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RESUMEN:

El Sindrome de Klippel Feil (S. K-F) es un padecimicnto de herencia autosomica
dominante con penetrancia reducida y expresibilidad variable. Es una enfermedad con
miultiples malformaciones congénitas, en donde la triada inicial es de cuello corto,
disminucidn en la movilidad del cuello e implantacion baja del cabello posterior; asociada a
otras malformaciones congénitas, entre ellas a cardiopatia.

En una revision de 22 afios en el Instituto Nacional de Pediatria se encontraron 47
casos con S. K-F de los cuales 9 cursaron con cardiopatia, diagnosticada por
ecocardiograma. La cardiopatia mas frecuente fue la comunicacién interauricular (C1A) y

la estenosis pulmonar (EP). Ninguno ha fallecido.

PALABRAS CLAVE:

Klippel —Feil sindrome |, fusion de vértebras cervicales, cardiopatia congénita.
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ANOMALIAS CARDIOPULMONARES EN EL
SIiNDROME DE KLIPPEL FEIL

INTRODUCCION

Definiciéon. En 1912 Klippel y Feil descubrieron el caso de un paciente con
malformaciones que constituian una triada: cuello corto, implantacion baja de cabello
posterior y restriccion del movimiento de cuello, debido a la fusion de dos o mas vértebras

cervicales (1,2).

Frecuencia. Hasta 1968 se habian publicado 505 casos de S. K-F en la literatura
médica mundial, de los cuales 21 pacientes(4.2%) presentaron cardiopatia, sin embargo en
algunos pacientes no se buscé en forma intencional la asociacion. Los informes
posteriores han descrito esta asociacion en porcentajes variables desde el 4 hasta el 14%

incluyendo adultos. El género femenino es 1.5 veces mas frecuente. (3,5).

Etiologia. La etiopatogenia del padecimiento se debe a alteracion genética. Se define
una herencia heterogénea con deleciones descritas: 5q 11.2 y 8q 22.2. La hipétesis de la
secuencia, considera un disturbio inicial del tubo neural primitivo, justificando la frecuente
asociacion de sintomas neurologicos (5). También se ha descrito una teoria vascular. Es
un padecimiento de herencia autosdomica dominante con penetrancia reducida y
expresividad variable, algunos casos son dominantes ligados al X. Ei estudio de algunas
familias sugiere una transmision autosomica recesiva y un gran nimero de casos son
esporadicos (6). La afeccion se debe a una alteracion en la migracion de! tejido
mesodérmico, en ¢l momento de la formacion de los discos cervicales y del desarrollo de
otros drganos y sistemas en ¢l mismo tiempo embriogénico, alrededor de la cuarta semana

de gestacion (4,7).
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Clasificaciéon. En Ila fusion tipo 1 se presenta una soldadura total de las vértebras
cervicales hasta las superiores dorsales. En el tipo 1l se localiza a una o dos vértebras,
generalmente acompaiiadas de fusion occipito-atlantoidea y de hemivertebras, el tipo 111 se
asocia la fusidn cervical a un similar trastorno a nivel dorsal o lumbar y la tipo 1V cursa con

fusion cervical , toracica superior , dorsal inferior o lumbar (5).

Diagnoéstico y asociaciéon. A la triada inicial se asociaron otras anomalias congénitas
musculoesqueléticas y sistémicas.

Dentro dc las alteraciones musculoesqueléticas encontramos transtornos
degenerativos y protrusion de los discos vertebrales, artrodesis posterior, osteofitos,
siringomelia, estrechez de la union craneo-vertebral, escoliosis o xifosis, torticolis por
contractura muscular, pterigium coli, deformidad de Sprengel ( incapacidad de la escapula
para descender) traquea corta, sindactilia, digitos supernumerarios, hipoplasia unilateral del
musculo pectoral mayor, espasticidad, dolor e hiperreflexia, debilidad, parestesias y
cefalea, puede existir subluxacion, degeneracion vertebral o disminucion del pacio
intervertebral, que ocurre en forma espontanea.

