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Sindrome de Ellis-Van-Creveld:

A proposito de un caso Ellis -
Van - Creveld Syndrome

Dr. Ramon H. Alvarenga C.*, Dr. Wifredo Argueta R.

RESUMEN: Este sindrome fue descrito completa-
mente por las personas que llevan su mismo nom-
bre y lo llamaron Displasia condroectodérrnica.
Previamente ya habia sido descrito parcialmente
en varios reportes y consiste principalmente de
polidactilia post-axial de las manos y menos fre-
cuentemente en pies; condrodisplasia de los hue-
sos largos que produce un acortamiento
aeréme sometico de las extremidades, displasia
ectodérmica que afecta ufias y dientes y con me-
nos frecuencia malformaciones cardiacas congéni-
tas. A continuacién se describe el caso de una
paciente que se presento al hospital escuela y que
murid a los cinco meses de edad quien presentaba
caracteristicas clinicas y radioldgicas compatibles
con este sindrome incluyendo una cardiopatia con-
génita compleja.

Palabras clave: Sd. Ellis-van-Creveld.
Displasia condroectodérrnica.

Abreviaturas: SS=Segmento superior, SI=Segmento
inferior, RS=Relacidn de segmentos.

SUMMARY: This syndrome was completely
described for the people after whom is named,
and they called it Condroectodermal dysplasia.
Previously was described partially in several
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papers. The syndrome is caracterized by post-
axial polydactilia of the hands and sometimes of
the feet, large bones condrodysplasia which pro-
duces acromesomelic shortening of the
liinbs;ectodermic dysplasia affecting fingernails
and teeth and less frecuently congenital heart
malformations. In this paper is described a case of
a patient who was admited to the hospital escuela
and died at five months of age and who had clinical
and radiologic characteristics compatibles with this
syndrome, including a complex congenital
cardiopathy.

Key Words: Sd. Ellis-van-Creveld.
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Ellis y Van-Creveld describieron este sindrome des-
de 1940. En 1964 ya se habian reportado mas de 40
casos y Me. Kussick y cois, afiadieron 52 casos
mas, en su mayoria observados en una poblacion
de menonitas suizos con alto grado de consanguini-
dad 15,6,7,8) $. tuta de una forma poco usual de
enfermedad congénita, genéticamente transmitida
con un patron autosémico recesivo, el cual involucra
el sistema esquelético, ufias y dientes ""°-* Las ca-
racteristicas clinicas incluyen talla baja desde la
etapa prenatal con una talla final que oscila entre
109-152 cm. con acortamiento acromesomélico de
extremidades; la fascies no es especialmente carac-
teristica, los ojos usualmente son normales pero en
algunos casos se ha descrito la presencia de catara-



tas, labio superior delgado y unido por frenillos al
reborde alveolar, térax pequefio, polidactilia post-
axial en manos y menos frecuente en pies; displasia
ectodérmica que afecta uflas y dientes (ufias
hipoplasicas, dientes neonatales, anodoncia parcial,
dientes pequefios y/o erupcion retrasada); algunos
pacientes son mentalmente retrasados pero se su-
giere que el retraso no es parte integral de la enfer-
medad ya que la mayorla de sobrevivientes son de
inteligencia normal *”. El- cuadro radiolégico con-
siste en lesiones de manos y pies caracterizados por
cambios en la forma, tamafio, nimero y sinostosis
de algunos huesos principalmente del carpo
(sincarpalismo, sinmetacarpalismo y
polimetacarpalismo), también se observa marcada
reorganizacion del tejido 6seo en las regiones
epimetafisiarias, los huesos tubulares son cortos y
engrosados. El acortamiento del radio y la ulna y de
la tibia y peroné son mas marcados que el humero y
fémur respectivamente. El extremo proximal de la
ulna y distal del radio son inusualmente grandes y
el extremo proxnnal del radlo y distal de la ulna
inusualmente pequefios i°°-".%). Esta alteracion se ha
diagnosticado prenatalmente con ayuda de el
ultrasonido obstétrico; el analisis histopatologico
del sistema dseo de los fetos se usa para identificar
varias osteocondrodisplasias incluyendo la que se
describe en este reporte @
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Se trata de una paciente del sexo femenino de cinco
meses de edad, producto de la gesta II, un hermano
vivo y sano, madre de 18 afios, padre de 60 afios, no
consanguineos, embarazo normo evolutivo, parto
domiciliar distocico por presentacion podalica;
neonatal inmediato normal, peso y talla de naci-
miento desconocidos pero la madre lo refiere muy
pequeiio. Desarrollo psicomotor: atn sin sostén
cefalico. Exploracion fisica reveld talla baja
desproporcionada a expensas de acortamiento de
segmento inferior (SI) por debajo del percentil 5
(talla 55 cm, SS: 33cm, SI 19cm, RS:1.9 cm),
normocéfalo, fascies peculiar por fisuras palpebrales
amplias y ligeramente oblicuas, puente nasal apla-
nado y ancho, boca con labio superior delgado y
unido por frenillos al reborde alveolar superior, torax
pequeilo, se ausculta soplo holosistdlico grado 111/
VI, extremidades con acortamiento acromesomelico,
manos con exadactilia post-axial bilateral articulada,
manos y pies pequefios con braquidactilia,
clinodactilia e hipoplasia en ufias.

