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RESUMEN

La monodactilia tetramélica es una {orma pocoe frecuente de ectrodactilia que asocia en algunos casos adoncia y
alteracicnes en radio, ciibito o libia. Presentamos un case de ectrodactilia tpo 4 en la clasificacion de Bugdoso y Lenz,
donde ademas de la rmonodactiha tetramélica se asocia con aplasia de racho y hemivériebra.

Palabras clave: Ectrodactlia. Monodactlia. Malformaciones congénitas.

SUMMARY

Tetramelic monodactyly is an ectrodactyly not very frequent, that is associated in some cases with adoncia and
allerations in raclio, ulna or lukewarm. We present a case of ectrodactyiy type 41n the classification of Bugdoso and
Lenz, where besides the tetramelic monodactyly is assoclated with radio aplasia and hemivertebra.

Key words: Ectrodactilla, Monodactiia, Malformaciones congénilas.

INTRODUCCION

l.a monodactilia tetramélica es una forma de
eclrodactilia (término denvado del griego ektroma-abor-
to-v dactilios-dedos-) descrita inicialmente en 1979 por
Svejcar, ef al'. en dos gemelos idénlicos que presenla-
ban sélo el 5° dedo de cada mano, sin antecedentes de
consanguinidad entre sus padres. Desde entonces se
han comunicado otros casos con vanable intensidad
en cuanto a la afectacion de manos o ples v gue aso-
clan en algunos casos adoncia, aplasia del conducto
lacrimonasal y alteraciones en racio, cibito o tilna. En
el presenie arliculo se describe un caso de monodac-
tilia tetrameélica asomada a aplasia de radio unilateral y

presencia de hemivértebra en D, Olros esligmas
malformatives frecuentemente asociados a la
menodactlia como displasia ectodermica, aplasia de
conducto Jacnmonasal o paladar hendido no estaban
presentes en esta paciente. Los estudios genéticos rea-
lizades no demostraron ninguna ancrnalidad en la pa-
ciente ni en sus padres.

CASO CLINICO

Recién nacido varon nacido en la 40 semana de
edad gestacional por partc mediante cesarea, practica-
da tras conslalarse desproporcion cefalopélvica y fie-
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bre materna. La madre tiene 28 anos, sin patologia
malformativa familiar constatada; en historia malema y
obstélnea no se recoge el antecedente de la ingestidn
de medicamenlos o loxicos, ni el antecedente de en-
fermedades intercurrentes durarile la gestacién. La bolsa
serompe espontaneamente y &l liquido amnidtico es
lefudo. El apgar del recién nacido es de 7-9. El recién
nacido de peso: 3400 g, talla: 50y perdmetro cefalico: 37
cm, presenla buena vitalidad, estd bien coloreado v el
tono muscular es normal para suedad. En una pnimera
inspeccion se comprueba una monodactilia que afecta
alas cuatro extremidades, aparenternente brazos, an-
tebrazos piemas y muslos estan bien conformados; tan-
to tarso como carpo estédn presentes. La movilidad arti-
cular es normal, y no existen anquilosis m retracciones
a excepcion de una rotacidn-abduceién-supinacion fija
del carpo y tarso de ambos lados. La exploracién de
cuello, claviculas y escapulas es normal, La facies esta
bien conformada, los pabellones auriculares, posicion
de los 0jos, pupilas y paladar son normales. La auscul-
tacion cardicrespiratoria es normal, el abdomen pre-
senta una palpacion normal, no evidenciandose masas
nivisceromegalias. Los genttales extemos son masculi-
nos vy los testes son palpables vy de tamaro y consis-
tencia normales.

Durante el penodo neconatal precoz la evolucién
del recién nacido cursd sin incidencias.

