial es éste caso fué Luxaci6n congénita de cadera izquierda y 

Pie Bott bilateral; dos pacientes consultarán por limitación en -

la movilidad de ambos codos tanto para la flexoextensi6n como pr2_ 

nosupinación; y dos presentaban también caldas frecuentes. Sólo -

en dos se hizo de primera intención el diagnóstico de ~!ndrome U­

ña-Rótula¡ uno fué enviado con diagnóstico de Prob. artrogriposis 

localizada. 

En todos los casos encontramos lesiones ungueales, que va-­

riarón desde anoniquia, hipotrofia, platoniquia, presencia de es­

tr!as longitudinales dividiendo en dos cada uña, afectando princ.!. 

palmente dedos pulgares e indices, y en ningún caso las uñas de -

los pies. 

Todos ten!an displasia de la rótula en grado variable, en -

un caso había ausencia de una rótula, y en los demás hipoplasia -

bilateral. 

Dos pacientes cursaban con hipoplasia de la cabeza del ra-­

dio, en un caso unilateral, y otro bilateral, lo que les condici2, 

nó luxación de la articulación del codo. 
21 



gn todos se realizarón gao \examenes generales de orina) s~ 

~iados, encontrando sólo en un caso proteinuria tran5itoria que 

remitió espontáneamente. Hasta la Última consulta que acudierón 

ningun paciente presentó datos de enfermedad renal. 

gn tres pacientes y en las madres de dos de ellos encontra­

mos anormalidades de los huesos iliacos, consistentes en la pre-­

sencia de cuernos iliacos, alas evertidas y espinas ili§cas ante­

rosuperiores muy prominentes. 

gn un paciente, y también en una de las madres encontramos 

hipoplasia unilateral de la escápula. 

Un paciente presentaba escleróticas azúles, e hipotrofia ~ 

de músculos deltoides y b!ceps bilateral. 

Ningún paciente presentó retraso mental, ni alguna de las 2 

tras alteraciones -que aunque infrecuentes- se describen como pa.t, 

te del síndrome u~a-r6tula en la literatura. 

A continuación se presentan los casos clínicos identifica-­

dos con diagnóstico de Síndrome U~a-Rótula, en el Hospital Infan­

til de México. 

22 



Caso 1·­
s.c.B.E. 

CA s O S 

Sexo: femenino 
Edad: 1 año 7/12 
Procedencia: El Ala 
mo, Veracrúz. -

c L I N I c o s.-

Fecha 1ra.consulta: 31-I-74. 
Egreso: abril 1976. 
Reg. Clínico: 485821. 
Reg. radiológico: 216256. 

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

Antecedentes Heredofamiliares: madre con S!ndrome Uña-Rótula, pr~ 
sentando displasia ungueal, de codos y rodillas; y und hermana -­
con displasia ungueal. 

Antecedentes Personales No Patolóoicos: procede de medio socioeco 
nomico precario, rural; Producto de la 3ra gestación a término, = 
parto eutócico sin datos de hipoxia, periÓdo neonatal normal. Su 
Desarrollo psicomotor anormal, por retraso en el desarrollo de la 
marcha. Inmunizaciones completas. 

Antecedentes Personales Patol6gicos: pie equino-varo bilateral al 
nacimiento, y retraso en el desarrollo de la marcha. 

Padecimiento actual: desde el nacimiento por malformaciones de ª!!!. 
bos pies, acortamiento del miembro pélvico izquierdo, y desde el 
inicio de la deambulación se observó anormalidad. 

Examen Físico: lactante mayor con buen estado general, sin afec-­
ci6n de pares craneales, con columna normal, cadera izquierda con 
signo del Pistón positivo y acortamiento de aductores; ambos pies 
con equino, v~ro y aducto muy importantes. 

Evoluci6n: el diagnóstico inicial fué de Luxación congénita de C,i!. 
dera izquierda y Pie Bott Bilateral; Se tomó Rx de cadera, en la 
que se corroboro la luxación de la cadera izquierda (Figura 2).El 
tr2tamiento consistió en reducción de la luxación por maniobras -
externas previa tracción, y aplicación ae yeso tipo Calot, y en -
los pies se aplicarón varios aparatos de yeso. 

