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Sindrome TAR con tetrafocomelia

H. F. MISCIONE y C. PRIMONO

Servicio de Ortopedia y Traumatologia Infantil. Hospital de Pediatria Dr. J. P. Garrahan. Buenos Aires (Argentina).

Resumen.—EI| sindrome TAR es un estigma genético recesivo de baja incidencia dentro de la pa-
tologia ortopédica infantil general. El objetivo de este trabajo es la presentacién de aquellos pa-
cientes en donde la impregnacion del sindrome es completa. Estos nifios tienen en comun la trom-
bocitopenia intensa durante los primeros afios de la vida, la amelia bilateral de sus miembros supe-
riores, la fusion femorotibial y la agenesia de tibia de distinto grado. A estos sintomas se suman
algunas otras con forma de presentacién aislada. La importancia de su diagndstico correcto reside
en la valoracion sanguinea y en la cirugia precoz de sus miembros inferiores para mejorar la «eali-
dad de vida. En los 7 pacientes controlados y tratados en el Servicio de Ortopedia Infantil del Hos-
pital de Pediatria Dr. P. Garrahan se muestran las alternativas de diagndstico diferencial y el esque-
ma de tratamiento ortopédico quirargico: realineacion de sus miembros inferiores, rehabilitacion
de sus miembros y la adaptabilidad para la marcha.

THE TAR SYNDROME WITH TETRAPHOCOMELIA

Summary.—The TAR syndrome is a recessive genetic anomaly of low incidence in the pediatric
orthopaedic pathology. This paper reported a group of patients with complet syndrome. All of the-
se patients had blood cell abnormalities, phocomelia of the upper extremities, femorotibial union
and absence of tibia. It is very important the correct diagnosis as recurrent episodes of throm-
bocytopenia and early surgery of lower limbs. We report seven patients of the Garrahan Hospital of
Bs.As. with the differential diagnosis, the results of surgical treatment: axial alignment and rehabi-

litation of the legs and walking adaptation.

INTRODUCCION

El objetivo de este trabajo es la presentacion de
una patologia de baja incidencia en la poblaciéon
general, pero que significa un estigma grave por la
alta malformacién esquelética que implica.

En todos los pacientes presentados en este tra-
bajo se destacé |la laboriosa programacion terapéu-
tica para encontrar soluciones compatibles con una
funcion anatomica.

El sindrome TAR (trombocitopenia y agenesia
del radio) es una enfermedad con herencia pater-
na autosdmica recesiva con variedad intra e inter-
familiar. Su presentaciéon es baja en la poblacion
y el mayor porcentaje de ellos lo hace con ausen-
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cia bilateral del radio con asociacién a otras mal-
formaciones de la mano y el miembro superior.
S6lo un 5% evidencia tetrafocomelia con bilatera-
lidad y posible asociacion a otras teratogenias

(Fig. 1).

La primera referencia sobre esta anomalia fue
realizada por Hauser en 1948. En 1956, Gross (1)
publica las diferencias estructurales con el sindro-
me de Franconi. En 1969, Hall (2) lo agrupa co-
mo sindrome con sus caracteristicas clinicas defi-
nidas.

Hasta ese afio se publicaron 40 casos en la li-
teratura anglosajona y a partir de ese momento
se describen 60 casos mas en la literatura inter-
nacional. Su baja apariciéon hace dificil calcular
con exactitud los porcentajes poblacionales ac-
tuales, si bien se ha descrito su hallazgo en 5 ni-
flos de una poblacion de 4 millones de personas
con incidencia de bilateralidad en el 30% de los
mismos (3).
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Figura 1.

MATERIAL Y METODOS

En el Servicio de Ortopedia y Traumatologia Infantil
del Hospital de Pediatria Dr. J. P. Garrahan fueron con-
trolados 7 nifios portadores de sindrome TAR presenta-
cién de tetrafocomelia, y €llos fueron estudiados en forma
interdisciplinaria por los Servicios de Genética, Clinica
Pediatrica, Hematologia y Crecimiento y Desarrollo.

La forma clinica habitual de presentacion fue:

— Alteracion congénita de la mano bilateral. Se ob-
servd angulada sobre los restos atavicos del antebrazo y
con la presencia constante del pulgar (4).

— Ausencia de estructura 6sea en ambos antebrazos
y brazos. Luego de los 4 afios de vida se observé la apa-
ricién de algunos nucleos de crecimiento de bajo poder de
fertilidad y la presencia no constante de restos atavicos
de huesos del miembro superior (1, 4-6) (Fig. 2).

— Escapula y clavicula con forma constante y sin
malformacion evidente.

— Trombocitopenia importante desde el momento
del nacimiento y con tendencia a decrecer en nimero y
severidad en tanto progresa la edad. En todos los pacien-
tes, durante los primeros afos de vida, fueron habituales
las epistaxis, los hematomas y equimosis postraumaticas

Figura 2.

debidas esencialmente a la falta de defensa por la ausen-
cia del miembro superior (7).

— Reacciones de leucemia mieloide y eosinofilia en
los controles de laboratorio e hipercelularidad de médula
Osea con marcada reduccion de megacariocitos y de otros
elementos de la médula Gsea.

— Malformaciones cardiacas no constantes (tetralo-
gia de Fallot, defectos ventriculares, etc.) (7, 8).