Sec han asociado un gran numero de alteraciones sistémicas en este sindrome
como son las alteraciones urinarias ( agenesia renal, rifion en herradura ). Las genitales
como criptorquidia, ausencia de vagina y ovarios. Las afecciones pulmonares como
estenosis de una rama de la arteria pulmonar y quiste broncongénico. Las gastrointestinales
son: duplicacion intestinal, megacolon congénito y quiste neuroentérico. Las alteraciones
neurologicas: secundarias a la lesion por inestabilidad occipito-cervical o atlanto-
axial,hemiparesia,tetraparesia, ptosis, paralisis del séptimo par, la compresion medular
puedec causar dolor , debilidad, espasticidad, hiperreflexia de las extremidades superiores e
inferiores , dolor en cuello, cefalea occipital. Puede asociarse a malformaciones del sistema
nervioso central como son el encefalocele,meningocele hidrocefalia,malformacién de
Arnold-Chiari,microcefalia y siringomelia. Existen alteraciones neurosensoriales: sordera
(30%) . Oculares como la presencia de de coloboma microftalmia y ptosis palpebral.
Cardiovasculares: la malformacion mas frecuente es la comunicaciéon interventricular
(C1V), sin embargo se han publicado numerosas asociaciones con diversas cardiopatias (5)

Se han observado asociaciones con el sindrome de Turner,con la enfermedad de
Von Recklinghausen o con ambas (8).
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De los 21 casos de S.K-F asociados a cardiopatia (hasta 1968). 5 cursaron con
CIV , uno con Cl1V y dextrocardia, uno con CIV asociada a comunicacion interatrial (CIA)
y pulmonar bicaspide, otro con CIV y arco adrtico a la derecha, 3 con dextrocardia, 2 con
estenosis pulmonar (EP), 2 con tronco coman (TC), uno con ventricuto anico (VU) , uno
con estenosis aortica (EA), otro con defecto de la tabicaciéon atrioventricular (D-AV), uno
con isomerismo izquierdo, uno con doble camara de salida de ventriculo derecho (DCSVD)
con EP y otro con concxion anomala de venas pulmonares (CAVP) asociado a arco adrtico
derecho (4). En otro articulo se describen 7 casos de los cuales, 3 tuvieron persistencia del
conducto arterioso (PCA), 2 con CIV, uno con arco aértico a la derecha y uno mas con
situs inversus. (1). En 1979 se publicé la asociacion con prolapso de la valvula mitral
(7.9,10). En los ultimos tiempos se han descrito asociaciones de este sindrome con
cardiopatias mas complejas como son la CAVP, situs inversus, agenesia pulmonar con

sindrome de Long-Ganon-Levin (11,12).
Algunos pacientes cursan asintomaticos los primeros aiios de vida.

El diagnostico de S. K-F se basa en las manifestaciones clinicas descritas, la
radiografia simple AP y lateral cn la flexion y extension de la columna cervical. Otros
estudios de gabinete son la tomografia axial computada y la resonancia magnética, las
cuales son de gran utilidad en el diagnéstico, sobre todo cuando se consideran algunas
asociaciones con patologias pulmonares, neuroldgicas, anomalias musculo-esqueléticas,

sistémicas o ambas (13).

El diagnéstico de la cardiopatia se debera realizar primero por el conocimiento de
la asociacion de este sindrome con cardiopatia congénita, la sospecha clinica y ¢l apoyo del

ecocardiograma.

El diagnoéstico diferencial se establece principalmente con las siguientes

alteraciones oseas: condrodisplasias ,sindrome de Albright, displasia espondiloepifisiarias,
metafisiarias, toracicas y sindrome de Wildervanck;, con algunas cromosomopatias como:
sindrome de Down, Turner , Trisomia 4p , Delecion 9p; con las siguientes embriopatias:
hidantoinica , sindrome feto-alcohélico, mucopolisacaridosis y otros sindromes: CHARGE,

Meckel, Gruber y Noonan (5).




Complicaci Las compli iones del S.K-F son alteraciones degnerativas,protusion
de los discos vertebrales,osteofitos,siringomelia y estrechez en el nivel de la unién craneo-
vertebral. Las deformidades cervicales descritas tienden a agravarse con el tiempo. Por su
parte las toracicas crean ante todo trastornos psicologicos (8). Los pacientes con
hipermovilidad del segmento cervical superior tienen alto riesgo de presentar secuelas
neurologicas y la alteracion al movimiento del segmento cervical bajo,predispone a una
enfermedad degenerativa. Se deben evitar actividades deportivas para evitar lesiones en el

cuello(1,14).

