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RESUMEN ESTRUCTURADO

Se denomina Sindrome Klippel Feil (SKF) a la fusién congénita de
cualquiera de las vértebras cervicales. Este sindrome afecta a ambos sexos,
sin preferencia de raza o distribucion geografica. Se desconoce la incidencia
exacta en la poblacién, debido a que no existen protocolos de atencion clinica o
estudios de tamizaje en la misma, sin embargo la literatura se refiere a un
calculo aproximado de 1 caso de SKF en 40,000 a 42,000 nacidos vivos. En el
resumen de la literatura se encuentra una variabilidad biolégica con una
presentacion mayor en mujeres, o que da una relacion mujer — hombre de
3:2""- No se tiene a la fecha un consenso de las posibles causas etiolégicas
del SKF, ni se han encontrando factores tendientes a presentar la
enfermedad, pero se ha planteado que es resultante de una alteracién en la
morfogénesis.

Las manifestaciones clinicas han definido una triada llamada “clasica”
gue comprende la presencia en el paciente de:

+ Cuello corto,
+ Limitacion de los movimientos de cuello,
+ Implantacién baja de cabello.
No obstante esta triada no es aplicable a todos los casos, debido a que
se describen afecciones en otros 6rganos y sistemas, como son:
e Afeccion auditiva
e Sistema genitourinario
¢ Musculoesquelético
e Cardiovascular
e Neuroldgico

Existen diferentes tipos de clasificaciones para describir a los pacientes
con SKF, una de ellas es la creada por Feil en 1919 que se encuentra aun
vigente y es la mas utilizada en la préactica clinica actual.

El diagndstico, que es el tema principal de este trabajo, se realiza al
encontrar una sinostosis o fusion en alguna de las vértebras cervicales,
mediante la realizacion de estudios de imagen, tales como radiografia simple
de vértebras cervicales, tomografia lineal, tomografia axial computada o

resonancia magnética. Siendo necesario para lograr una clasificacion integral,



imagenes de la columna completa. Ante la sospecha clinica del diagnéstico es
necesario, ademas de verificar la sinostosis cervical y realizar estudios de
extension para identificar las alteraciones en otros 6rganos y sistemas.

El tratamiento depende de la afeccidon que presente el paciente. En el
caso de la presencia de una articulacion inestable o de una afeccién en el
canal medular es necesario practicar una artrodesis.

Las medidas de prevencion y rehabilitacion otorgadas a los pacientes
dependeran de la ubicacion de la sinostosis y el tipo de SKF.

OBJETIVOS

Revisar los métodos diagndsticos descritos en la literatura para
pacientes con Sindrome de Klippel Feil.
ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Se realiz6 por medio de la Internet, en los buscadores ARTEMISA,
MDCONSULT, COCHRANE, MEDLINE, OVID, con las siguientes palabras
claves: Diagnéstico de Klippel Feil, sinostosis cervical, secuencia Klippel Feil,
Sindrome de Klippel Feil, anomalia de Klippel Feil, Brevicolis.

La busqueda se realizé desde 1967 a 2005, excluyendo los articulos que
no fueran en inglés o espafiol, o los que no se lograran obtener por texto
completo o bien que no se encontraran en México.

METODOLOGIA DE LA REVISION

Debido al tipo de disefio de los estudios de la literatura disponible y
examinada, sobre los métodos diagndsticos en pacientes con SKF, se realiza
una revision, cuyos criterios y variables son definidos por los autores y elegidos
por conveniencia de esta investigacion. Los parametros a seguir son: Autores,
afio de publicacion, pais, investigador(es), caracteristicas de los pacientes,
clasificacion, meétodos diagnosticos sugeridos, intervenciones, tratamiento y
grado de evidencia.

RESULTADOS

Los estudios descritos se encuentran comprendidos en un periodo de
publicaciéon que van de 1967 a 2005. Las referencias provienen de diferentes
paises Yy el disefio de estudio que predomina son las series de casos y los
casos clinicos.

La poblacion es heterogénea, hombres, mujeres, nifios y adultos. Se

encontré un solo articulo de serie de casos y nueve casos clinicos que se



refieren a nifios exclusivamente.
Los métodos diagndsticos sugeridos por la literatura son representados
en orden de realizacion en el flujograma siguiente: (Fig 1)

RADIOGRAFIA COLUMNA CERVICAL,
TORACICA'Y LUMBAR AP Y LAT.

TOMOGRAFIA AXIAL, COLUMNA
VERTEBRAL Y CRANEO

[ RESONANCIA MAGNETICA, }

[ ELECTROMIOGRAFIA

[ ELECTROCARDIOGRAMA

[ ULTRASONIDO RENAL ]

[ AUDIOMETRIA ]

Fig. 1 FAlujograma de abordaje para pacientes con Sindrome de Klippel Feil. I. Muestra los primeros métodos

diagnésticos para el abordaje en orden de realizacién y Il. Los Estudios secundarios o complementarios




PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

La falta de métodos de tamizaje en la poblacién impide conocer la
verdadera prevalencia y distribucion de la enfermedad, sin embargo se refiere
en la literatura un calculo aproximado de 1 caso de SKF en 40,000 a 42,000
nacidos vivos™%3. En distintos estudios de investigacién se han encontrado
limitantes metodoldgicas y se ha propuesto la realizacion de diversos
protocolos para dar respuesta a las interrogantes referentes a los métodos
diagnésticos del SKF.

AUn no existe un consenso en cuanto a los métodos diagnosticos para
clasificar, medir el riesgo de secuelas y definir el tratamiento para estos

pacientes, segun su clasificacion.



RESENA HISTORICA

Los médicos franceses Maurice Klippel y André Feil, describieron por
primera vez en 1919, el Sindrome de Klippel Feil (SKF), reportando un
paciente de 46 afos con “pleuresia, congestion pulmonar y nefritis” que
presentaba cuello corto, implantaciéon baja de cabello, movimiento de cuello
Iimitado.‘E”o” Marcador no definido.,jError! Marcador no definido.

La variedad de presentacion clinica en los pacientes con SKF dificulta
determinar la etiologia del sindrome. Al ser un defecto esquelético congénito
se considera que la embriologia de la columna se encuentra alterada.

Se han estudiado causas genéticas que determinen el sindrome lo que
se ha facilitado por el descubrimiento del mapa genético, asi como su patrén de
transmision entre familias. Los modelos de expresiéon que se han identificado
son autosémico dominante, autosdmico recesivo, ligado a sexo y poligénico.
Los marcadores son definidos por secuencias de DNA incluyendo polimorfismo
de nucledtidos y repeticiones de microsatélites,Emor Marcador no definido. go pap
identificado las diferencias y similitudes de la apariencia postnatal, morfologia,

segun el patrén de herencia de las fusiones vertebrales.

MANIFESTACIONES CLINICAS

En 1919, se describe la triada clasica de SKF: cuello corto, implantacion
baja de cabello, y movimientos de cuello limitados, sin embargo, se han hecho
descripciones de asociaciones a otros érganos en décadas posteriores, por lo
que el espectro completo de la enfermedad no ha sido del todo definido.=""
Marcador no definido.. go W3 encontrado que en menos de la mitad de los pacientes
diagnosticados con defectos congénitos en la columna cervical existe la
presencia de los tres signos. FE"o" Marcador no definido.

Aunque los pacientes presentan sinostosis cervicales, es comun que
este sindrome no se diagnostique en los primeros afios de vida, y que se
produzca como un hallazgo incidental. Los pacientes presentan como primera
manifestacion dolor, sintomas neurolégicos, disminucion en los movimientos de
flexion, rotacion y extension del cuello. Los pacientes con sinostosis
atlantoaxial se ven incidentalmente en radiografias, y son pacientes que
previamente se catalogaban como sanos. Sin embargo, cuando las sinostosis

son multiples, se diagnostican a edades muy tempranas puesto que producen



deformidades estéticas muy importantes. > En cuanto a la asociacién con otras
alteraciones, el SKF se ha descrito en diferentes ocasiones como una
constelacion de anormalidades asociadas debido a los distintos defectos
encontrados en sistema musculoesquelético, vascular, cardiaco, auditivo y
genitourinario, principalmente. En series de pacientes se han encontrado las
asociaciones mas comunes y su frecuencia, como son: escoliosis congénita
(mayor al 50%), anormalidades en costillas, excluyendo costillas cervicales
(33%), anormalidades genitourinarias (25 a 35%), deformidad Sprengel (20 a
30%), sincinesia(15 a 20%), costillas cervicales (12 a 15%), anormalidades
cardiovasculares (4 a 29%). iErort Marcador no definido.

