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PRESENTACION DE CASO

Pie en espejo

Mirror foot
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RESUMEN

Paciente masculino de 79 afios de edad, el cual presenta en el miembro inferior
izquierdo a nivel del pie una malformacion congénita que corresponde a un pie en
espejo, representado por 9 artejos, articulados en 8 metatarsianos, pie zambo,
seudoartrosis alta de la tibia y luxacién congénita alta del peroné. Es inusual
encontrar esta deformidad en el momento actual.
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ABSTRACT

Here is a 79 years-old patient who had in his left foot a congenital malformation
called mirror foot, which is represented by 9 knuckles articulated in 8 metatarsals,
knock-kneed foot, upper pseudoarthrosis of the shinbone and upper congenital
luxation of the fibula. The presentation of this type of deformity is unusual today.

Keywords: congenital deformity, genetics.

INTRODUCCION

Los defectos congénitos son un problema sanitario de gran importancia por ser
causa importante de morbilidad posnatal.'-® Su alta frecuencia (entre un 2 y un 4 %
de los recién nacidos los presentan)3-® conlleva un alto coste familiar y social.
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Constituye la primera causa de mortalidad neonatal en los paises desarrollados. 78
Los defectos graves son también causa de abortos y muerte fetal intradtero. La
aparicion de defectos congénitos, tanto detectados prenatal como posnatalmente,
produce una gran ansiedad en la familia y una enorme demanda de asistencia que
debe ser satisfecha y abordada por el médico responsable, bien sea el obstetra,
perinatélogo o pediatra-neonatdlogo.®-1°

En tiempos pasados estas afecciones eran de dificil diagnéstico, por lo que muchas
pasaban inadvertidas y solo eran detectadas en el nacimiento. El conocimiento de
técnicas quirdrgicas para enfrentarse a estas deformidades eran insuficientes por lo
que hacian dificil la correccion de muchas de estas,® como es la del paciente que se
presenta. Se describe un caso con una malformacion congénita que corresponde a
un pie de espejo.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 79 afios de edad, raza blanca, de procedencia rural, casado,
2 hijos varones, sin antecedentes familiares de malformaciones congénitas ni
retardo psicomotor, sin antecedentes patoldgicos personales anteriores. Este acude
al hospital por presentar gran aumento de volumen de la rodilla derecha de origen
traumatico. Al examinar al paciente llamé la atencion la deformidad congénita que
presentaba en el miembro inferior izquierdo, a nivel de la rodilla y el pie, las cuales
consistian en: luxacién congénita alta del peroné, articulaciéon en balancin a nivel
condral del fémur, seudoartrosis congénita del tercio superior del peroné, pie
zambo con 9 artejos que se articulaban con 8 metatarsianos, los cuales flexo-
extendian sin dificultad. Al paciente se le realizaron varios examenes
complementarios para diagnosticar su estado de salud general, y ademas se le hizo
una radiografia del miembro inferior izquierdo en la que se confirmé la observacion
realizada, la presencia de una malformacién congénita que corresponde a un pie de

espejo (Fig. 1y 2).

Fig. 1. Aspecto fisico, pie zambo, con nueve artejos.
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Fig. 2. Aspecto radiologico, pseudoartrosis de perong
¥y pie zambo, con ocho artejos articulados con
sus metatarsianos.

De interés seflalar que con excepcidon de sus hijos y esposa nadie conocia esta
deformidad ya que el paciente y los familiares sefialados la ocultaron durante todos
estos afios. Para esta deformidad en la actualidad es imposible realizar la correccion
quirdrgica, solo se plantea la amputacion del miembro a nivel supracondilea, pero
el paciente opté por conservar el miembro.

COMENTARIOS

El desarrollo de los conocimientos y la tecnologia médica y genética han permitido
alcanzar un porcentaje mayor de diagnosticos de certeza y un diagndstico etiolégico
mas preciso. Este hecho se traduce en un cambio en las etiologias de los defectos
congénitos en nuestro medio (tabla) y una disminucion progresiva del grupo de
causa desconocida.''?2 Ademas, la difusién de estos conocimientos en medios de
comunicacion y acceso global, produce una mayor demanda de informacion
actualizada por parte de padres y familiares.

Esta necesidad de diagndstico e informacion y la complejidad de los conocimientos
actuales, hacen frecuente la necesidad de consultar con los especialistas en
Genética Clinica para el manejo de estos pacientes. A pesar de todos estos avances
y de la correcta valoracion clinica, en muchos casos el recién nacido con defectos
congénitos queda sin un diagndéstico de certeza.®1%12 En este sentido, es preferible
la ausencia de diagnéstico que establecer un diagndstico erréneo, lo que obliga a la
prudencia en el clinico y a una revaloracion periodica del caso. Los pasos en la
busqueda de un diagnéstico deben estar claros y compartirse con los familiares. Se
debe informar de la posibilidad de no encontrar un diagnéstico y establecer un plan
terapéutico y de apoyo a la familia que en muchos casos es independiente del
propio diagnéstico.
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Tabla. Eticlogia de los defectos congénitos en Cuba

Etiologia %

Desconocida &0,0
Genética 20,0
Cromosdmica 9,5
Autosémica dominante 5,0
Otras etiologias génicas 5,0
Factores ambientales {alcohol, drogas,

medicamentos, diabetes, infecciones maternas, etc.) 1,0
Multifactorial 1,0
Altosamica recesiva 0,5

El pilar basico del diagndstico prenatal es la ecografia obstétrica.** Con la mejora de
los ecografos y el establecimiento de consultas ecogréficas de alta resolucion se
detectan hoy dia gran parte de los defectos congénitos, incluso en momentos
precoces de la gestacion. Una de las primeras opciones la constituye el estudio
cromosomico y molecular si procede, mediante amniocentesis o biopsia de
vellosidades coriales en gestaciones de riesgo, por edad de los padres o
alteraciones previamente conocidas en ellos, como alteraciones cromosémicas
balanceadas, traslocaciones, entre otras.37811

También en los momentos actuales pueden utilizarse modelos predictivos basados
en determinaciones metabdlicas, como la detecciéon combinada de alfafetoproteina
y estudios de genética molecular prenatal, en casos conocidos de patréon hereditario
en la familia y en los que la alteracién génica es identificable prenatalmente.® !

La deformidad del pie en espejo es muy infrecuente en la actualidad, debido al
desarrollo de la ingenieria genética y al pesquisaje prenatal que detecta en tiempo
afecciones congénitas, como el caso presentado. Esta es una de las razones por la
cual es inusual encontrar informes de esta deformidad podalica en la literatura
mundial.
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