Un año despu~s la cadera se encontraba bien reducirla, y -
los pies habían quedado hipercorregidos, indicándose Barra de De­
nis Brown y zapatos con arreglos ortopédicos. 

En marzo de 197&, ya se habla corregido el Pie Bott, y to 
talmente la luxación de la cadera iz~ulerda (Figura 3)¡ Y se en-= 
centró limitación de la supinación de antebrazos, e hipoplasia U!!, 
gueal en manos, con lo ~ue se sospechó el dlaanóstico de síndrome 
Uña-Rótula, estudiándose más a fondo, •e toma~ ~x a la madre, es­
tableciéndose claramente el diagnóstico de la ~nfermedad. Se des-

23 



cart6 enfermedad renal, ya que todos los exámenes de orina pract!, 
cados fuer6n normales. 

La madre de la paciente presentaba deformidad de rodillas 
con r6tulas pequeñas y luxadas, displasia de las uñas, y limita-­
ci6n a la movilidad de ambos codos, y cuernos iliácos. 

Figura 2: Radiografía AP de Pelvis, de una paciente 
de 1 año 7/12 de edad (Caso 1) 1 en la que se obser­
va claramente a la cadera izquierda luxada, separa­
da del acetábulo y ascendida, con núcleo epifisia-~ 
ria del fémur poco osificado; hipoplasia marcada de 
el acetábulo, ausencia de la imagen de la espina i­
liáca anteroinferior, y descenso de la anterosupe-­
rior. 
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Figura 3 : RX AP de pelvis de la misma paciente te.a 
so ll, tomada a los 3 años de edad, en la que se observa 
la cadera izquierda bien reducida; los iliácos con las a­
las evertidas, y no es posible ver los cuernos iliácos. 

Figura 4 : RX AP de pelvis de la madre de ésta pa--­
ciente, en la que se observan los cuernos iliácos como imi 
genes de forma triangular de mayor densidad en ambas fosas 
iliácas; alas evertidas del iliaco, y espina iliáca anter.Q. 
superior muy prominente, la anterosuperior ausente. 
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CdSO 2.-
Nombre: v.;.,.u,. 
.3exo: femenino 
~dad: 4 anos 9/12 
Precedencia: M6xico, U.F. 
Servicio: Medicina Física 

y Ortopedia. 

Reg. Clínico: 488316. 
Reg. Radiol6gico: 219447 • 
Fecha 1ra.consulta:29-IV-?4. 
C:greso: 2!:1-l-78. 

~~tivo de consulta: llmitaci6n a la movilidad del codo izquierdo, 
tu6 enviada por el servicio de Medicina Fisica ~on el diagn6stico 
de probable artrogriposis localizada. 

Antecedentes Heredofamiliares: madre de 30 años de edad, de esta­
tura baja, con limitación a la extensi6n y supinaci6n de ambos c2 
dos, malformaciones un~ueales, y r6tulas pcque~as y luxables; pa­
dre y dos hermanos varones sanos. 

Anteceoen~es Personales No Patol6gicos: sin importancia para el -
paoecimiento actUdl, su aesarrol10 psicomotor normal. 

Anttcedentes Personales Patol6gicos: presencia de malformaciones 
ungueales en ambas manos, desde el nacimiento. 

Paaecimiento Actual: iniciado a los 2 anos de edad, caracterizado 
por debilidad de miembros inferiores y caldas frecuentes, as1 co­
mo semif lexión y limitación a la movilidad del codo izquierdo. 