En un andlisis cualitativo de reportes de casos y estudios
observacionales, revisados para este estudio, encontramos que las
asociaciones musculoesqueléticas descritas, ademas de la sinostosis
cervicales, fueron escoliosis, espina bifida oculta, espondilitis cervical,
presencia de costillas cervicales, el musculo trapecio hipoplasico y deformidad
Sprengel. 1Erort Marcador no definido. Fry o anto a las alteraciones genitourinarias
encontramos a la agenesia renal, malrotacién renal, riidbn en herradura y

eCtOpia renal iError! Marcador no definido.

Dentro de las alteraciones neurologicas
predomina la sincinesia 0 movimientos en espejo, descritas desde 1932 por
Barman, mediante electromiografia’ Entre otras asociaciones neuroldgicas

encontramos la malformacién de Chiari | y la presencia de quiste dermoide en

ii, fiiiv

fosa posterior asociado o no a hidrocefalia no comunicante. Las
anormalidades cardiovasculares también se han descrito, aunque no existe
evidencia de una cardiopatia frecuente ni asociada con un tipo especial de
SKF, entre estas encontramos a las alteraciones septales (comunicacion
interauricular e interventricular), persistencia del conducto arterioso,
dextrocardia, drenaje andmalo de venas pulmonares, coartacion aortica y
alteracion valvular aortica o pulmonar. Las alteraciones auditivas se han
descrito ampliamente, presentandose pérdida de la audicibn conductiva,
sensorial y mixta, predominando la sordera sensorial, sin embargo aun no se

conoce la prevalencia de esta enfermedad en SKF. iE"or Marcador no definido..iError!

Marcador no definido.

SISTEMA DE CLASIFICACION



En la revision de la literatura encontramos distintas formas de clasificar
al SKF, sin embargo aun no se logra el consenso en la utilizacion generalizada
de alguna de ellas. La clasificacién de Feil de 1919 es la mas utilizada. ™"
Marcador no definido.,

La clasificacion divide en 3 tipos a los pacientes, segun el

patréon de fusion de las vértebras, considerando:

CLASIFICACION: “FEIL”

= Tipo I: Fusibn masiva de las vértebras cervicales y las vértebras

torécicas superiores formando bloques éseos.

= Tipo Il: Fusion de s6lo uno o dos interespacios de vértebras cervicales,
incluyendo a hemivértebras y a las fusiones occipitoatlantoideas.

= Tipo lll: Fusion de vértebras cervicales asociados con la fusion de

vértebras toracicas inferiores o lumbares.

Se ha identificado en la literatura que las mujeres estan afectadas con
mayor frecuencia por los tipos mas severos (Tipos 1y 3), pero la incidencia es
igual con respecto al sexo en el tipo.?

Posterior a la clasificacion de Feil encontramos distintos intentos para
clasificar a los pacientes con SKF, como es la realizada por Hensinger y
Maceren en 1982, que toma en cuenta mas especificamente los patrones de

fusion cervicales. Sin embargo la utilizacién de esta no se ha generalizado.”

CLASIFICACION: “HENSINGER Y MACEREN”
= Tipo I: Fusidbn de los espacios intervertebrales C2 - C3 con

occipitalizacion del atlas.
= Tipo II: Fusién de las vértebras cervicales extensa, con articulacion
occipitocervical normal.

»= Tipo Ill: Dos segmentos fusionados con un espacio sano entre ellos.

Gunderson, realiza en 1967 una reevaluacion de las fusiones cervicales

tanto genética como clinica, proponiendo una clasificacion basandose en la




correlacion del patron de herencia como el tipo de fusién segun la clasificacion

de Feil, y propone la clasificacién a partir del patron de herencia.

CLASIFICACION: “GUNDERSON”
» Fusion familiar de C2-3, con patron de herencia autosémico dominante

»= Fusion C5-6, con patrén de herencia autosémico recesivo

= Fusidn cervical variable, con patron de herencia autosomico dominante.

Y por ultimo, existe la clasificacion recientemente realizada por Clarke en
1998, la cual toma en cuenta el patrén de herencia, las fusiones cervicales (no
toma en cuenta las fusiones toracicas ni lumbares) y hace una descripcion de

las posibles anormalidades asociadas para cada tipo.

CLASIFICACION : “CLARKE”
» KF1: Clase unica con fusion de C1 (Occipital-C1, C1-2) Patron de

herencia autosémica recesiva. Asociacién con cuello muy corto, defectos
cardiacos, urogenitales, craneofaciales, auditivos, oculares y en
miembros. (Se correlaciona con las clasificaciones Tipo |, Il y Il de Fell,
y con patrén de herencia recesiva de Gunderson).

» KF2: Fusibn C2-3 dominante o solo rostral. Patron de herencia
autosomica dominante. Asociacion con defectos craneofaciales,
auditivos, otorrinolaringoldgicos, esqueléticos y de miembros. (Se
correlaciona con los tipos I, 11 y Il de Feil, y con patron dominante C2-3
de Gunderson).

» KF3: Fusiones cervicales aisladas, incluyendo fusiones en posiciones
variables, excepto C1-2. Patron de herencia autosémico recesivo o de
penetrancia reducida. Asociacion con defectos craneofaciales vy
dismorfias faciales. (Correlacion con el tipo Il de Feil y con el patron C5-
6 recesivo de Gunderson).

» KF4: Fusion de las vértebras cervicales sin patron especifico. Patrén de

herencia posiblemente ligado a X. Asociacion con anormalidades




auditivas y oculares con paralisis del musculo abductor, ademas de

defectos cardiacos. (Sindrome de Wildervank).
METODOS DIAGNOSTICOS

Lo mas importante para el diagnostico es la sospecha clinica, si en el
examen clinico se ha encontrando alguno de los signos de la triada
caracteristica, es obligado realizar una valoraciéon radiografica de la columna
cervical, en busqueda de una fusion o sinostosis de la columna cervical que
nos confirme el diagndstico de SKF, siguiendo nuestro flujograma de abordaje
diagnostico sugerido. El examen neurolégico completo nos orienta a la
presencia de afeccion en el canal medular.

Debemos realizar un estudio de imagen en la columna, radiografias
anteroposterior y lateral de columna cervical asi como las imagenes dinamicas
de la misma. En nifios se dificulta este examen, debido a una serie de errores
en la apreciacion de las radiografias, ademas de que no se debe transpolar ni
comparar con radiografias de adultos. La pseudoluxacién de C2 hasta C4
puede ser normal en menores de 8 afios, E""o"* Marcador no definido. | 5 anariencia de
la columna cambia con respecto a la edad, y la osificacion incompleta no
permite observar la columna adecuada y comparativamente. Por tanto es
necesario, ante la sospecha diagnostica, realizar otros estudios de imagen que
nos proporcionen informacion adicional a la que puede ofrecernos una
radiografia convencional. La resonancia magnética puede utilizarse para
determinar si las malformaciones cervicales se acompafian de compresion del
cerebro, del corddn espinal u otras estructuras. En cuanto a los estudios de
extension a craneo es necesario realizar estudio tomografico o de resonancia
magnética para descartar la presencia de quiste dermoide, hidrocefalia y
malformacién Chiari.*?

No se ha creado un protocolo de atencién clinica de tamizaje para el
paciente con SKF y asi diagnosticar la presencia de otras alteraciones a
distintos 6rganos que se encuentren sin alguna sintomatologia. En la literatura
revisada encontramos que se sugiere para la valoracion de alteraciones
renales la aplicacién de ultrasonografia abdominal y renal.?® En el caso de las

alteraciones auditivas se propuso efectuar una audiometria a los pacientes con



SKF en distintos momentos para tener seguimiento de la audicién. ** En cuanto
a las alteraciones cardiacas, se recomienda realizar el abordaje con
electrocardiograma y radiografia de térax, ademas de un minucioso examen

fisico. !

La electromiografia se indica cuando se encuentran datos de
sincinesia, completandose con resonancia de médula espinal en busqueda de
neurosquisis,® y la angioresonancia se ha propuesto para la busqueda
especifica de alteraciones en la vasculatura y presencia de disrupciones.*
Debido a que esta enfermedad sigue distintos patrones de herencia, se sugiere
elaborar un arbol genealdgico y radiografias de craneo, asi como tamizaje a

iError!

sus familiares.® La toma de cariotipo es aconsejada por algunos autores.

Marcador no definido.




JUSTIFICACION Y USO DE LOS RESULTADOS

Los objetivos de este estudio son proporcionar informacién sobre los
meétodos diagndsticos del SKF reportados en la literatura.

