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Sindrome ufa-roétula

A. PINA MEDINA, J. ARACIL SILVESTRE y J. GISBERT VICENS

Servicio de Traumatologia y Ortopedia. Hospital Universitario La Fe. Valencia.

Resumen.—Presentamos el estudio de 3 casos afectos de un sindrome "ufia-rétula",
con historia familiar positiva en uno de ellos. Este sindrome es un transtorno heredita-
rio de transmision autosdémica dominante, caracterizado por displasia ungueal y de ar-
ticulaciones y formacion de unas excrecencias 6éseas caracteristicas a nivel del iliaco
(cuernos iliacos). EI sindrome completo se define por los cambios esqueléticos asocia-
dos a una nefropatia. Describimos las anomalias clinico-radiogréaficas de tres pacientes
y realizamos una revision de la literatura sobre esta displasia poco frecuente.

Palabras Clave: Displasias 0Oseas. Sindrome ufia-rétula. Osteoonicodisplasia. Cuernos
iliacos.

NAIL-PATELLA SYNDROME

Summary.—The authors showed three patients affected by "nail patella” syndrome
with positive familiar history in one case. The "nail patella" syndrome is an autosomal
dominant condition, characterized by nail and joint dysplasia and extra bone formation
at the os ilium. The complete syndrome is characterized by a series of skeletal disor-
ders and specific nephropathy. This article reports the clinical and roentgenographic
findings of three patients and the results of the study of their families. A review of the
literature is done.
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INTRODUCCION

El sindrome ufia-rétula es conocido en la li-
teratura mundial con diversas denominaciones,
tales como onicoartrosis, osteo-onicodisplasia,
osteo-onicodisostosis, sindrome de Touranie o
sindrome de Osterreicher-Turner. La primera
descripcion se atribuye a Fong (1) en 1946,
quien asocio la presencia de cuernos iliacos bi-
laterales con alteraciones ungueales; aunque el
primero en observar la anomalia pelviana tan
caracteristica fue Kieser (2) en 1939.

La incidencia exacta es desconocida, aunque
se estima que pueda ser de 1/millén. Se hereda
con caracter autosémico dominante y asocia al-
teraciones ungueales en los dedos de las manos,
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con una serie de cambios esqueléticos que afec-
tan especialmente a la réotula, codo y pelvis.
Frecuentemente se asocia a nefropatia, que es
la que decide el pronéstico de la enfermedad.

Aportamos el estudio de tres pacientes afec-
tos de esta displasia presentando s6lo uno de
ellos historia familiar positiva.

CASOS CLINICOS

Recogemos el estudio de 3 pacientes con una dis-
tribucion variable. En todos los pacientes se realizé
estudio radiogréfico y analitica en sangre y orina en
busca de alteraciones renales. No siempre fue posible
realizar estudios clinico-radiolégicos en los familiares
cercanos, y en algln caso la afectacién sblo se mani-
festd en la anamnesis.

Caso n° 1.

Varén de 17 afios de edad, remitido a nuestro
Servicio por un cuadro de luxacion recidivante de ro-
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tula en rodilla derecha. Este paciente, tercero de
cuatro hermanos, dos de sus hermanos y el padre
también se encuentran afectos de sindrome ufia-rétu-
la.

Presentaba marcadas alteraciones ungueales de
los dedos de las manos y leve limitaciéon de la movi-
lidad a nivel de los codos. La exploracion de la rodi-
Ila revelaba una movilidad completa. En el examen
radiogréfico se observan la hipoplasia bilateral de ré-
tulas, con desaxacion, subluxacion radiocubital bilate-
ral a nivel del codo, y "cuernos iliacos" en la pelvis
(Fig. 1,23y 4).

Fue intervenido quirdrgicamente practicandose
una realineacién proximal y distal de la articulacion
femoropatelar.

Caso n® 2.

Mujer de 29 afios de edad que referia dolor lum-
bar sin irradiaciéon a los miembros inferiores, de 11
meses de evolucién. El dolor era de predominico ma-
tutino y a final del dia, cedia con la posicion de de-
cubito supino y con medidas fisicas. No presentaba
sintomas generales. La exploracion revelaba una ac-

Figura 1. Radiografia lateral de la rodilla con rétula hipopla-
sica

Figura 2. Radiografia axial de ambas rodillas con displasia
bilateral de rétulas, y luxacién rétula derecha.

Figura 3. Radiografia anteroposterior de codo. Hipoplasia
condilo humeral y subluxacion de la cabeza del radio.

titud escoliodtica discreta con aumento del talle iz-
quierdo con raquis equilibrado, dolor a la palpacion
de la musculatura paravertebral izquierda a nivel de
raquis lumbar bajo, e incremento del dolor a la flexo-
extension. La exploracion neuroldgica fue normal. No
presentaba alteraciones a nivel de codos y rodillas,
pero si mostraba las alteraciones ungueales. La pa-
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Figura 5. Radiografia anteroposterior de la pelvis. Cuernos iliacos, caso 2
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Figura 6. TAC pelvis. Localizacién de los cuernos iliacos.

ciente es la primera de dos hermanas, y en la fami-
lia s6lo existia el antecedente de afectacion del pa-
dre, lo cual no pudo ser objetivada por éxitus.