Prondstico. Es variable en cuanto a las funciones del nifio y va a depender de los
problemas neuroldégicos que se manifiestan en la edad aduilta y/o en la severidad de
presentacion de las malformaciones congénitas principalmente cardiovasculares y
neurologicas. El pronéstico de la cardiopatia dependera del tipo de cardiopatia y el tiempo
de evoluciéon que influira en la presentacion de complicaciones.

Tratamiento. La educacion familiar es vital para monitorizar , mantener la funciéon y
prevenir el déficit neurolégico por fusion, accidentes o trauma.
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MATERIAL Y METODO

En un estudio retrospectivo lineal, descriptivo y observacional, se revisaron 47
expedientes de nifios con ¢l diagnostico de S. K-F, de los cuales 9 cursaron con asociacion
de anomalias cardiopulmonares. Se analiz6 el género, la edad, tipo de herencia,
caracteristicas clinicas y cardiopulmonares, estudios de gabinete realizados y evolucion. Se
excluyeron a todos los casos que no completaron los criterios diagnosticos (fusion de
vértebras cervicales, disminucién de la movilidad del cuello, cuello corto y/o implantacion

baja del cabello posterior).
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RESULTADOS

En un revisidon de 22 afios en el Instituto Nacional de Pediatria de enero de 1979 a
septiembre del 2000, se encontraron 47 casos, 25 del género femenino y 22 masculinos, las
edades oscilaron entre 1 mes y 14 aiios, con un promedio de 7 afios al momento del
diagnodstico y media de 4 aifios 8 meses de edad. En todos los casos el tipo de presentacion

fue esporadica.

Las caracteristicas clinicas mas frecuentes fueron: fusion de vértebras cervicales en
el 82.9%, cuello corto con 70.2%, hemivértebras cervicodorsales en 59.5% , escoliosis
cervicodorsal en 57.4%. Otras manifestaciones fueron disminucién en el movimiento del
cuello , talla baja, anomalia de Sprengel, asimetria cuello-térax, asimetria facial y retraso
psicomotor (fig.1). Fucron frecuentes las malformaciones renales en 10 casos y las
cardiacas en 9 casos (19%). Hubo varias anomalias que se presentaron en un solo caso
(otras alteraciones) como: hipoplasia uterina, hipospadias, criptorquidea, hernia inguinal,
quiste gastroentérico, quiste pilonidal, compresiéon del plexo braquial, costillas
supernumerarias, pectus carinatum, paladar hendido, paralisis de Erb, sindactilia,
clinodactilia y neurofibromatosis. Un caso tuvo paladar hendido, asociacidon que no
encontramos previamente publicada (cuadro 1).

De los 47 pacientes, continttan vivos 34 los cuales continuan acudiendo a control a
este Instituto, de los I3 restantes, 2 fueron dados de alta por mayoria de edad y 11 dejaron
de acudir. Su tratamiento fue a base de rehabilitacion con educacién a la familia y al
paciente (algunos casos con artrodesis cervical, traccion cefalica y collarin).

Los estudios de apoyo utilizados para el diagnostico de S. K-F fueron: radiografias
de columna cervico-dorso-lumbar, anteroposterior y lateral, otros con tomografia axial
computada lineal y uno con resonancia magnética (fig.2).

Los principales diagnosticos a diferenciar fueron con la enfermedad fascio-auriculo-
vertebra! (EFAV), Jarcho Levine (Displasia espondilocostal, polidactilia y anomalias
rectales), Sindrome de Noonan, de Turner y displasia costovertiebrales.

De los 47 casos, fueron valorados por el servicio de cardiologia 20, de los cuales 11
correspondieron a corazon sano y 9 con malformaciones cardiopulmonares (19%6): 3 con
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EP, 3 con ClA-ostium secund (dos asociadas a HAP), uno con dextrocardia, uno con
PCA, uno con HAP primaria, todos diagnosticados por ecocardiografia (Cuadro 2), 27
casos no fueron valorados por cardiologia. De las 9 cardiopatias 7 continuan acudiendo a
control médico a este Instituto y sin tratamiento farmacologico; Ia PCA recibid tratamiento
quirirgico y actualmente se encuentra asintomatico, uno de los pacientes con EP abandoné

su control.
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DISCUSION

La incidencia que hay en la literatura de cardiopatias en ¢l S. K-F es de 4 a 14%. En
el estudio que realizamos la  proporcion fue de 19%, la cual es un poco mayor.
Consideramos que podria ser mayor, siempre y cuando los médicos generales, pediatras y
cardidlogos estuvieran mas sensibilizados a valorar el area cardiologica de estos pacientes,
esto se manifiesta claramente en nuestra casuistica al no haberse valorado por el servicio de
cardiologia a mas del 50%% de los 47 pacientes; por lo que sugerimos que a todo paciente
con 8. K-F se le realice una valoracion cardiologica. De las 9 cardiopatias que
presentamos, todas han sido en forma previa publicadas en la asociacion con este sindrome,
{lama la atencién que no tuvimos ninguna CI1V, la cual se reporta como frecuente.