El propodsito de esta revision es describir los métodos diagnosticos en el
SKF y dar a conocer al médico las caracteristicas clinicas, radiologicas y de
los estudios de seguimiento, para que se realicen intencionadamente en cada
paciente, con lo que se pretende ayudar a la formacion de recursos humanos.

El Instituto Nacional de Pediatria, tiene la necesidad de contar con el
conocimiento acerca de los padecimientos que tienen poca incidencia en el
pais. Por lo que es necesario diagnosticar la enfermedad para poder brindar
una atencion integral y de calidad a los pacientes con este padecimiento, y
prevenir el riesgo de secuelas.

El Instituto Nacional de Pediatria busca en su mision realizar una
investigacién con rigor metodolégico para poder dar una atencién médica del
mas alto nivel de calidad.

Los resultados de esta investigacion se divulgaran en forma de Tesis,
ademas de realizar una publicacion en una revista médica de interés pediatrico.

El presente estudio da pauta a la basqueda de un método de tamizaje,
practicando ciertos tipos de estudios de rutina en estos pacientes, tales como
radiografias de cuello anteroposterior y lateral, las cuales tienen un costo bajo
en el Instituto, sin embargo, si el resultado de nuestro estudio demuestra una
alta incidencia en las alteraciones en otros 6rganos, se puede evaluar el
impacto que tendria realizar estudios de extension en busqueda de las
alteraciones en otros 6rganos especificos, como son el ecocardiograma,
electrocardiograma, ultrasonido abdominal, tomografia computada de craneo y
audiometria. Con esto se lograra permitir que un meédico identifique a un
paciente con SKF en una edad temprana, realice un estudio de tamizaje
buscando las alteraciones asociadas a O6rganos oportunamente y la

clasificacion del tipo de SKF.



OBJETIVO GENERAL

Describir la clasificacién y los métodos diagnésticos reportados en la

literatura en los sujetos con Sindrome de Klippel Feil.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

El andlisis de la literatura sobre los métodos diagnosticos reportados.



ESTRATEGIA DE BUSQUEDA PARA IDENTIFICACION DE LOS
ESTUDIOS
MATERIAL Y METODOS
BUSQUEDA, RESUMEN Y ANALISIS DE LA LITERATURA
Se ejecutd la busqueda por medio de Internet, en los siguientes buscadores:
+ ARTEMISA
MDCONSULT
COCHRANE
MEDLINE
OVID

Por medio de las siguientes palabras claves: Klippel Feil, sinostosis

-+ + ¥

cervical, secuencia Klippel Feil, sindrome de Klippel Feil, anomalia de Klippel
Feil, Brevicolis.

En la basqueda de la informacion se tomé en cuenta un periodo de afios
comprendido entre 1967 y 2005, rechazdndose los articulos que no estuvieran
en inglés o espafol, los que no se lograran obtener por texto completo o que no

se encontraran en México.

8. CRITERIOS PARA LA VALORACION DE LOS ESTUDIOS

TIPOS DE ESTUDIOS:
Se incluyeron todos los disefios de estudios identificados que incluian a
los pacientes con SKF.

CARACTERISTICAS DE LOS ESTUDIOS INCLUIDOS:

Se incluyeron articulos con informacion clinica y radioldgica, estudios
donde se realizaron intervenciones a los familiares de pacientes y estudios de
escrutinio para conocer el patrén de herencia del SFK.

Se excluyeron los articulos que no estuvieran en idiomas espafiol o inglés y
gue no se encontraran en revistas indexadas y disponibles en medio

electronico o en Bibliotecas del D. F., México.



ESTRATEGIA DE BUSQUEDA:
Se identificaron los estudios al aplicar la estrategia de busqueda general

para el SKF, secuencia Klippel Feil y Brevicolis. Esta estrategia incluye:

SECUENCIA DE BUSQUEDA

v' 1.- BlUsqueda electrénica en varias bases de datos.

\

2.- Busqueda en lista de referencia de articulos referentes a SKF.

v' 3.- El periodo de busqueda para la inclusion de los trabajos en este
estudio fue de 1967-2005.

v' 4.- Palabras clave: Diagnéstico de Sindrome de Klippel Feil, sinostésis
cervical, secuencia Klippel Feil, anomalia de Klippel Feil, Brevicollis.

v' 5.- Limitantes: Idioma Inglés y espafiol. Busqueda en revistas indexadas

y disponibles en medio electronico o en bibliotecas del Distrito Federal,

México.

METODOS DE REVISION

Existen distintos métodos por los cuales se realiza una revision, entre las
cuales tenemos la revision por pares, las listas de evaluaciéon de la calidad
metodoldgica de los estudios, como son CONSORT que se aplica a ensayos
clinicos aleatorizados 0 STROBE que se aplica para estudios observacionales.

En la revision de la literatura las variables en los puntos de interés fueron:

+ 1.- Autores: En este aparato se identifica al autor principal, remitiendo a
la cita bibliografica. Para conocer los nombres de los colaboradores del
estudio.

+ 2.- Afio de realizacion: Se identifica el afio en que se inici6 el estudio, asi
como la duracion del mismo.

+ 3.- Aflo de publicaciéon: Se identifica el afio en que fue aceptada la
publicaciéon y la fecha en que fue publicada.

+ 4.- Pais: se identifica el pais donde fue elaborado, asi como al contexto

de desarrollo al que pertenece.
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5.- Disefio del estudio: Se clasifican en longitudinales, transversales,

casos clinicos o series de casos y articulos de revision.

6.- Caracteristicas de los pacientes. Se identifica el grupo de edad (nifios

0-18 afios y adultos de mayor de 18 afios) género y caracteristicas

sociodemogréficas.

7.- Tamanio de la muestra: Se identifica el numero de pacientes

estudiados, la clasificacion y los métodos diagnosticos utilizados.

8.- Diagnastico. Se identifica la clasificacion utilizada.

9.- Pruebas diagnosticas: Se identifican los estudios clinicos utilizados.

10.- Grado de evidencia: Se identifica el grado de evidencia de acuerdo

al disefio de estudio, segun la escala de Jovell *.

V.
V.
VI.
VII.
VIII.

Adecuada: Revision sisteméatica con o sin meta-analisis.
Adecuada: Ensayo clinico aleatorizado con muestra grande.
Buena Regular: Ensayo clinico aleatorizado con muestra
pequefa.

Buena Regular: Ensayo clinico sin aleatorizacion.

Regular: Ensayo clinico no aleatorizado retrospectivo.

Regular: Estudio longitudinal.

Regular: Estudio de casos y controles.

Pobre: Estudios transversales, series clinicas sin grupo de
control y casos clinicos, opinion de autoridades respetadas,
comité de expertos.

Pobre: Experiencia clinica y anécdotas clinicas.



RESULTADOS

DESCRIPCION DE LOS ESTUDIOS

Se dividieron los articulos en funciéon del disefo del estudio:

¢ Estudios longitudinales,

% Reportes de casos

«» Estudios transversales,

« Articulos de revision.

A) ESTUDIO LONGITUDINAL (CUADRO 1)

El andlisis cualitativo del articulo longitudinal indica sobre el contenido que:

» No utilizan una clasificacién diagndstica.

» Las intervenciones realizadas fueron: Examen neurolégico y

radiografia posteroanterior y lateral de columna, en un periodo de

10 afos.

Autor: El autor del articulo revisado es Theiss SM y cols.

» Se sugiere como método de evaluacidbn a su diagnostico la
utilizacién de radiografias de columna cervical anteroposterior y
lateral.
Cuadro 1
Resumen de la Literatura del Estudio Longitudinal referente a Sindrome de Klippel Feil
Autores Disefio de Tamafo
Afio estudio Caracteris | dela muestra Clasificacion Estudios de Métodos diagnosticos
Realizacion Grado de ticas de (Namero de Diagnéstica abordaje utilizados
Afo Evidencia los pacientes utilizada
Publicacion Y pacientes estudiados)
Pais resultado
32 pacientes
Theiss Sy | Longitu- SKF con Examen
cols. dinal escoliosis No lo refiere | neurolégicoy | No lo refiere el
congénita, el autor radiografia | autor
1995 Observa | Adultos excluyendo posteroante-
-cional y niflos mielodispla- rior y lateral
1997 sias, otros de columna
VI sindromes
USA Regular congénitos.
22 mujeres
10 hombres
ANALISIS:

Afnos de realizacion y duracion del trabajo: Se realiza de 1995 a 1997,




con seguimiento de pacientes durante 10 afios (de 1985 a 1995).