Exploraciones complementanas: La sene roja, blan-
ca ymegacariocitica no presentan alteraciones eviden-
ciables. El estudio radioldgico muestra en miembros
supenores los siguientes hallazgos: ausencia de radio
derecho, que si esta presente en el lado izquierdo, el
dedo existente en ambas manos muestra tres falanges
y parece corresponder al 57 dede; en miembros infe-
niores el dedo presente podria corresponderse con el
1°dedo, tibia y perong presentes a ampos lados, [Emu-
res de aspecto normal con cadera inestable confinma-
da por ecogralia, la radiogralia de thrax muestra una
silueta cardiaca nonnal con presencia de una hemiver-
tebra a nivel de D, Las serologias practicadas al recién
nacido frente a nubecla, toxoplasma, citomegalovirus,
herpes simpie y les, asl como los resultados de los
cultivos periféricos y centrales fueron negativos. Bl es-
tudio par ultrasonidos, transfontanelar, renal y de cade-
ras mostrd tnicamente una cadera inestable bilateral,
va comentada. El estudio genético informa un cariotipo
masculino normal sin alteraciones morfolégicas nt es-
tructurales.

Fig. | - Aspecto generai del paciente con meonodacliia
an los cuatro miembros,

Fig. 2 - Rachograffa de membros superiores
con aplasia de radic en extremidad superior derecha.

DISCUSION

La ectrodaciiia es un iérmino inespecifico que
agrupa una amplia variedad de malforinaciones que in-
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Fig. 3 - Radiografia de miembros inferiores donde
se constata ia existencia de Hibia y peroné

Fug. 4 — Radiografia de torax y abdomen, se constats
la cxistencia de hemivertchra en D)

cluyen afalangia, adacntlia y agueria. 5e han descrito
casos aislados generalmente esporadices y relaciona-
dos con muchos casos con la existencia de un sindro-
me de bridas amnidtica, aunqgue generalmente en cs-
tos casos no exisle la simetria observada en nuestro
paciente y no se asocia a otras malformaciones inter-
nas (aplasia de radic, hemivértebras). Diversos aulores
han comunicado la existencia un mosaicismae germinat®
para explicar eslos {rastornos. Somrner y Hines® des-
cribe un caso de monedachlia tetrarnelica similar al co-
mumcado en este articulo, a excepcidn de la ineastencia
de alteraciones en radio o vertebrales, llegando a concluir
una herencia autosénuca dominante ras el analisis dete-
nido del arbol genealdgice de la farnilia del paciente.

Laasociagién de monodactilia con aplasia de radio
ha sido descrita por diverscs autores? " quienes también
COmMuIican en algunos Casos su aseciacidn con ausen-
cia de tibla y [émur hifido. La monodactilia es un signo
que aparece en al menos 4 tipos de ectrodactilia
autosémica domnante que fueron inicialmente descritos
por Bujdoso y Lenz en 19805 En el pnmer grupo (SHEM
1), el 1%y/o 5° dedos de ambos pies estan siempre pre-
sentesy la monodaciilia afecta al menos a una mano y un
pie; en McKusick's (entrada 183600) se descnbe la exis-
tencia de una mversidn pericéntrnica del cromesema 1.
A6XYinv(7)(pa2q2l.3) como causa habimal de estos fras-
tornos®; Scherer, et a/.* han construido el mapa genético
asociado con estas alteraciones e identfican una region
criticade 1.5 Mb en 7q21.3-g22.1 donde se producen
translocaciones onversiones. El tipc 2 de ectrodactilia
presenla basicamente las mismas afectaciones que el ipo
1 perolas ectrodactilias ohservadas soOn menos severas
queeneltipo 1. Eneltipo 3 de ecoodactiha (SHEMS), se
observa monodactilia de ambas manos, donde habitual-
mente se obhserva sdlo el 8° dedo, y de ambas pies, don-
de pueden conservarse el 1° 0 el 57 dedos, ademaéas se
asocia con obstruccion del conducio lacnmonasal,
nipodoncia, chsplasia ectodénmica y paladar hendido; Rarn,
et al.'® comunican un neonato con eslas alteraciones que
presenta ademas como Lastormo asociado wna comu-
cacidn ventricular; la ectrodactilia tipo 3 se define en
McKusick! en su entrada 600085, definiéndose la altera-
cidn genética como resultado de una alteracion de la re-
gidn 10q24-g25. La ectrodactha de tipo 4 segun Bugdoso
vy Lenz® incluye monodactiia de ambas mancs y ambos
pies asociada a aplasia o defectos parciales de racho y/o
tibia, en mnguno de los 4 casos de este tipo recoqidos por
aste aulor® se observa la existencia de hemuvértebras, que
Sl ApArece en el Casc rue presentames.
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