~xamen Físico: preescolar femenino con buen estado general, de t~ 
lla baja, sln anormalidades craneofaciales, como se observa en la 
figura 5; miembro tor~cico izquierdo deformado por contractura en 
flexi6n del codo, con ausencia de pliegues de flexi6n, hipotrofia 
mu&cular de b1ceps y triceps, y limitaci6n a la supinaci6n de 30-
40 , que 5e muestran en la figura 6; el miembro torácico derecho 
normal. ~a unas de las manos deformadas, con platoniquia y atro-­
fia gener~llZdda, simétrica, pr~dominando en dedos pulgares (fig)! 
ra 7); además de deformaci6n de ambas rodillas por aumento de vo­
lun1en, dado por situaci6n anormal de las r6tulas hacia arriba y -
afuera del c6ndilo femoral externo, las cuales son muy pequenas y 
se luxan ~anualmente al empujarlds hacia0afuer~ y flexionar la r2 
dilla, y se reducen a la extensi6n a 180 • A nivel de los glóteo~ 
se palpaban unas tumoraciones de consistencia dura, no dolorosas, 
em~rgiendo de las fosas iliac3s externas, que correspond!an a les 
cuernos iliácos. ~a columna bien alineada, caderas estables, y 
marcha con miembros inferiores bien alinead~s. 

Evoluci6o: hab!a sido valorada inicialmente por el 5ervicio de 
Rehabilitación, de donde fu' enviada a Ortopedia, con el didgn6s­
tico de PROBASL~ ARTROGRlPOSIS LúCALIZAOA, la =ual ~e desc~rt6 u­
na vez analizados los demás halla~yos clínicos, que nos orientd-­
ban a el diagn6~tico de Síndrome Una-R6tula. 

Los estudios radiol6gicos mostrar6n:codos,cabeza y 9uello de 
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ambos radios pequeñas, más acentuada la del lado izquierdo, ade-­
más de hipodescirrollo de la paleta humeral, figura 8. En hombros, 
hipoplasia de la escápula derecha. 8n la pelvis, la presencia de 
los "cuernos i liacos", y demás alteraciones ya descritas, f ig. 9. 

Se realizarán examenes generales de orina en forma seria­
da, que fuerón normales hasta su Última consulta. 

Su tratamiento fué a base de fisioteraala, con la que me­
joró el ángulo de extensión del codo hasta 155 y la flexión se ~­
normalizó. Pa~a la displasia de la~ rótulas se plantPÓ realizar ~ 
na artroplastia de rodillas para rotula luxable, a m.,yor edad, p~ 
ro la paciente dejó de acudir al servicio. 

La madre de ésta paciente era portndora del síndrome Uña 
Rótula, presentando displasia de codos, uñas, rodillas y pelvis, 
los hallazgos radiológicos y clínicos encontrados en ella se pre­
sentan en las figuras 11,12 y 13. Genética valoró los halliEgos de 
la paciente y su madre, confirmando en diagnóstico, e impartió 
consejo qenético, aún cuando no ne encontró nefropatía. 

Figura 5 : fotografía de perfil de nuestra paciente, 
en la que no encontramos ningún razgo de genopatia. 

27 



Figura 6 : Foto del miembro superior izquierdo, 
del caso 2 1 que muestra extensi6n incompleta, y ause!!_ 
cia de pliegues de flexi6n, que motiv6 la consulta. 

Figura 7 : Foto de rodillas y manos de la misma -
paciente, en la que se observan las anomalías ungueales 
predominando en dedos pulgares, y rodillas deformadas, 
por la situación superior y externa de las r6tulas 1 de­
jando el surco intercondÍleo vacío. 
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Fig~ra 8 : RX AP y LATERAL del codo izquierdo, Caso 2. 
En las que se observa disminuci6n del tamaño de la epífisis 
proximal y cuello del radio, e hipodesarrollo de la paleta 
humeral. 

Figura ~ : RX AP de rodillas, Caso 
hipotrofia del c6ndilo femoral externo, 
ción de ambas rótulas, a pesar de tener 
paciente. 

2. En la que vemos 
y falta de osifica-
4a 9/12 de edad la 

29 



Figura 10 : RX AP de Pelvis, Caso 2. En la que -­
puede observarse una zonas de condensación de forma -­
triangular en la parte media de ambos iliácos (señala­
das con flechas>, que corresponden a los "cuernos ili_& 
ces". Obslrvese tambi'n la ausencia de espinas illátas 
anteroinferiores, y el descenso de las anterosuperio­
res. Las caderas son normales. 
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Figura 12: RX de el -
hombro izquierdo de la ma-­
dre de ésta paciente (Caso 
2), en la que se observa hi 
poplasia de la escápula. -