Afio de publicacion del trabajo: Se publico el trabajo en 1997.

Pais: Se realiza en Estados Unidos de Norteamérica.

Caracteristica de los pacientes y tamafio de la muestra: Se identifica a
una poblacion total de 32 pacientes con SKF y escoliosis congénita. Se
excluyen a los pacientes con mielodisplasia u otros sindromes congénitos. No
se realiza diferenciacion entre nifios y adultos. En la distribucién conforme a
género se encuentran 22 mujeres y 10 hombres.

Clasificacion utilizada: No se identifica ninguna clasificacion en el
desarrollo del estudio.

Métodos diagnésticos: Se identifican en el estudio la realizacién de un
examen neurolégico completo y secuencial, ademas de radiografias de
columna cervical, toracica y lumbar también en forma secuencial.

Intervenciones: Se realiza un cuestionario que incluye preguntas
relacionadas con la sintomatologia neuroldgica y sintomatologia relacionada
con afeccion de la columna.

Grado de evidencia: Este articulo se clasifica como VI regular en

clasificacién de Jovell .

B) ESTUDIOS TRANSVERSALES (CUADRO 2)

El andlisis cualitativo de los articulos transversales observacionales
indican sobre el contenido que:

Las caracteristicas de los pacientes varian entre nifios y adultos.

Estan incluidos n= 272, 41 mujeres, 25 hombres, y el resto no
especifica.

Las clasificaciones diagnosticas utilizadas son:

A) FEIL en 1919, B) CLARKE 1998, C) GUILLE 1995.

Las intervenciones realizadas fueron: Analisis cromosomico y extraccion
de DNA, audiometria, cariotipos, radiografia anteroposterior y lateral de
columna cervical, radiografias dinAmicas cervicales, resonancia magnética de
columna.

Se sugiere como método de evaluacion a su diagnaéstico la utilizacién de
radiografias de columna cervical anteroposterior y lateral, dinamicas, asi como
de columna completa, resonancia magnética, radiografias de columna cervical



y de craneo, ecocardiograma, ultrasonido renal, y busqueda de patron de

herencia.

Cuadro 2

Resumen de la Literatura de los estudios Transversales Observacionales referentes a
Sindrome de Klippel Feil

Autores Diseno de Carac- Tamano
Aho estudio teristicas de la Clasificacion diagnéstica Estudios de Método
Realizacién Grado de de los muestra utilizada abordaje diagnéstico
Ano Evidencia pacien- (NUmero de utilizado
Publicacién | Y resultado tes pacientes
Pais estudiados)
Mc Transvers
Gaughran al Analisis
JMYy cols. Estudio Adultos | 63 pacientes No lo refiere el autor cromosomicoy | No lo refiere
2002 clinico y nifos extraccion el autor
2003 DNA
Reino VIII pobre
Unido
44 FEIL 1919
Mc pacientes. T I: Fusién masiva de las
Gaughran | Transvers | Adultos | 26 mujeres vértebras cervicales y las Radiografia
JMYy cols. al y nifios | 18 hombres toracicas superiores. de columna
Observa- 35 perdida T II: Fusion de solo uno o Ecocardio-
1998 cional de audicion dos interespacios Audiometria grama
Tipo | 83% (hemivertebra, fusion Ultrasonido
1998 Experimen perdida occipitoatlantoidea y otras renal
tal audicion anormalidades)
Reino Tipo Il 77% T 1lI: fusién de vértebra
Unido VIl pobre Tipo 111 66% | cervical asociada con fusion
toracica inferior o lumbar.
GUILLE 1995 Radiografias | Radiografias
Guille J vy | Transvers Tl Blogue simple de APy lateral de | APy lateral
cols. al Adul tos | 22 pacientes vértebras unidas, cervicales, de
(26 a57 | 7 hombres localizados en columna radiografias cervicales,
1995 Observa- anos) 15 mujeres vertebral, involucrando al dinamicas radiografias
cional menos a 2 vértebras. cervicales. dinamicas
1995 TIl Dos bloques de Resonancia cervicales.
VIII pobre vértebras unidas y magnética. Resonancia
USA separadas por una vértebra magnética.
aislada.
TIII Dos unidades de
bloques vertebrales.
Gunderson | Transvers | (Adultos Radiografias | Radiografias
C y cols. al y niflos) | 121 sujetos FEIL 1919 APy lateral de | de columna
1967 Observa- columna cervical y
1967 cional cervical, créneo.
USA ap y lateral de
VIII pobre craneo,
Cariotipo.
ANALISIS:

Autores: Los autores de los articulos revisados son: McGaughran JM,
Clarke R, Guille J y Gunderson C.

Afnos de realizacion y duracion del trabajo: Se identifican un rango de

afo de realizacion del trabajo desde 1967 hasta el afio 2002. La duracion

promedio de la realizacion del trabajo es de un afio.




Afos de publicacion del trabajo: Rango de publicacion de 1967 al 2003.

Paises: Estos estudios se realizaron en lugares como en Reino Unido,
Australia y a los Estados Unidos de Norteamérica, todos ellos considerados
paises desarrollados.

Caracteristicas de los pacientes y tamafio de la muestra: Se identifica a
un total de poblacion de 262 pacientes. Las edades identificadas fueron una
aleacion entre nifios y adultos, a excepcion de un articulo que estudia
solamente adultos. Ningun articulo trata solamente de pacientes pediatricos.
En tres estudios no se realiz6 seleccion en cuanto a género, dando un total de
200 pacientes. En los dos restantes se encontraron 41 mujeres y 25 hombres,
de un total de 66 pacientes

Clasificacion utilizada: En el estudio de McGaughran se identifica la
utilizacién de la clasificacion descrita por Feil en 1919, la cual se basa en la
fusion de las vértebras cervicales con o sin involucro de vértebras lumbares y
torécicas.

En el articulo de Gunderson, se establece una clasificacion que resulta
del analisis de los sujetos con SKF, identificando el patrén de herencia y las
caracteristicas de la fusion cervical.

En el articulo de Guille, se sefiala una clasificacion basandose en la
presencia de los bloques de vértebras cervicales fusionadas.

La clasificacion identificada en el articulo de Clarke es la mas reciente,
ahi se realiza un comentario sobre el tipo de fusién y el patrén de herencia,
ademas de las asociaciones mas frecuentes.

Métodos diagnosticos: Se describen como los métodos de evaluacién
las radiografias de columna cervical anteroposterior, lateral y proyecciones
dinamicas. La resonancia magnética nuclear de columna cervical y el resto de
la columna. Para conocer el grado de sordera del paciente se establece la
utilizaciébn de audiometria, y se sugiere la realizacion de ecocardiograma y
ultrasonido renal en busqueda de anormalidades en los sistemas
cardiovascular y genitourinario. En un articulo se describe la realizacion de un
cariotipo, analisis cromosémico y extraccion de DNA para conocer la afeccion
de los genes PAX en los pacientes con SKF. Efectuar la basqueda de
familiares que presenten el SKF es sugerido en todos los articulos, ya sea

realizando sélo estudios de imagen o con un analisis cromosoémico.



Grado de evidencia: Este grupo de articulos revisados se clasifica como

VIl pobre en la clasificacion de Jovell %,

C) ANALISIS CUALITATIVO DE LOS ESTUDIOS RETROSPECTIVOS
(CUADRO 3)

El analisis cualitativo de los articulos retrospectivos observacionales

indican sobre el contenido que:

Las caracteristicas de los pacientes varian entre nifios y adultos, edad
fluctuando desde recién nacido hasta 74 afios.

Las clasificaciones diagndsticas utilizadas son:
A) FEIL en 1919, B) NAGIB 1984.

GRADUACION DE NEUROSQUISIS POR RESONANCIA MAGNETICA,

Cordén normal,

Deformidad sin hendidura,

Hendidura posterior,

Hendidura anterior con o sin hendidura posterior,
Configuracion en mofio de corbata,

Neurosquisis completa.

aa b~ WO N - O

Las intervenciones realizadas fueron: Radiografias anteroposterior y
lateral de columna cervical, resonancia magnética de columna en blasqueda de
neurosquisis, y tomografia de cuello en caso de sintomatologia neurologica.

Se sugiere como método de evaluacion a su diagndstico la aplicacion de
radiografias de columna cervical anteroposterior y lateral, dinamicas, asi como
de columna completa, tomografia computada de craneo, angioresonancia,
ultrasonografia renal, ecocardiograma, resonancia magnética nuclear de
columna.



