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RESUMEN

Se realiza una revision bibliografica actualizada sobre las peculiaridades clinicas de la
displasia craneocarpotarsal o sindrome de Freeman-Sheldon. Los hallazgos
caracteristicos de este sindrome se presentan en el nacimiento, con predominio de
anomalias muscul oesquel éticas, cuyos signos relevantes fueron la microstomia, la
hipoplasia del tercio medio de la caray €l surco en forma de H en el mentén, signo
patognémico. El diagnéstico de esta afeccion se efectdia por los hallazgos faciales y
de los miembros; de mucha utilidad resultaron los estudios radiogréficos de craneo, la
biopsia del musculo buccinador y los estudios electromiogréficos. El tratamiento
quirdrgico se indica para mejorar la apariencia facia y la funcién de las manos y de los
pies. Se profundiza en los aspectos clinicos, diagnostico y terapéuticos de esta
enfermedad.

DeCS HUESOS FACIALES/anomalias; HUESOS DE LA EXTREMIDAD SUPERIOR/

anomalias; DEFORMIDADES CONGENITAS DEL PIE/fisiopatologia.

El sindrome de Freeman-Seldon,
conocido también como sindromedelacara
silbantey displasiacraneocarpotarsal ,*-¢ se
describié por ambos autores en 1938.
Ciertas malformaciones esqueletales con
caracteristicas variables se asocian con este
sindrome. Hasta el momento de nuestra

revision, solo se habian reportado en el
mundo 50 casos.

ETIOLOGIA

El defecto béasico se desconoce, aunque
lamayoria de |os casos es de presentacion
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esporadica, existen bastantes indicios de
gue se trata de una hernia autosdmica
dominante.>™*

CARACTERISTICAS CLINICAS

Este sindrome se caracteriza por
alteraciones en craneo, cara, extremidades
y otros sintomas. Los hallazgos caracte-
risticos de este trastorno se presentan al
nacimiento.*%

CARA Y CRANEO (FIGS. 1 A Y 1 B)

Frentealta.

Facies semejante auna mascara.
Hipoplasiadel tercio medio delacara
Hipotel orismo.

Pliegues epicantricos.

Ptosis del parpado superior.
Inclinacion antimongoloide de las
hendiduras palpebrales.

Estrabismo convergente.
Blefarofimosis.

Philtrumlargo.

Boca peguefia que da una apariencia de
silbador.

PliegueenformadeH enlabarbilla
Pdadar ojival.

Maxilar inferior y lengua pequefia.

EXTREMIDADES SUPERIORES (FIG. 2)

Miembro superior con escasez de masa
muscular.

Limitacion de lamovilidad de los hom-
bros.

Disminucion de la pronacién y supina
cién de los antebrazos.
Deformidadesdelospulgaresen el nivel
delaarticulacion metacarpofa angica.
Desviacion cubital delos dedos sin que
existan anomalias dsess.
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FIG. 1A. Vista de frente donde se aprecian las caracteristicas
en caray craneo del sindrome.

FIG 1B. Vista de perfil del paciente que revela dichas
caracteristicas sindrémicas.



EXTREMIDADES INFERIORES (FIG.3)

— Pieequinovarobilateral.
— Pieenmecedora.
— Tobillovertical.

OTRAS

Deficiente crecimiento posnatal .
Cuello corto con pteriglon.
Escoliosis, cifosis.
Espinabifidaoculta.
Dislocacion delacadera
Herniainguinal.

Dificultad paraladeglucién.
Vomitos.

Laringomalacia

DIAGNOSTICO

Los hallazgos faciales y de los
miembros en este sindrome permiten
facilmente el diagndstico, el cual serealiza
por los siguientes aspectos:*52-%

RADIOGRAFIA DE CRANEO

Se observa apariencia anormal del
suelo delafosacraneal media.
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FIG. 2. En la figura se destacan
las malformaciones de los
miembros superiores.

BIOPSIA DEL MUSCULO BUCCINADOR

Los haces musculares se encuentran
reemplazados por tejido conectivo fibroso.

ESTUDIOS ELECTROMIOGRAFICOS

Se apreciadisminucion delaactividad
mas acentuada en los musculos de la
expresionfacial.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Serealizara el diagndstico diferencial
con los siguientes sindromes:>#*%’

— Sindromede Schwart-Jample:
Carainmovil por contraccion ténica de
los misculos faciales, labios fruncidos,
pectus carinatun, displasia de caderay
contracturaarticulares.

— Trastornos autosdmicos dominantes:
Se caracterizan por incapacidad para
abrir la boca, seudocamptodactilia y
cortedad detibia.



FIG. 3. Se revela la apariencia
anormal de los miembros
inferiores.

TRATAMIENTO

Se indica la cirugia plastica y orto-
pédica para mejorar la apariencia facia y
funcién de lamano y de los pies.51627-3

MICROSTOMIA

Lacorreccion se deberaefectuar en un
tiempo. Reconstruir unacomisuracorrecta-
mente exige mucho cuidado. La inter-
vencion se debe realizar después del afio;
€l paciente reline mejores condiciones para
el acto quirdrgicoy lostejidos perilabiales
han aumentado detamafio, lo quefacilitara
asi unacirugiade precision.?®

MALFORMACIONES DE MIEMBROS
SUPERIORES E INFERIORES

Para la desviacion cubital se utilizan
férulas para corregir la deformidad: si no
resuelve seemplead tratamiento quirurgico.
En €l pie equinovaro deno ser satisfactorio
el tratamiento conservador, e quirdrgico se
realizardentrelos 6 mesesy 1 afio de edad.

PRONOSTICO

En esta afeccion tanto la inteligencia
como el promedio de vida son normalesen
la época de lactancia. Los vomitos y los
trastornos de ladegluci én pueden conducir
a un retraso pondoestatural .53

SUMMARY

An updated bibliographic review on the clinical pecularities of craniocarpotarsal dysplasia
or Freeman-Sheldon syndrome was made. The characteristic findings of this syndrome
were observed at birth, with predominance of musculoskeletal anomalies, whose
significant signs were microstomia, hypoplasia of the median third of the face and the
H-shaped sulcus in the chin, a pathognomic sign. The diagnosis of this affection is
made by using the facial and extremity findings. The radiographic studies of the
cranium, the biopsy of the buccinator muscle and the electormiographic crania studies
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proved to be very useful. The surgical treatment was indicated to improve the facial
look and the function of the hands and feet. The clinical, diagnostic and therapeutic
aspects were analyzed in detail.

Subject headings: FACIAL BONES/anomalies; BONES OF UPPER EXTREMITY/
anomalies; FOOT DEFORMITIES, CONGENITAL/physiopathology.
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