Rev. Esp. de Cir. Ost. (219-223) 1988

FACULTAD DE MEDICINA. UNIVERSIDAD DE ZARAGOZA

|
CATEDRA DE TRAUMATOLOGIA Y CIRUGIA ORTOPEDICA i ,
Profesor: F. SERAL INIGO j
‘ |
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RESUMEN:

Presentacién de dos casos familiares de alteracidn esquelética autosémica domi-
nante, constituida por sindstosis del carpo, tarso, sinfalangia, braquidactilia e hi-

poplasia de peroné.

Descriptores: Sinéstosis multiples. Afectacién familiar. !

SUMMARY:

{

The authors reported two cases of familiar squeletic alteration, autosomal domi-
nance inheritance, with synostosis of the carpus and tarsus bones, symphalangism,
brachydactyly and hypoplasia of the fibula.

Key Words: Multiple Synostosis Disease. Familiar affectation.
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Introduccién

Desde principios de siglo existen publi-
caciones de sinfalangia hereditaria aislada,
aunque cada vez con mayor frecuencia se
publica asociada a otras alteraciones esque-
léticas, como parte de un sindrome mal-
formativo congénito. Esto es aplicable a las
sinostosis del carpo y tarso, de las que exis-
ten todas las combinaciones posibles, des-
de la fusién aislada de dos huesos a la
masiva.

Sin embargo, la asociacién de sinfalan-
gia y sindstosis del carpo y tarso sigue sien-
do poco frecuente, por lo que aportamos
dos nuevos casos.
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Casos clinicos

Caso1l . -o0n 0w ,‘

M. T. D.-F. C., hembra, de estatura e intelecto
normal, es vista en nuestra consulta tras sufrir un trau-
matismo. g -

Exploracion clinica:

— Facies: Displasia dentaria.

— Miembros superiores: Abolicién de la supma-
cién del antebrazo, prominencia del extremo
distal del cubito, sinfalangia dedos, braquidac-
tilia y clinodactilia en 4.° y 5.° dedos (Fig. 1).

— Miembros inferiores: Pies planos, hiperquera-
tosis bajo cabezas de los metatarsianos.

Estudio radiolégico:

— Miembros superiores: Sinfalangia 2.° y 3.° de-
dos, braquimesofalangia 4.° y 5.° dedos, mal-
formacién de carpo con sindstosis entre
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FIG. 1. Caso 1.— Prominencia del extremo distal del cibito. Braquidactilia. Clinodactilia en 4.
y 5.° dedos.

FIG. 2. Caso 1.— Luxacion radio-cubital distal bilateral.
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semilunar y pirdmidal, aplanamiento de la ca-
beza del primer metacarpiano, hipoplasia del
extremo distal del cuibito, luxacién radio-cubital
distal (Fig. 2). *

— Miembros inferiores: Desalineacién rotuliana
(externa), hipoplasia del peroné, sindstosis
calcdneo-cuboidea, 3.r metatarsiano, 3.2 cufia,
2.? cufla, 3.? cufia, 1.* metatarsiano corto, sin-
falangia, lesiones degenerativas artrosicas (Fig.
3).

Caso 2

J. M. D.-F. C., varén, hermano de la anterior,
obeso epiléptico.

Exploracién clinica: Superponible al caso 1, salvo
que no existe prominencia distal del cubito y el pri-
mer dedo del pie estd en hiperextensién y valgo.

Exploracién radiolégica: Muy similar al caso ya
descrito, con variaciones muy ligeras; la sindstosis car-
piana afecta a piramidal y ganchoso, no hay luxa-
¢ién radio-cubital distal (Figs. 4 y 5).

En los antecedentes familiares hallamos el mismo
cuadro clinico en padre y abuelo (fallecidos}, lo que
nos permite afirmar que la forma de trasmision es
autosémica dominante (cuadro 1).

Clinicamente, en ambos casos existe patologia do-
lorosa precoz en pies, con muy buena adaptacién fun-
cional en miembros superiores, que se traduce en una
actividad normal y sin restricciones a dicho nivel.
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Discusién

NIEVERGELT (1944) publicé un enanismo
mesomélico con displasia de tibia y pero-
né, sindstosis tarsiana y radio-cubial.
PEARLMAN y cols. (1964) describen como
sindrome de Nievergelt un cuadro clinico
constituido per sindstosis del carpo, tar-
s0, sinfalangia y displasia de codo. Como
sindrome de Nievergelt-Pearlman, DUBOIS
(1970) publica un caso igual al anterior, y
ademds una articulacion tibio-peroneo-
astragalina hemiesférica, y MURAKAMI
(1975) aporta 3 nuevos casos con sordera
adicional.

GEELHOED y cols. (1969), bajo el titulo
fusion tarsiana y sinfalangia, revisan dos
familias con estas anomalias; uno de los
afectados presenta sindstosis carpiana.
CORTES y cols. (1983) presentan un estu-
dio familiar de sindstosis de carpo y tarso
con sinfalangia, identificandolo con los pu-
blicados por GEELHOED.

FIG. 3. Caso 1.— Sindstosis miiltiples tarsianas. 1.° metatarsiano corto.
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FIG. 4. Caso 2.— Sindstosis carpiana entre piramidal y ganchoso.

F1G 5. Caso 2.— Sindstosis tarsianas. Sinfalangia. Braquifalangia 1.r dedo.
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CUADRO 1
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DRAWERT y cols. (1985) enriquecen la
casuistica con 15 casos nuevos, presentdn-
dolos como sindstosis carpiana y tarsiana
y sinfalangia tipo Fuhrman, en el que ade-
mas de lo descrito hay alteraciones varia-
bles de codo, llegando a la sindstosis
humero-radial.

MAROTEAUX (1976) establece la diferen-
cia entre sindrome de Nievergelt, que se-
ria el enanismo mesomélico con las
caracteristicas descritas por este autor y los
casos que no presentan enanismo y si si-
nostosis a distintos niveles (carpo, tarso y
falanges), como los publicados por €l en
1972, por DUBOIS y MURAKAMI, para los
que acufia el término «Sindstosis multi-
ple», que describe lo bdsico de este sindro-
me, siendo los hallazgos variables
explicables en ocasiones, como la sordera
que sugeriria la fusion de los huesecillos del
oido o la articulaciéon tibio-peroneo-
astragalina hemiesférica, que para CHAN-
NON (1979) representaria un mecanismo
compensador al bloqueo de la inversion-
eversion del pie, condicionado por la sinds-
tosis astragalo-calcaneo.

POISSON y cols. (1983) estudian la varia-
cién de los sintomas en una misma fami-
lia, considerando las diferencias
encontradas como de expresividad varia-
ble de este sindrome, evidente no sélo en
las distintas publicaciones, sino en los
miembros de la misma familia.
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