CUADRO 3




1 Chiari Il

5 Neurosquisis

completa
FEIL 1919
Thom- 57 Total TI fusion masiva de
son My | Retros- 40 las cervicales y de las Radiografia
cols. pectivo mujeres vértebras toracicas antero
17 superiores posterior y
2000 Adulto | hombres | Tl Fusion de solo uno lateral de
Observa sy o dos interespacios - No lo refiere columna
2000 -cional ninos Tl 23 (hemivértebra, fusion el autor cervical
TIl 27 occipitoatlantoidea y
Alemani (0.5a THI 7 otras anormalidades)
a Vi 49 TIII fusion cervical
pobre afnos) asociada con fusién
toracica inferior o
lumbar
57
Thomse | Retros- pacien-
nMy pectivo tes. 17 Radiogra-
cols. hombres. fias de
Nifios | 40 No lo refiere el columna.
1995 | Observa | y adul | mujeres autor Ultrasonido
-cional tos Tl 40% FEIL 1919 renal.
1997 Tl 47% Ecocardiogr
Alemani Tl 13% ama.
a="or VII 74% Audiome-
Marcador | nohre triada tria.
no definido. clésica
Autores Disefio Tamafio
Afo de Caract de la Clasificacién Estudiosa de Método
Realiza | estudio | eristic | mues-tra | diagndstica utilizada abordaje diagnéstico
cion as de (Nimero utilizado
Afio Grado los de
Publica de pacien | pacientes
cion Evidenci - tes estudiado
Pais a S)
Y resulta
do
Baba H | Retros- 57 FEIL 1919
y cols. pectivo | Nifios | pacien- Radiografias
y adul tes NAGIB 1984 antero -No lo
1994 | Observa | -tos 31 T1 Patron de fusion posterior y refiere el
-cional hombres inestable lateral de autor
1995 (7a 26 T2 Anomalias cervicales.
74 mujeres craneocervicales
Japén Vi anos) T3 Fusiones
pobre TI5 asociadas con
TIl 48 estenosis espinal
T 4 (arriba, abajo o sobre

el nivel de fusién)




Nagib 21
My Retros- | Niflos | pacientes Radiografias No lo
cols. pectivo |y adul- 10 FEIL 1919 ap y lateral de refiere el
tos hombres cuello autor
1983 | Observa 11 Tac de cuello
-cional | (0 -50 | mujeres NAGIB 1984 si presento
1984 anos) déficit
nerurolégico.
EUA Vil
pobre
ANALISIS:

Autores: Los autores de los articulos revisados son Royal S, Thomsen
M, Baba H y Nagib M.

Afos de realizacion y duracion del trabajo: Se identifican un rango de
afos de realizacion del trabajo desde 1983 al 2001. El tiempo de realizacion
promedio de los trabajos es de 2 afios, y en uno de ellos la duracién
aproximada fue de 6 afos.

Afios de publicacién del trabajo: rango de publicacion desde 1984 hasta
el afio del 2002.

Paises: Se identifica a Estados Unidos de Norteamérica, Alemania y
Japon como lugares en donde se realizaron estos estudios, todos ellos
considerados paises desarrollados.

Caracteristicas de los pacientes y tamafio de la muestra: Se identifica a
un total de poblacion de 215 pacientes. Las edades registradas fueron
compuestas entre nifios y adultos. No se identificd a ningun estudio que trate
solamente de pacientes pediatricos. En todos los articulos se realiza selecciéon
en cuanto a género, dando como resultado 134 mujeres y 81 hombres.

Clasificacion utilizada: Se identifica la utilizacion de las clasificaciones
siguientes:

En los estudios de Thomsen, Baba y Nagib se emplea la clasificacion de
Feil (Cuadro 6). Nagib en su estudio realiza una clasificacion de acuerdo a la
inestabilidad de la alteracién cervical, por lo cual sugiere un tratamiento para
cada tipo. En el estudio de Baba se menciona también esta clasificacion.

Pruebas diagndsticas: Se identifican en estos estudios como métodos de
evaluacion a las radiografias anteroposterior y lateral de columna cervical, asi
como dinamicas. En un estudio se recomienda la realizacion de radiografias

de columna completa. Otros estudios de imagen son la tomografia de columna




cervical, resonancia magnética de columna en busqueda de neurosquisis y
angioresonancia ante la presencia de sintomatologia neuroldgica. Se comenta
también la realizacion de ultrasonido renal ecocardiograma en busqueda de

anormalidades en sistemas cardiovascular y genitourinario.

D) ANALISIS CUALITATIVO DE LOS REPORTES Y SERIES DE CASOS
(CUADRO 4)

El andlisis cualitativo de los articulos de reporte de casos indican
sobre el contenido que:

Las caracteristicas de los pacientes varian entre nifios y adultos.

Estan incluidos n= 41, 20 mujeres, 16 hombres y en 5 no se especifica
sexo. 8 adultos, 29 nifios, y en 4 no se especifica.

La clasificacion diagnéstica utilizada principalmente es la descrita por

A) FEIL en 1919.

Las intervenciones realizadas fueron: angiografia por sustraccion digital,
electromiografia y audiometria.

Se sugiere como método diagnéstico la realizacion de radiografias de
columna cervical anteroposterior y lateral, asi como de columna completa,
tomografia computada de craneo, angioresonancia, ultrasonografia renal,
electrocardiograma y ecocardiograma, electromiografia, angioresonancia
magnética nuclear de columna.

Cuadro 4
Resumen de la Literatura de los Reportes de Casos referentes a Sindrome de Klippel Feil
Autores Diseno de Carac-
Ano Realiza estudio teristi- Tamano Clasificacion Estudios de Método
-cién Grado de cas de de la muestra Diagnéstica abordaje diagnéstico
Ano Publica | Evidencia los (NUmero de uvtilizada utilizado
-cién Y pacien- pacientes
Pais resultado tes estudiados)
Paksoy Y | Reporte Falla en
y cols. de Adulto | Femenino segmentacion | - No lo refiere Angioreso-
2002- Caso 43 afios de 2 o mas el autor nancia
2003 VI vértebras
Turquia pobre cervicales.




MacGrau | Reporte Ultrasonido
han JM. de Niflo | Masculino 8 renal,
2000 Caso | Mascu anos No lo refiere el | - No lo refiere | Radiografia
2001 VI lino 8 Tipo Il autor el autor de cuello,
Australia pobre afos térax y
lumbares,EK
G.
Clarke R | Transve CLARKE 1998
y cols. rsal KF1 Fusion C1,

1997 herencia Blsqueda de
1998 Observa 3 recesiva Cultivo de patrén de
Australia | -cional fami- 12 KF2 Fusion fibroblastos herencia en

lias, pacientes C2Cs3 Cariotipo, familia,
VI Nifios dominante. especial en
pobre | y adul KF3 Fusiones los casos
tos cervicales KF1, KF2y
aisladas KF4
excepto C1C2,
recesivo
KF4 Fusion de
vértebras
cervicales
ligada X.
Autores Disefio Carac- Tamafio Clasificacion Estudios de Método
Afo de teristi- | dela muestra Diagndstica abordaje diagndstico
Realiza- estudio cas de (Namero de utilizada utilizado
cion Grado de los pacientes
Afo Evidencia | pacien- estudiados)
Publica- Y tes
cion resultado
Pais
Gonzélez- | Reporte Sexo y edad
Reimers y de desconoci-
cols. Caso Osa- do Tipo | Feil 1919, No lo refiere | - No lo refiere
2000 menta | Klippel Feil, Hensinger y el autor - el autor
2001 VI Tipo Il de Maceren
Espafa pobre Hensinger y
Maceren.