Pigura 11: RX Obli 
cua de Pelvis, de la mil!_ 
ma paciente, en la que -
puede observarse clara-­
mente una formaci6n pir,2_ 
midal proyectada hacia -
la fosa iliac~ externa -

• en el iliáco izquierdo, 
que corresponde a un -­
"cuerno iliáco" 1 en una 
niña de 4 años 9/12 de e 
dad. (Se señala con una­
flecha). 
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figura 13: Foto Clínica de manos y rodillas de la 
madre de Gaby (Caso 2). En la que observamos platoniquia 
de todas las uñas a partir del 2do. dedo, y en pulgares 
hipoplasia ungueal y el pulpejo del dedo retraído sobre 
la punta de la uña. Las rodillas aumentadas de volumen, 
por la localizaci6n superior y externa de las r6tulas. 
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Caso 3.-

Figura 14: RX AP de Rodillas, de lapa­
ciente presentada anteriormente (Madre del -
caso 2). En la que se observa hipoplasia mar 
cada del cóndilo femoral externo, y las rótÜ 
las fuera de su sitio habitual además de ser 
hipoplásicas. 

Nombre: M.R.J.C. 
Sexo: masculino 
Edad: 4 años 
Procedencia: Nuevo Laredo, 

Edo. de México. 

Reg. Clínico: 522632. 
Reg. Radiológico: 248068. 
Pecha 1ra.Consulta 10-XII-76. 
Servicio:.ortopedia. 

Motivo de Consulta: caídas frecuentes. 

AHP, APNoP y APP no se consignarón en sü historia clínica. 

Padecimiento Actual: de 3 años de evolución, caracterizado por -­
caldas frecuentes, desde el inicio de la deambulación. 

Examen P!sico: preescolar masculino con talla y perímetro cefáli­
co normales para su edad, con de~ormación de ambas rodillas, la -
rótula izquierda pequeña y luxable, y la derecha ausente. Las u-­
ñas de las manos con hipoplasia severa simétrica, predominando la 
lesión en dedos pulgares e índices, como se muestra en la figura 
14. La columna y caderas normales, y pies planos. 

Evolución: con los datos anteriores se sospechó en diagnóstico de 
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Slndrome U~a-Rótula 1 por lo que se tomarán radiografías para iden 
tificar las lesiones clásicas de la enfermedad, encontrándo hipo~ 
plasia de rótula izquierda y aplasia de la derecha y presencia de 
cuernos iliácos, la columna vertebral y una urograf!a excretora -
normales. Fué valorado por Genética, estando de acuerdo en el Dx. 

Se descartó afección renal. 
Se corrigierón sus pies planos con plantillas, y se planteó 

realizar una plastia de rótula luxable cuando el paciente hubiera 
terminado su crecimiento, pero dejó de acudir al servicio. 

Figura 15: Foto de manos y rodillas, del Caso 31 
En la que vemos hipoplasia marcada de las uñas de los -­
pulgares e Índices de ambas manos; así como rótula perma 
nentemente luxada, con situación externa y superior, so~ 
bre el cóndilo femoral externo izquierdo. Nótese el sur­
co intercondÍleo libre (señalado con una flecha), por la 
situación que guardan la ·rótula izquierda y por ausencia 
de la derecha. 
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Figura 16: RX LATERAL de rodillas, Caso 3. 
En las que observamos ausencia de r6tula derecha, e h.!. 
poplasia de la r6tula izquierda. 

Caso 4.-
r .L.J .s. 
Sexo 1 masculino 
Edad : 15 ailos 
Procedencia: Las Vi9as, 

Veracruz. 

Reg.Clinico: 511167 
Reg.Radiológico: 239230 
Fecha 1ra.Consulta 14-II-76. 
Servicio: Ortopedia. 

Motl·VO de consulta: deformidad de ·ambos· codos, con limitación a -
la extensi6n del codo izquierdo. 

Antecedentes Heredofamiliares: padre y madre de 42 ailos, 3 herma­
nos, sanos, no se especific6 si tenían el síndrome. 

Antecedentes Personales No Patológicos: proviene de medio rural, 
con regulares hAbitos de higiene y alimentación, periódo neonatal 
normal 1 desarrollo psicomoto.r adecuado. 