Se realizé un estudio radioldégico completo del siste-
ma 6seo el cual revelo craneo y columna normal,
térax cardiomegalia G- IV, huesos tubulares anchos
y cortos con mayor acortamiento de ulna, radio,
tibia y peroné en relacion con humero y fémur res-
pectivamente; ensanchamiento del extremo distal
del radio y proximal de la ulna con adelgazamiento
de los extremos proximal de radio y distal de la
ulna; marcada reorganizacién del tejido d6seo en
varias metafisis de los huesos largos; en manos
presencia de solo uno y dos carpos, metacarpo y
falanges cortos y anchos, quinto metacarpiano bifido
y presencia de un sexto dedo adicional bilateral,
terceras falanges h1pop1as1cas y ausentes en algu-
nos digitos; pies con tres huesos del
tarso,metatarsianos y primera falange pequefias y
anchas con ausencia del resto de los huesos de las
falanges de todos los dedos.

DISCUSION

Desde la descripcion de este sindrome en 1940 ain
son relativamente pocos los que se han descrito
hasta la fecha, por tratarse de una entidad de trans-
mision hereditaria autosdémica recesiva un gran nu-
mero de pacientes se han encontrado en poblacio-
nes endogamicas (aprox.30%) 2,5.6,7,s,10) Lss caracte-
risticas cardinales incluyen polidactilia post-axial en
manos y menos frecuente en pies, condrodisplasia
de los huesos largos con acortamiento acrome-
somelico de los miembros y displasia ectodérmica
que afecta principalmente ufias y dientes (figura A,
B y C); ademas se han descrito otras caracteristicas
acompaiiantes con una frecuencia variable las cua-
les incluyen anomalias cardiacas congénitas (50-60%),
desarrollo psicomotor en hmltes normales y la fascies
sin caracteristicas particulares '*.

Las alteraciones radioldgicas que presentan estos
pacientes en huesos de las extremidades también
son caracteristicas se refiere el acortamiento y
engrosamiento de huesos de la pierna, el antebrazo,
manos y pies hipoplasia y/o ausencia de falanges
distales, los huesos tubulares también presentan
cambios caracteristicos en regiones epimetafisiarias
(figuras D,E y F); varios de estos cambios Oseos
pueden ser detectados prenatalmente por medio de
ultrasonido obstétrico con fines de diagndstico pre-
natal de esta patologia en parejas en riesgo en que
ambos padres son portadores sanos y con riesgo de
concebir hijos anormales .2.4,5,6,7,9,



Figs. A,ByC: se
aprecia la
apariencia
general e donde
se evidencia la
talla baja con
desproporcién de
segmentos (A);
exadactilia en
manos,
braquidactilia y
clinodactilia (B);
hipoplasia
marcada de ufias
en manos y pies
(ByC).
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Figs. Dy E: las
caracteristicas
radiolégicas
demuestran
acortamiento de
radio, ulna, tibia y
peroné en relacion a
hamero y fémur
respectivamente,
engrasamiento de
huesos largos méas
importante de
regiones
metafisiarias con
notable
reorganizacion del
tejido 6seo.

Figs. F y G: se observa ausencia de huesos en el carpo y tarso
acortamiento de metacarpos y falanges; 5to. metacarpio bifido con un
6to. dedo adicional; ausencia de 3a. falanges en varios dedos de las

manos y en todos los dedos de ambos pies.




El caso que presentamos en este reporte correspon-
de a un segundo hijo de la pareja sin antecedentes
patologicos de importancia ni antecedentes familia-
res previos de alteraciones similares como es usual
encontrar en este tipo de patologias con transmi-
sion hereditaria autosomica recesiva.-El paciente
comparte las caracteristicas clinicas que se han des-
crito en este cuadro y sobre todo las alteraciones
cardinales involucradas en este sindrome, ademas
encontramos la presencia de una cardiopatia congé-
nita que igualmente se describe en un porcentaje de
pacientes y que condiciona la muerte en edades
tempranas.- Como apoyo diagnostico se cuenta con
un estudio radioldgico en donde se detectd una
serie de caracteristicas en huesos largos de miem-
bros superiores e inferiores, en manos y pies ya
descritos en esta patologia en varios reportes pre-
Vios.

En la actualidad la pareja se encuentra en segui-
miento en la consulta externa de Genética donde se
brinda asesoramiento genético en base al mecanis-
mo de transmision hereditaria de esta patologia
insistiendo en que ambos padres son portadores
sanos de una informacion genética alterada y que
existe un riesgo de un 25% de que esta patologia se
repita y puedan concebir otro hijo con la misma
alteracion.
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"Aprenda a ver en las calamidades ajenas
las enfermedades que deberia usted evitar".

Publilius Syrus