Konstanti | Reporte Radiografia
nouDy de de cuello,
cols. Adulto | Femenino torax y

Caso 25 afios Feil 1919 - No lo refiere lumbares.
2001 Tipo | el autor Resonancia
2003 VIII magnética,
Grecia pobre Electromiografia
Bhandari Ultrasonido
Sy cols. | Reporte renal
de Caso | Adulto | Masculino No lo refiere el Radiografia
1993 72 afos autor No lo refiere de columna
1995 VIII - el autor - cervical,
Inglaterra | pobre tor4cica,
lumbar.
David A y | Reporte Radiografia
cols de Nifio Masculino | - No lo refiere el | - No lo refiere | de columna
1994 Caso 9afios autor el autor completa,
1995 VIl Ultrasonido




Bélgica pobre renal.
Brill CB y Angiografia
cols. Reporte por
1986 de caso | Nifo 14 afios sustraccion Angioreso-
1987 VI Feil 1919 digital nancia
USA pobre (angioreso-
nancia)
Sharma | Reporte
MS y de caso
cols. Nifio Masculino - No lo refiere | Tomografia
2000 VIII de 4 afos Feil 1919 el autor de craneo
2001 pobre
India
Gonzalez-
Darder Reporte
JMy cols. | de Caso | Adulto | Masculino Feil 1919 No lo refiere Tomografia
2000 de 34 afios el autor de craneo
2002 VI -
Espania’ pobre
Autores Disefio | Carac-

Afio de teristi- Tamafio Clasificacion Estudios de Método
Realiza- estudio | cas de de la Diagndstica abordaje diagnéstico
cion Grado los muestra utilizada utilizado

Afo de pacien | (Namero de
Publica- Eviden- - tes pacientes
cién cia Y estudiados)
Pais resultado
Aksoy FG
y cols. Reporte
de Nifio Masculino Feil 1919 No lo refiere Tomografia
1999 Caso de 10 afios el autor de craneo
2001 VIII
Turkia pobre
Fanzen D | Reporte
y cols. de
Adulto | Femenino Feil 1919 - No lo refiere | - No lo refiere
2002 Caso de 27 afios el autor el autor
2003 VIII
Alemania pobre
Farmer Reporte
SF y cols. de
1989 Caso | Adulto | Masculino Feil 1919 Electromiogra | - No lo refiere
1990 VIII de 20 afios -fia el autor
Inglaterra | pobre
Dubey SP | Reporte
y cols. de
1993 Caso Nifio Masculino Feil 1919 Audiometria | - No lo refiere
1993 VI de 8 afios el autor
India pobre
Stewart | Reporte No
EJy cols. de Nifilos | especifica Feil 1919 Audiometria | - No lo refiere
1988 Caso y 4 casos el autor
1989 VIII adul- revisados
Irlanda pobre tos




Tubbs RS | Reporte
y cols. de caso - No lo refiere | - No lo refiere
2003 Vil Nifio Femenino Feil 1919 el autor el autor
EUA pobre de 5 afios
Issaiva-
nan My | Reporte
cols. de Nifio Masculino Feil 1919 No lo refiere No lo refiere
2001 Caso de 1 mes el autor - el autor
2002 VIII
India pobre
Autores Disefio Carac- Tamafo
Afio de teristi- | dela muestra Clasificacion Estudios de Método
Realiza- estudio cas de (Nimero de Diagndstica abordaje diagndstico
cion Grado de los pacientes utilizada utilizado
Afo Evidencia | pacien- | estudiados)
Publica- Y tes
cion resultado
Pais
Miyamoto | Reporte
RT y cols. de Nifios No
1983 Caso y adul | especifica Feil 1919 Audiometria No lo refiere
EUA VI -tos el autor
pobre
Erol My | Reporte
cols. de Nifia Femenino Feil 1919 - No lo refiere | - No lo refiere
2003 Caso de 7 afos el autor el autor
2004 VIII
Turquia pobre
Smith BA | Reporte
y cols. de 14 afos - No lo refiere | - No lo refiere
1991 Caso Nifio Tipo Il Feil 1919 el autor el autor
1992 VIII
EUA pobre
Van Serie de 24
Kerckhov | Casos | Nifios pacientes
eny cols. y adul | en total, 18 Feil 1919 No lo refiere
VI -tos pacientes el autor No lo refiere
1989 pobre con el autor
1989 asociacio-
EUA nes
Hinojosa | Reporte
My cols. de
2000 Caso Adulto 23 afos Feil 1919 No lo refiere No lo refiere
2001 VIII el autor - el autor
Bélgica pobre
Fuentes | Reporte | Adulto 36 afios Feil 1919 Rx de craneo | Rx de craneo
Ny cols. | de Caso RMN craneo, | RMN craneo,
2004 VI espinal y espinal y
2005 pobre cervical cervical
Habana
Cuba
Morrison | Serie de
Sy cols. Casos Recién No lo refiere No lo refiere
1932 VIII Niflos nacido a Feil 1919 el autor el autor




1968 pobre 14 anos
USA"

ANALISIS:

Autores: Los autores de los articulos revisados son: Paksoy Y,
MacGrauhan JM, Gonzéalez —Reimers, Konstantinou D, Bhandari S, David A,
Brill CB, Sharma MS, Gonzélez-Darier JM, Aksoy FG, Fanzen D, Farmer SF,
Dubey SP, Stewart EJ, Tubbs RS, Issaivanan M , Miyamoto RT, Erol M, Smith
BA, Van Kerchhoven, Hinojosa M, y Morrison S, De Rubens-Figueroa J.
il iv, v, Vi, Vil Vil i x, X il X, Xiv,xv, xvi, 37

Afos de realizacion y duracion del trabajo: Se identifica un rango que
abarca de 1967 hasta el 2005 y la duracion promedio de realizacién es de 1
afo.

Afos de publicacion del trabajo: Abarcan rango de 1968 hasta el 2005.

Paises: Se identifica a los paises de Turquia, Australia, Espafia, Grecia,
Inglaterra, Bélgica, Estados Unidos de Norteamérica, India, Alemania, Irlanda y
México como lugares en donde se realizaron los estudios. La India, México y
Turquia son los Unicos paises en vias de desarrollo.

Caracteristicas de los pacientes y el tamafio de la muestra: Se identifica
a un total de poblacion de 117 pacientes. Las edades fueron una mezcla
compuesta entre nifios y adultos. En tres articulos no se identifica las edades
de los sujetos dando total de 29 pacientes y se distinguen en el resto de los
articulos 9 adultos y 79 nifilos. En cuanto a la separacién por género se
encuentra que en 6 articulos no hacen identificacion de género, dando un total
de 36 pacientes. En el resto de los articulos encontramos a 36 hombres y 45
mujeres

Clasificacion utilizada: Se identifican en todos los articulos el empleo de
casos clinicos y series de casos la clasificacion segun Feil descrita en 1919
(cuadro 6). En el articulo de Gonzéalez Reimers presentan un caso en donde se
le aplican las dos clasificaciones, tanto de Feil como de Hensinger y Maceren
descrita en 1982.




Método diagndstico sugerido: Se identifican en estos estudios como
método de evaluacion radiografias de columna cervical anteroposterior y
lateral, asi como de columna completa y comentando también la utilidad de la
angioresonancia magnética nuclear de columna. Para la busqueda de
alteraciones a otros oOrganos y sistemas se sugiere emplear una tomografia
computada de craneo, ultrasonografia renal, electrocardiograma,
ecocardiograma, electromiografia y audiometria.

Grado de evidencia: Este grupo de articulos revisados se clasifica como

VIII, pobre en la clasificacion de Jovell %,

E) ANALISIS CUALITATIVO DE LAS REVISIONES DE LA
LITERATURA (CUADRO 5)

ANALISIS CUALITATIVO

El analisis cualitativo de los articulos de revisién indican sobre el
contenido que:

Las caracteristicas de los pacientes varian entre nifilos y adultos no
especificando edad.

Las clasificaciones diagndsticas utilizadas son:

A) FEIL en 1919,
B) HENSINGER Y MACEREN EN 1982.

Las intervenciones realizadas fueron: radiografias anteroposterior y
lateral de columna cervical.

Se sugiere como método de evaluacion a su diagndstico la utilizacion de
radiografias de columna cervical anteroposterior y lateral, asi como de
columna completa, resonancia, ultrasonografia renal, urografia excretora,
ecocardiograma.



