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Introduccién

Las anomalias que afectan al esqueleto, aunque individual-
mente son raras, dan cuenta de lamayoria de los casos de esta-
turabajay de deformidades esquel éticas que se observan acual -
quier edad. Dentro de éstas, estén las displasias (transtornos del
crecimiento), las disostosis (malformaciones de los huesos), las
osteolisis idiopaticas (reabsorcion patol 6gica de los huesos), las
anomalias cromosomicas acompafiadas de malformaciones es-
queléticasy | os procesos metabdlicos que afectan a esqueleto®.
Lanomenclaturade las displasias estd basada, fundamentalmente,
en las manifestaciones clinicas, genéticas o radiol6gicas. En la
actualidad hay descritas varias decenas de displasias esquel éti-
cas, entre ellas el sindrome de Ellis van Creveld o displasia con-
droectodérmica que como definieron dichos autores en 1940@),
presenta entre otras, lesiones por condrodisplasia con huesos tu-
bulares cortos y por displasia ectodérmica. A parte de las dos
grandes series descritas, en un grupo Amis de Pensilvania® y
en un grupo de aborigenes australianos®, otros casos corres-
pondientes a este sindrome, aparecen aisladamente, sin existir
predileccion racial@.

Caso clinico

Recién nacido, de sexo femenino y 39 semanas de gestacion,
cesarea electiva por cesérea anterior, presentacion de nalgas, con
peso al nacer de 2.730 g, tallade 42 cm y perimetro cefélico
de 32 cm. Diagnostico prenatal de presuncidon de acondroplasia
por presentar extremidades cortas en los controles ecogréficos
prenatales en la semana 21 de gestacion, teniendo en la sema-
na 27 medidas de DBP 66 (corresponde a 25 semanas), PA 210
(25 semanas), LF 38 (21 semanas) con sospecha de polidacti-
liapostaxial en unamano. En controles posteriores se mantiene
un crecimiento de extremidades inferior a que corresponderia
por edad gestacional. Cariotipo por amniocentesis 46 XX.

No existen antecedentes familiares de consanguinidad fa-
miliar ni ingesta de medicaciones durante € embarazo. Gestacion
previanormal, cesérea por distociade parto sin ateraciones mor-
fologicas en el primer hijo.
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Sindrome de Ellis van Creveld
(displasia condroectodérmica).
A proposito de un caso clinico

Figura 1. Detalle del recién nacido, observandose talla corta, a expensas
de extremidades.

A laexploracion (Fig. 1) se evidenciatalla corta, a expen-
sas de extremidades inferiores, polidactilia postaxial en ambas
manos (Fig. 2), acompafiandose en pie izquierdo de polidactilia
y sindactiliaentre el 2°y 3= dedos, ufias hipoplésicas, microg-
natia, orejas de implantacion baja, anomalias en &rea orofacial
con presencia de alteraciones gingivales (irregulares, frenillos
laterales muy desarrollados) (Fig. 3). Presenta leve distrés res-
piratorio que cede en incubadora con oxigeno ambiental. No
se observan alteraciones torécicas.

Se practican exdmenes radiol 6gicos (Fig. 4) observandose
extremidades cortas, polidactilia postaxial en tres extremidades
y pelvisen tridente sin presentar alteraciones costales. Se prac-
tica ecocardiograma que muestra una auricula Ginica con défi-
cit de septo auricular de unos 17 mm y dos valvulas auriculo-
ventriculares al mismo nivel, pero bien diferenciadas con shunt
estimado 3/1. Ecografiarena y electrocardiograma normales.

Discusioén

Se orienta el cuadro clinico como sindrome de Ellis van
Creveld (EVC), enfermedad de herencia autosdmica recesiva,
incluido dentro de los sindromes de costilla corta-polidactilia
(CCP)®, que incluye ademés del EV C las displasias esquel éti-
cas mortales del recién nacido, CCP | de Saldino-Noonan, CCP
[l de Majewski, CCP II1 de Verna-Naumoff y displasia toréci-
caasfixiante. En nuestro medio se ha calculado una frecuencia
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Figura 2. Detalle de lamano: polidactilia postaxial.