— Bagja talla por ausencias 6seas y por formas de
acortamiento congénito (8).

— Fusion 6sea congénita del fémur sobre la tibia con
actitud de flexion variable entre 30 y 60°. En todos los
pacientes que la presentaron se observo constante la pre-
sencia del céndilo femoral externo y la ausencia del in-
terno, punto de coalicién con latibia (Figs. 3y 4).

— Agenesia de tibia grados Il y V.

— Pie equino y varo estructurado con hipoplasia del
retropié (hipoplasia del calcaneo y enartrosis astragali-
na) (3).

— Signos generales comunes tales como: dismorfis-
mos faciales, turricefalia leve, coeficiente intelectual nor-
mal, trastornos gastrointestinales y diversos tipos de der-
matitis (3, 9).
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Figura 3.

DISCUSION

La importancia del diagnostico ortopédico y he-
matolégico reside basicamente en instalar un plan
de tratamiento dirigido arealinear sus miembros in-
feriores precozmente, adaptacion a la marchay re-
habilitacion de las funciones basicas en sus miem-
bros inferiores.

El diagnostico diferencial debe establecerse con
la anemia de Franconi, el sindrome de Holt-Oram
y la tetrafocomelia de Roberts (10).

Anemia de Franconi. Presenta trombocitopenia
con anemia aplastica, anemia presente entre los 5 y
10 afios de vida, ausencia de pulgares y otras mal-
formaciones distales, anomalias renales, es autoso-
mica recesiva 'y posee una pobre expectativa de vi-
da debido a su alto riesgo.

Sindrome de Holt-Oram. Presenta estudios he-
matol égicos sin alteraciones, defectos del pulgar sin
ausencia, malformaciones de los miembros superio-
res, anomalias cardiacas, no se hallan defectos cro-
mosOmicos y su herencia es autosdmica recesiva. Su
promedio de vida es habitual.

Tetrafocomelia de Roberts. No presenta trombo-
citopeniay es muy evidente su alteracion tetrafoco-
mélica. Se observa en ellos fisura palatina, pulgares
presentes» malformaciones asociadas multiples. La
herencia es autosdémica recesiva, poseyendo una ex-
pectativa de vida supeditada a la compensacién de
alteraciones esqueléticas.

Los surcos palmares o dermatoglifos de los ni-
fios afectados del sindrome TAR fueron representa-
dos por Dignan et al. (3). En el grupo de nuestros
pacientes coincidieron los patrones de los surcos
con los observados por ellos, ya que estos pacientes
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Figura 4.

presentaron ausencia del surco interfalangico flexor
con presencia del pliegue metacarpofalangico. En
la palma se observé también un solo surco horizon-
tal que corria desde el primer espacio interdigital al
borde hipotenar, como una linea simiesca.

En estos pacientes, asistidos con tetrafocomelia
dentro del sindrome TAR, los tratamientos instau-
rados fueron:

— Osteotomias de realineacion femorotibial
luego de los 2 afios de vida con cobertura de trans-
fusién plaquetaria antes, durante y después del ac-
to quirurgico.

— Sindesmostomias del retropié y osteotomias
supramaleolares de correccion axial, luego de los
4 afos de vida.

— Osteotomias de acortamiento de la columna ex-
terna del pie, compensatorias de las otras correcciones.

— Osteotomias mcdiodiafisarias de los miembros
inferiores para obtener mejoras del ge anatémico.

— Rehabilitacion para la adaptacién de sus
miembros superiores y equipamiento ortésico de los
inferiores con terapia fisica.

— Proteccién estricta de traumatismos durante
el transcurso de la primera infancia.

Desde el punto de vista ortopédico, y en compa-
racion con otros trabajos publicados, los hallazgos
radiol6gicos constantes fueron:

— Fusion femorotibial con hipoplasia de condi-
los internos femorales con o sin luxacion de rodilla.

— Hipoplasia de digitos y del carpo.
— Ausencia de fusion de las falanges.

— Malformaciones del retropié.
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CONCLUSIONES

Por la baja aparicién y por la gravedad de la sig-
nosintomatologia, el sindrome TAR con tetrafocome-
lia constituye una entidad en donde la literatura
cientifica coincide en intentar primero una espera
expectante de la capacidad de adaptacién esponta-
nea que ocurre durante la infancia para compensar
sus ausencias. Nuestros criterios fueron:

— Programar cuidadosamente todas las co-
rrecciones quirdrgicas en tanto transcurriese la
adaptacion espontanea debido a su alteracion pla-
quetariay alo laborioso de las modificaciones axia-
les que necesitan realizarse en la medida que evo-
lucionaban en su crecimiento.

— Otorgarle a la rehabilitacién un rol prepon-
derante y decisivo, ya que permitio captar la poten-
cialidad remanente de las funciones de los miem-
bros y fijar la necesidad y los momentos en que de-
bieron realizarse las compensaciones quirurgicas.

* Insistir en las ventgjas del diagnostico correc-
to en este tipo de patologia; ya pudimos evitar ser
sorprendidos por las crisis heméticas.

» Consideramos la realizaciéon de las mayores
cirugias en corta edad y bajo estricto control hema-
tologico. El resultado de la precocidad en las co-
rrecciones quirdrgicas nos permitié adaptaciones
mas sencillas del resto de sus malformaciones y op-
timizé el manejo de la terapia fisica
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