Cuadro 5

Resumen de la Literatura de los articulos de revision referentes a Sindrome de Klippel Feil

Autores Disefio de Tamarfio
Afio estudio | Caracteristicas dela Clasificacion Estudios Método
Realizacion S‘J%de?‘giz de los muestra Diagnéstica utilizada de diagnéstico
Aﬁo y v pacientes (Numero de abordaje Utilizado
Publ|c§10|on resultiEde pacugntes
Pais estudiados)
Herman My HENSINGER Y
cols. MACEREN 1982 Radiografias
Articulo -No lo T I: Fusién C2-C3 No lo de columna
1997 refiere el con refiere dinamicas
1999 de Nifios autor occipitalizacion de | el autor cervical,
EUA altlas. Radiografias
Revision TIl: Fusién cervical columna
extensa con toracicay
occipitocervical lumbosacra,
normal. Ultrasonido
T Il Dos renal,
segmentos Test
bloqueados con audioldgico.
espacio sano entre
ellos.
FEIL 1919
T I: Fusién masiva
Tracy MRy de las vértebras
cols. Articulo - No lo cervicales y de las
Desconoce | refiere el | vértebras toracicas | - No lo | Radiografias
2003 de autor superiores refiere cuello,
T Il: Fusién de solo | el autor | Resonancia
2004 Revision uno o dos Magnética
interespacios Nuclear de
EUA (hemivertebra, columna,
fusién Urografia
occipitoatlantoidea excretora,
y otras Valoracion
anormalidades) cardiolégico.
T 1l: fusion de
vértebra cervical
asociada con
fusion toracica
inferior o lumbar.
HallDy
cols. Articulo No lo No lo refiere el No lo No lo refiere
1997-1999 de Nifios refiere el autor refiere el autor-
EUA Revision autor el autor
BownesJNB
y cols. Articulo | No lo refiere No lo No lo refiere el No lo No lo refiere
1985 de el autor refiere el autor- refiere el autor-
1986 Revision autor el autor
EUA

ANALISIS:




Autores: Los autores que se identifican son Herman M, Tracy MR, Hall
D, Bownes JNB. <"V

Afos de realizacion: El periodo de realizacion abarca desde 1985 hasta
el 2004.

Pais: Se realiza en Estados Unidos de Norteamérica, siendo un pais
desarrollado.

Caracteristicas de los pacientes: No hay especificacion en la poblacion
gue describen.

Clasificacion diagnostica utilizada: Se identifica la utilizaciéon de las
clasificaciones siguientes: Tracy en su articulo comenta la clasificacion de Feil
realizada en 1919. Herman muestra en su articulo de revision la clasificacion
de Hensinger y Maceren. En el resto de los articulos de revision no se
menciona a alguna clasificacion clinica para el SKF.

Pruebas diagnésticas: Se observan en los articulos de revisién los
métodos de evaluacion las radiografias anteroposterior y lateral de columna
cervical, asi como de extension a columna completa, tomografia y resonancia
de columna completa. Se sugiere la realizacion de ultrasonido renal, urografia
excretora, ecocardiograma y test audiol6gico como estudios de extension para
conocer alteraciones en otros 6rganos.

Disefio de estudio: Este grupo de articulos revisados se clasifica como

articulos de revision de la literatura.

14. CALIDAD METODOLOGICA

Al realizar una revision de la literatura nos encontramos con distintos
disefios de estudios que necesitamos agrupar de acuerdo a su disefio, y al
efectuar el andlisis se da mayor validez metodologica a los estudios
longitudinales.

Asi mismo, el tipo de disefio de los estudios de investigacion hace que
tengan diferentes sesgos o errores sistematicos que limiten su validez interna,
permitiendo establecer una jerarquia y una clasificacion de los articulos
cientificos. Aunque no se ha realizado un consenso en el &mbito internacional
una unica clasificacion y distintos grupos desarrollan o publican escalas para
evaluar la calidad metodoldgica de los estudios, solo difieren unas de otras en



funcidén del puntaje asignado. La escala de Jovell realiza una clasificacion en
cuanto al tipo de disefio, y encontramos que la evidencia de los articulos
revisados varia en un rango de VI regular al VIII pobre. De las escalas mas
conocidas para evaluar la calidad metodoldgica de la literatura cientifica, cuya
unidad de andlisis son los ensayos clinicos aleatorizados se identifican la lista
CONSORT™y la de Alejandro Jadad. La primera, por su exhaustividad es una
referencia importante para el desarrollo y evaluacion de ensayos clinicos
aleatorizados; la de Jadad™ es muy recomendable porque es sencilla, rapida y
la clasificacién de la literatura en funcién del disefio del estudio tiene tres opciones.

El evaluar un conjunto de literatura en funcion de un objetivo de estudio
especifico, permite valorar las diferencias cualitativas y cuantitativas de su
estructura metodoldgica y da oportunidad para indicar la validez (interna y
externa) de cada uno de los estudios y entre el conjunto de estudios
(heterogeneidad intra e interestudio). Cuando la heterogeneidad entre los
estudios es muy pequefia, la toma de decisiones del profesional de la salud
tendra un nivel de incertidumbre menor y en teoria el paciente sera beneficiado
dentro de su proceso de atencidn clinica. El escenario mas dificil se da cuando
el conjunto de la literatura tiene una heterogeneidad muy grande y no facilita la
toma de decisiones clinicas. La forma de evaluar la calidad metodoldgica de la
literatura tiene a su vez una metodologia, la cual subyace en la revisidon
sistematica.

Este documento no pretende ser una revision sistemética, y mucho
mMenos una revision narrativa, la cual no tiene metodologia alguna. Pretende
ser un hibrido, ya que solo se ha realizado el andlisis cualitativo de la literatura
aplicando a la metodologia la revisidn sistematica. Aproximarnos a dicha
metodologia permite conocerla y dejar un espacio de motivacion para explorar

su uso y aplicacion en la toma de decisiones clinicas.







CONCLUSIONES DE LOS AUTORES

a) Implicaciones para la préctica clinica

El SKF ofrece varias implicaciones para la practica clinica, divididas a
continuacion de acuerdo a sus aspectos clinicos.

En la atencién clinica que se brinda a un paciente es necesario tomar
en cuenta la frecuencia de algunas enfermedades para poder diagnosticarlas,
sin embargo, aun no sabemos la incidencia exacta del SKF en la poblacién
abierta y en la poblacién hospitalaria. Es posible que en la poblacion abierta se
pueda dar un programa de tamizaje multicéntrico iniciando por la historia clinica
y la exploracion fisica para determinar la incidencia de la enfermedad, y
asimismo extender estos estudios a los familiares de los pacientes afectados
con el SKF.

Para efectuar un diagndstico del SKF es necesaria la realizacion de una
exploracién fisica completa, con un interrogatorio adecuado en cuanto a
sintomatologia neurolégica. Se debe indagar, ademas, la existencia de
familiares afectados.

El diagndstico de un SKF se realiza al encontrar una sinostosis en la
columna cervical, sin embargo este sindrome agrupa a distintas alteraciones en
organos y sistemas, por tanto podemos encontrar diversas alteraciones en un
paciente con SKF. Se identifica ademas de las alteraciones cervicales otras
alteraciones en la columna, como hemivértebras y fusiones en la columna
lumbar o toracica, ademas de la presencia de escoliosis y la anormalidad
Sprengel. La asimetria y el acortamiento en las extremidades, asi como
compresiones en nervios 0 vasos son otras alteraciones en las extremidades
superiores.

La realizacién de estudios de imagen nos permitird clasificar al SKF de
acuerdo a la sinostosis cervical presente. En este momento surgen las
interrogantes de: ¢Qué validez tienen las distintas clasificaciones del SKF?,
¢, Cual se considerara mas util en el contexto de prondstico y/o tratamiento?
Los métodos diagnosticos de imagen que en la mayoria de los articulos
revisados se sugieren son la toma de una radiografia simple anteroposterior y

lateral de columna cervical, ademas de la extension de radiografias a toda la



columna. La utilizacidbn de proyecciones dinamicas de la columna cervical
(proyeccion radiografica en flexion y extension) nos permite observar el
diametro del canal medular y Ila estabiidad de la articulacién
occipitoatlantoidea, para lo cual se utilizan dichas proyecciones. Actualmente
podemos contar con la Tomografia Axial Computada y la Resonancia
Magnética Nuclear de columna, las cuales nos proporcionan una mejor
visualizacion de la anatomia del paciente que con las radiografias
convencionales, permitiendo realizar mediciones del canal medular y
comprobar la integridad de la médula espinal, por lo cual la Tomografia y la
Resonancia son recursos que se deben utilizar.

No se ha elaborado adn una guia de practica clinica para la utilizacion
de apoyo diagnostico en la identificacidon de alteraciones en otro érgano o
sistema, por lo que es imperante la realizacion de un estudio que nos permita
saber cual sera el mejor algoritmo a seguir en los pacientes con SKF.