Por lo general las cardiopatias que se asociaron en el S. K-F son benignas, esto
quicre decir que pueden sobrellevar una cardiopatia por varios afios en aceptables
condiciones fisicas. Las cardiopatias congénitas en nuestro estudio, correspondicron a la
3era. malformacién de este sindrome, solo detras de las musculoesqueléticas y renales.

La triada caracteristica de inmovilidad de cuello, cuello corto e implantacion baja
del cabello secundaria a fusidon de vértebras cervicales se presentd en nuestros pacientes en
un alto porcentaje a excepcion de la implantacion baja del cabello posterior, que solo se
presentd en 7 de los 47 casos.
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UADRO 1

Manifestaciones clinicas y asociaciones

CRNOUBAWN =

Fusion de vértebras cervicales
Cuello corto

Hemivértebras cervico-dorsales
Escoliosis cervico-dorsal
Inmovilidad de cuello

Falla baja

Anomalia de Sprengel
Asimetria cuelio-térax
Malformaciones renales

a) Hipoplasia renal y ectopia (3)
b) Diverticulo vesical (2)

c) Pielectasia bilateral (1)

d) Reflujo vesico ureteral (1)
€) Quiste renat (1)

f) Agenesia renal izquierda (1)
£) Vejiga neurogénica (1)

10. Cardiopatia

11

12

13
14
15

. Retraso psicomotor

. Asimetria facial

Implantacién baja del cabello posterior
. Trastorno del lenguaje

. Espina bifida

16. Escoliosis toraco-lumbar
17. Agenesia o hipoplasia radial

18
19

20.
21.
22.
23.
29.
25.
26.
27.
28.
29.
30.

. Torticolis
Malformaciones pulmonares

a) Hipoplasia pulmonar (2)

b) Quiste broncogénico (1)
Xifosis

Enfermedad por reflujo
Asimetria de miembros pélvicos
Implantacion baja de pabellones auriculares
Subluxaciones atlanto-axial
Hipoacusia

Pectus excavactum

Plagiocefalia

Braquicefalia

Sindrome hipotdnico
Subluxacion atlanto-axial

No Casos. %
39 82.9
33 70.2
28 59.5
27 57.4
20 42.5
20 42.5
15 . 31.9
13 27.6
10 21.1
9 19
8 17
8 17
7 14.8
6 12.7
s 10.6
4 8.5
4 © 8.5
4 8.5
3 6.3
3 6.3
3 6.3
3 6.3
3 6.3
3 6.3
2 4.2
2 4.2
2 4.2
2 4.2
2 4.2
2 4.2
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31.
32.
33.
34.
35,
36.
37.

Obesidad
Micrognatia

Luxacion congénita de cadera
Pie Bott

Neuropatia

Disminucion de la agudeza visual
Otras alteraciones

4.2
4.2
4.2
4.2
4.2
4.2
29.7
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CUADRO 2

ALTERACIONES CARDIOPULMONARES EN EL SINDROME

DE KLIPPEL FEIL

CARDIOPATIA NUM DE CASOS
EP 3
CIA 3

DEXTROCARDIA 1

PCA 1
HAP 1

TOTAL 9

EP: ESTENOSIS PULMONAR
CIA: COMUNICACION INTERAURICULAR
PCA: PERSISTENCIA DEL CONDUCTO ARTERIOSO

HAP: HIPERTENSION ARTERIAL PULMONAR

PORCENTAJE

33.3
333

11.1

11.1

11.1

100
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Fig. 1 Fotografia de cabeza y cuello posterior, donde se observa el cuello e implantacion
baja del cabello en una nifia de 6 afios de edad.
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Fig. 2 Deformidad de Sprengel Insufici ia de la apula derecha para descender con
escoliosis cervical.
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