AKtecedentes Personales Patológicos: presentaba deformidad de las 
u as desde el nacimiento. 

Padecimiento Actual: de 8 años de evolución, caracterizado por ª!:!. 
mento progresivo de volumen de ambos codos, de predominio izquier 
do1 adelgazamiento progresivo de ambos miembros superiores, con-:' 
tractura en flexión del codo izquierdo, y limitación a la pronosu 
pinación bilateral. -
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Figura 17: HX AP y LAT~RAL 
del codo izquierdo. Caso 4. ~n 
las que puede observarse·1uxa-­
c16n posterior de la cabeza del 
radio (flecha), la cual es hipg 
plásica, n6tese también hipopl-ª. 
sia del c6ndilo externo del h6-
mero. 

Figura 18: RX LAT8RAL de 
codo izquierdo, del mismo pa-­
ciente, postoperatoria, en la 
que se observa ya extirpada la 
cabeza y parte del cuello de -
el radio. 
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Examen F[slco: adoleccenl~ masculino con buen estad9 oeneral, con 
hipotrof ia de ,tmbos mi~m~ros ~uperi0~0~, y codos aumentados de v~ 
llJmen, el izqu~Prdo c~n ccntractura ~n f l·-xi6n y limitaci6n a la 
extensión, ~¡ c~rnchc con llmitaci6n a Ja flexión¡ y ambos con l! 
mi t:Jción a la ?r"Onosu;:: ~nuc ~én, pero d~ pre~:ominic izquierdo. Ano­
niauia de ambos pulg~r~s, y l3n ri0m~~ uhas con estrías longitudi­
nal~s en su eje mayor. Escl~rótic~~ ,J~:Glas. ~n cadera habla unas 
prominenc!as 6seas en Ja =~ra externa de los ili~cos, y las rodi­
llas con rótulas pecue~as ~:ero no luxaaQ~. 

Evolución: el ínicamr~ntc• or·,·sentaba luxación del codo izquierdo, -
el ~ue fué valorado en KX AP y LAT, las que mostrarán hipoplasia 
~e la cabeza y cuello del radio tzc:uierdo, además de estar luxado 
posteriormente, Fig.!7. Las nx ce rodillas mostrarán unas rótu-­
las muy pequeñas y situaaGs sobre los cóndilos femorales externos, 
los cuales eran hipopl~sicos. En las RX je ~~lvis, observamos las 
alas de los iliacos ev~rtiCas, nres~nc~a de cuernos iliacos, arle­
más df? gran prominenciu cie la espina i~iáca antecosu¡::ierior. 

Con todos estos 11illla;:cos lleoamos al diagnóstico <ie Síndro­
me Uña-Rótula, con displasia a nivel d~ uñas, codos, rodillas y -
pelvis. 

Se estuc~Ó la func1~n renal, sienao normal, no se encontra-­
r6n malfccmaciones urinarias, Curs6 con ~roteinuria asintom~tica 
~n 2 ocasion~s, 9ero la cual desa~ar~ció espontáneam~nte, sus Úl­
timos controles fuerón nor~ales. 

Fué va!or~do oor el üptc. d• Genética, est~nJo de acuerdo en 
el dlagnósticc, y fué impartido consej~ gen4tico. También fué so­
metido a un exfimen oftalmológico, no encontrando ninguna altera-­
ción vlsual. 

El trat.~iento consisti6 en la resección de la cabeza y par­
te del c~ello ce! racio l~=uierdo, y colocación de aparato de ye­
so para mejorar la funclén ae la articula~iñn d~l codo izquierdo, 
teniendo una buena evolucién postoper;,toria. Ln la Última figura, 
no. 18 1 vemos e! co~o izcu~erco ya con la cabe3a del radio extir­
pada. 

Su evoluci6n clínica ~osc~ricr fu6 muv adecuada, teniendo me 
jor función ::el ::ocio opt•r:iCo, ~asta éste aiío en que volvimos a -= 
ve~lo, auncue ~o fü~ ~osible ~~m~r ~studios radiolégicos de con-­
trol, y desde el punto de vista r~nal escdba asintomático. 
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