Se identifico en los articulos revisados la conveniencia de realizar
electrocardiograma y ecocardiograma para diagnosticar alteraciones en el
sistema cardiovascular, y en algunos estudios comentan la posibilidad de
realizar angioresonancia buscando una alteracion en la vascularidad de los
vasos del cuello, de la columna y de los miembros superiores. Sin embargo,
este estudio es costoso e implica un riesgo para el paciente. En la
identificacion de alteraciones en el sistema genitourinario se aconseja la
realizacion de una ultrasonografia renal y abdominal, siendo este estudio de
bajo costo, inocuo, pero con la limitante de ser un estudio operador
dependiente. No se identific6 la aplicacibn de una urografia excretora o
cistouretrografia.*> En cuanto a la identificacién de pérdida de audicién en
algunos estudios proponen la realizacion de audiometria aun cuando no se
advierta pérdida auditiva a la exploracion inicial, y ademas esta debe repetirse

periodicamente cada tres afios para diagnosticar una pérdida gradual auditiva.

b) Implicaciones para la investigacion

El SKF se encuentra descrito en la literatura, pero no existe algun

estudio sobre la protocolizacion diagnostica, evolucién a largo plazo o el



tratamiento de sus distintas complicaciones. Existe la necesidad de crear guias
practicas clinicas basadas en la evidencia para la atencion de pacientes con
SKF.

La incidencia y prevalencia en la poblacion ain no son conocidas, por lo
cual la realizacion de estudios de tamizaje en la poblacion abierta podria tener
un comportamiento diferencial en cuanto a género, edad de presentacion, raza
y distribucién geogréfica. Los estudios encontrados en la literatura en su
mayoria no separan a los adultos de los nifios, y es necesario presentar la
incidencia real en nifios puesto que probablemente estamos diagnosticando
tardiamente al SKF debido a su evolucién y la aparicién de sintomas, lo que no
es siempre un diagnostico oportuno. La presencia u omision de afecciones en
organos y sistemas también es muy variable y no tenemos estudios con una
muestra de poblacién importante que nos permita conocer los porcentajes de
presentacion de cada afeccion.

No existe un consenso en cuanto a la clasificacién diagnéstica més util,
o la mas incluyente. Existen clasificaciones referentes a la presentacion
clinica, al tipo de sinostosis, al tipo de herencia y al prondéstico del paciente. Es
necesario realizar la validacion de las pruebas diagnésticas y los estudios de
imagenes con los que actualmente contamos, como son la radiografia simple,
tomografia axial computada y resonancia magnética nuclear. También es
necesario validar una secuencia de estudios para protocolizar el diagnostico y
la busqueda de las alteraciones asociadas.

De acuerdo a los autores, las direcciones futuras de investigacion deben
estar enfocadas a la respuesta de estas interrogantes para poder brindar una
atencion clinica de calidad a los pacientes con SKF basada en evidencias

concretas.

c) Implicaciones para la toma de decisiones politicas

La literatura existente sobre SKF muestra en su mayoria series de
casos que tienen poca validez metodolégica y un nivel bajo de evidencia, por lo
que es necesario promover institucionalmente la investigacion clinica y

poblacional. Debemos tomar en cuenta el contexto econémico y social en



donde se realizaron los estudios revisados, puesto que en su mayoria son
hechos en paises desarrollados, a excepcion de India, Turquia y México. Por
ello la necesidad de investigacion en paises en vias de desarrollo se justifica,
entre otras razones para conocer la frecuencia, distribucién y presentacion
clinica de este tipo de padecimientos.

Es necesario dirigir la atencién clinica de un mismo servicio al
seguimiento de los pacientes, siendo entonces parte del mismo proceso de
atencion. La necesidad del seguimiento de los pacientes con este tipo de
padecimientos en el Instituto Nacional de Pediatria es importante debido a que
es un centro de referencia de todo el pais de un tercer nivel de atencion
médica.

Los resultados de los estudios clinicos que se realicen en el Instituto
Nacional de Pediatria deben darse a conocer en el primero y segundo niveles
de atencién a la salud para asi poder realizar un diagnéstico oportuno de los
padecimientos poco frecuentes y poder brindar una referencia adecuada y
oportuna a un tercer nivel de atencién. Es necesario también que en Instituto
Nacional de Pediatria se permita realizar protocolos de atencion clinica con un
marco tedrico sustentado en la literatura, y poder tener asi un acceso ilimitado
a la literatura mundial, puesto que resulta un obstaculo para cualquier trabajo

de investigacion no contar con el apoyo total y gratuito para el investigador.

d) Limitaciones de los estudios

Se identificaron diversas limitaciones dentro de los articulos revisados

descritas por los autores de los estudios, y se enlistan a continuacion.

1.- TheissSycols. 1997 USA

% No se identificaron los factores que pueden predecir la extension de
las fusiones cervicales en un paciente con SKF.

+ No identificaron la incidencia de sintomas cervicales después de 10
afnos.

% No conocemos la incidencia de sintomas cervicales en poblacion sin
SKF.



2.- McGaughran JM y cols. 1998 Reino Unido

%+ No se describe la informacion con poblacion sin SKF

% No se conoce la aparicién de pérdida de audicién en un tiempo
determinado.

% Las alteraciones vestibulares no se evaluaron.

3.-Clarke Ry Cols. 1998 Australia

% La poblacion estudiada es escasa puesto que solo se investigan 3
familias

4.- Guille J y cols. 1995 USA

% No consideran el hallazgo de anormalidades a la exploracion fisica
como dependiente de edad.

5.- Gunderson C y cols. 1967 USA

% No estudia las anomalias asociadas en otros érganos en pacientes
con SKF.
6.- Royal Sy cols. 1996- 2002 USA

% Se realiza una sobreestimacion de los datos de dafio neuropético y
de la asociacion de movimientos en espejo y neurosquisis
cervicomedular debido a ser un centro de referencia de tercer nivel
de atencién y al ser un estudio retrospectivo

7.- Thomsen My cols. 2000 Alemania
« Debido a la muestra pequefia de pacientes soOlo existen 5 casos
descritos de alteraciones en los miembros superiores en pacientes
con SKF.

8.- Thomsen My cols. 1995-1997 Alemania

% Fueron pocos pacientes de KF tipo Il que se incluyeron, por lo que
disminuye la incidencia de escoliosis en este tipo de SKF



9.- Baba Hy cols. 1994 -1995 Japdn

Al ser estudio transversal no se observé la evolucion de los pacientes
sometidos a tratamiento quirdrgico

10.- Nagib My cols. 1983 — 1984  USA

% No se encuentra una evaluacién sintomatica ni radiogréfica de los
pacientes con SKF posterior al tratamiento quirdrgico, por lo que no
se puede evaluar su prondstico ni su evolucion postquirdrgica.
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ANEXOS
IMAGENES: METODOS DIAGNOSTICO

(Todas las im&agenes mostradas pertenecen al archivo radiogrdfico del Instituto Nacional de Pediatria)

i

Fig 1 Radiografia lateral cuello Fig 2 Radiografia lateral de cuello
Fusion masiva de cuerpos cervicales. Fusion C4-5.

i

Fig 3 Radiografia lateral Fig 4 Radiografia lateral de
cuello. Fusion cervical cuello. Fusion Cervical 1




Fig 5 Radiografia Antero posterior
de cuello. Fusion cervical.

Fig 6 Radiografia Antero posterior
de cuello. Fusion Cervical.

Fig 7 Radiografia Anteroposterior de
cuello.  Fusion masiva de cuerpos
vertebrales.

Fig 8 Radiografia Anteroposterior
de cuello. Fusion masiva de

cuerpos vertebrales.




Fig 9 Radiografia Anteroposterio de
Torax.
Cardiomegalia por cardiopatia

congenita.

Fig 10 Radiografia Anteroposterior de
Térax.

Escoliosis  cervico
hemivértebras.

toracica  por

Fig 11 Radiografia Anteroposterior de
Torax. Escoliosis torasica.

Fig 12 Radiografia Anteroposterior de
Taérax Fusion de cuerpos vertebrales.




Fig 13. TAC cervical, proyeccion
tridimensional lateral. Fusion masiva.

Fig 14. TAC cervical, proyeccion lateral.
Fusion cervical en bloque.

Fig 15. TAC cervical, proyeccion
tridimensional anteroposterior.
Fusion masiva vértebras cervicales.

Fig 16. TAC cervical, proyeccion lateral.
Fusion masiva sin compromiso medular.




Fig 17. TAC columna cervical.
Fusion C3-4.

Fig 18. TAC columna cervical.
Fusién con hemivértebras.




Fig 19. Ultrasonido renal.
Rinon en herradura.

Fig 21. Ultrasonido renal.
Rinoén en herradura.
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Fig 20. Ultrasonido renal.
Rifén excluido.

Fig 22. Ultrasonido renal.
Rifion excluido.




Fig 23 Cistouretrografia.
Funcion normal.

Fig 25. Urografia excretora.
Pielectasia renal bilateral.

Fig 26. Urografia excretora.
Agenesia renal izquierda.

Fig 27. Urografia excretora.
Pielectasia con hidronefrosis izquierda.
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