Figura 3. Detalle de |as ateraciones gingivales.

de ECV de 0,5 por 100.000 recién nacidos vivos®. Las carac-
teristicas principales del ECV son: enanismo con extremida-
des desproporcionadamente cortas, con presencia habitual de
genu valgo, polidactilia postaxial en las manosy en ocasiones
en los pies (10%)®, generalmente bien desarrollados, con fa-
langes proximales més largas que mediasy distales, torax pe-
quefio, displasia ungueal (100%), alteraciones en labocay la-
hios (labio leporino, frenillo prominente, dientes neonatales, ano-
donciaparcid...), anomalias cardiacas, sendo lo més comin de-
fectos ddl tabique. Se pueden presentar ocasionalmente retraso
mental, cabello escaso o fino, criptorquidia, epispadiasy talipes
equinovalgo. Las manifestaciones radiol dgicas principal es son:
huesos tubulares cortos y densos, pelvis poco desarrollada en re-
gion supracetabular (pelvis en tridente), fusion entre hueso gran-
de y ganchoso, hipoplasia de |as epifisis proximales tibiales y
desplazadas hacia dentro con osificacion precoz de las cabezas
femorales.

El pronéstico viene determinado por las alteraciones toréci-
casy, sobre todo, por la cardiopatia congénita®, predominan-
do auricula tinica. Cercadel 50% de los pacientes mueren en los
primeros meses de vida® como consecuencia de |os proble-
mas cardiorrespiratorios, aunque las malformaciones cardiacas
pueden ser variables. Los casos que llegan ala edad adulta no
suelen presentan malformaciones cardiacas importantes. La eco-
cardiografia sistemética en estos pacientes ayuda a orientar el
diagndstico y establecer un prondstico®. Lamayoriade los su-
pervivientes tienen inteligencia normal. La estaturafinal suele
oscilar entre 107 y 150 cm(9, Con frecuenciahay limitacion de
lafuncion de las manos y problemas dentales.

Se han descrito anomalias asociadas como hidrocefalia se-
cundaria a sindrome de Dandy-Walker), auricula Gnica, junto
ahipoplasia de cavidades izquierdas®, polidactiliaunilatera 3.
Se han sugerido posibles origenes cromosomicos en alteracio-
nes del brazo largo del cromosoma 5y 17, pero se sugiere que
sean hallazgos casuaes, ya que no hay series confirmadas, aun-
que hay autores que afirman que seria una alteracion cromoso-
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Figura 4. Rx smple: se observan extremidades cortasy lapelvisen tridente.

micasituada en el cromosoma 44, No se ha encontrado predi-
leccion racia® apesar de existir unaaltaincidenciaen e grupo
Amis? que sugiere problemas de cosanguinidad.

El tratamiento ird encaminado ala correccion de las altera-
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ciones cardiacas, en funcion de lagravedad de éstas, tratamien-
to ortopédico de las alteraciones digitales y correccion endo-
doncica por problemas estéticos y funcionales. En funcidn de
las alteraciones de las extremidades se planteara alargamiento
de extremidades mediante traccion externa, siendo factible con-
seguir aumento de longitud de hasta 10-12 cm.

Aungue claramente definido se encuentra este sindrome cuan-
do son presentes todas |as manifestaciones, esimportante plan-
tearse el diagndstico diferencia con otras entidades ya mencio-
nadas, ya que el prondstico es totalmente diferente (véase dis-
plasias torécicas asfixiantes). El estudio ecogréfico prenatal pue-
de orientarnos, al encontrar hallazgos que son especificosde al-
gun tipo de CCP3), como la presencia de labio leporino y hen-
didura palatina de tipo 11¢9), onfalocele en el tipo 1V, La ob-
servacion de auricula Unica, dientes neonatales o asociacion de
auricula tnicay polidactilia sugieren EVC(8), aunque una au-
ricula inicano esinfrecuenteen € tipo | otipo 1.

Dado que hastalafecha no existe la posibilidad de diag-
ndstico genético, hoy en dia éste vendré dado por las caracte-
risticas clinicas de estos pacientes. Nuestro paciente se catalo-
gade sindrome de Ellis van Creveld por |las manifestaciones cli-
nicasy exploratorias observadas.
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