En el estudio radiografico se descubren de forma
casual imagenes de cuernos iliacos a nivel de la pel-
vis (Fig. 5). En la zona lumbar se evidencia la exis-
tencia de un dismorfismo lumbosacro y signos dege-
nerativos a nivel de articulaciones interapofisarias
L4-L5. El estudio de TAC evidencia la alteracién se-
flalada de las carillas articulares L4-L5, sin estenosis
del canal, ni la presencia de protusion discal, los
cuernos iliacos son evidentes (Figura 6). Las pruebas
de laboratorio efectuadas eran normales.

Caso n° 3.

Mujer de 18 afios de edad, que acude por presen-
tar molestias ocasionales a nivel de la rodilla, de tipo
inespecificos. El examen de las manos mostraba una
displasia ungueal en todos los dedos. Presentaba una
cabeza radial prominente, con movilidad normal en
el codo. En el estudio radiogréfico se evidencia la au-
sencia bilateral de rétulas, asi como alteraciones en
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pelvis y codo, similares a las mencionadas en los ca-
Sos anteriores.

El estudio familiar fue negativo. Las pruebas de
laboratorio eran normales.

DISCUSION

El sindrome ufia-rétula puede ser reconocido
y diagnosticado a distintas edades (3). Las rodi-
Ilas estan afectadas entre el 80-92% de los ca-
sos, mostrandose generalmente roétulas hipoplé-
sicas 0 ausentes, con tendencia a la luxacion la-
teral. Frecuentemente se encuentra también el
condilo lateral hipoplasico y, en ocasiones, el
platillo tibial inclinado.

Los pacientes, suelen aquejar sintomas resul-
tantes de cuadros de subluxacion o luxacién ha-
bitual de rétula, como ocurrié en uno de nues-
tros pacientes, que requirié cirugia. No presentd
ninguna complicacién postoperatoria, y tras un
seguimiento de méas de 2 afios el resultado es
favorable.
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El codo resulta afectado entre el 60-90% de
los casos, presentando hipoplasia de la cabeza
radial con subluxacién posterior, la cual es fa-
vorecida por un céndilo humeral hipoplasico.
Sin embargo, raramente hay molestias debidas
a las alteraciones en el codo, presentandose
Unicamente una limitacidon de la pronosupina-
cion y de los ultimos grados de extensién (3).

Los "cuernos iliacos", son el signo radiogréafi-
CcO mas importante, y estan considerados patog-
nomonicos del sindrome (4,5,6,7). Son espolones
de base ancha con forma piramidal, que se en-
cuentran localizadas en la superficie externa
del ilfaco, cercanos a la linea sacroiliaca. En el
corte de TAC puede observarse como estan for-
mados por hueso cortical, y parten de la inser-
cién del musculo gluteo medio (Fig. 6). Suelen
ser bilaterales, aunque en ocasiones pueden
aparecer asimétricos (5).

Las ufias estan afectadas en un 99%, estan
ausentes o bien son delgadas, céncavas y fréagi-
les con una mayor afectacion del pulgar que
disminuye en severidad hasta el 5° dedo.

Estas alteraciones ungueales, se han asocia-
do a un posible factor deficitario localizado a ni-
vel renal, como lo demuestra el hecho de que
en los pacientes con insuficiencia renal graves
gue precisaron un transplante renal, las altera-
ciones ungueales, mejoraron a los pocos meses

(8).

A veces se asocia atrofia muscular, que en
parte se cree debida al defecto 6seo. Numerosas
anomalias, a nivel del raquis, han sido imputa-
das a esta enfermedad, incluyendo la presencia
de una espina bifida, espondilolistesis, proble-
mas de alineamiento como cifosis o anomalias
lumbares congénitas (9), como ocurri6 en el ter-
cer caso.

Otras alteraciones descritas en la literatura
son heterocromia del iris, alteraciones en los

pies y en la cintura escapular. Ninguna de es-
tas fue encontrada en nuestros pacientes.

Lo mas importante de este sindrome es la
enfermedad renal siendo la incidencia del 40%
y el hallazgo mas frecuente es la proteinuria
(8). Con este sindrome, el 25% de pacientes con
proteinuria, progresaran a insuficiencia renal
cronica, por lo que se considera la nefropatia
como el principal factor prondstico de este sin-
drome. La fisiopatologia de esta enfermedad re-
nal es poco conocida, aunque se encuentre un
engrosamiento caracteristico de la membrana
basal en el microscopio electrénico. Ninguno de
nuestros pacientes ha presentado alteraciones a
nivel renal, pero continlan sometidos regular-
mente a controles analiticos. Este sindrome es
heredado como rasgo autosémico dominante, a
través de un gen de penetrancia y expresividad
variable (10,11), localizado en el brazo largo del
cromosoma 9, cercano al gen de los grupos san-
guineos ABO. El porcentaje de presentacion es
del 50% cuando uno de los progenitores esta
afectado, ascendiendo a un 75% cuando los dos
miembros de la pareja lo presentan.

Un paciente afecto con familiares nefropatas,
tendrd un 25%, de probabilidad de descendencia
con nefropatia, y un 10% de que presenten in-
suficiencia renal.

CONCLUSIONES

1. Ante cuadros de luxacion recidivante de
rétula, sobre todo si éstas son displésicas, se
deben investigar otras posibles alteraciones es-
quel éticas, sobre todo a nivel pélvico.

2. En presencia de este sindrome esta indi-
cado la existencia de afectacion de otros 6rga-
nos (sobre todo a nivel renal).

3. El control evolutivo de la nefropatia, asi
como las posibles complicaciones de las artropa-
tias que puedan originarse, seran el principal
motivo de inquietud para el clinico que atienda
a estos pacientes.
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