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RESUMEN

Se realiza una revisión bibliográfica actualizada sobre las peculiaridades clínicas de la
displasia craneocarpotarsal o síndrome de Freeman-Sheldon. Los hallazgos
característicos de este síndrome se presentan en el nacimiento, con predominio de
anomalías musculoesqueléticas, cuyos signos relevantes fueron la microstomía, la
hipoplasia del tercio medio de la cara y el surco en forma de H en el mentón, signo
patognómico.  El diagnóstico de esta afección se efectúa por los  hallazgos faciales y
de los miembros; de mucha utilidad resultaron los estudios radiográficos de cráneo, la
biopsia del músculo buccinador y los estudios electromiográficos. El tratamiento
quirúrgico se indica para mejorar la apariencia facial y la función de las manos y de los
pies. Se profundiza en los aspectos clínicos, diagnóstico y terapéuticos de esta
enfermedad.

DeCS:  HUESOS FACIALES/anomalías; HUESOS DE LA EXTREMIDAD SUPERIOR/
anomalías; DEFORMIDADES CONGENITAS DEL PIE/fisiopatología.
El síndrome de Freeman-Seldon,
conocido también como síndrome de la cara
silbante y displasia craneocarpotarsal,1-6 se
describió por ambos autores en 1938.
Ciertas malformaciones esqueletales con
características variables se asocian con este
síndrome. Hasta el momento de nuestra
230
revisión, solo se habían reportado en el
mundo 50 casos.

ETIOLOGÍA

El defecto básico se desconoce, aunque
la mayoría de los casos es de presentación
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esporádica, existen bastantes indicios de
que se trata de una hernia autosómica
dominante.1,7-11

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS

Este síndrome se caracteriza por
alteraciones en cráneo, cara, extremidades
y otros síntomas. Los hallazgos caracte-
rísticos de este trastorno se presentan al
nacimiento.11-20

CARA Y CRÁNEO (FIGS. 1 A Y 1 B)

− Frente alta.
− Facies semejante a una máscara.
− Hipoplasia del tercio medio de la cara.
− Hipotelorismo.
− Pliegues epicántricos.
− Ptosis del párpado superior.
− Inclinación antimongoloide de las

hendiduras palpebrales.
− Estrabismo convergente.
− Blefarofimosis.
− Philtrum largo.
− Boca pequeña que da una apariencia de

silbador.
− Pliegue en forma de H en la barbilla.
− Paladar ojival.
− Maxilar inferior y lengua pequeña.

EXTREMIDADES SUPERIORES (FIG. 2)

− Miembro superior con escasez de masa
muscular.

− Limitación de la movilidad de los hom-
bros.

− Disminución de la pronación y supina-
ción de los antebrazos.

− Deformidades de los pulgares en el nivel
de la articulación metacarpofalángica.

− Desviación cubital de los dedos sin que
existan anomalías óseas.
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FIG. 1A. Vista de frente donde se aprecian las características
en cara y cráneo del síndrome.

FIG 1B. Vista de perfil del paciente que revela dichas
características sindrómicas.
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FIG. 2. En la figura se destacan
las malformaciones de los
miembros superiores.
EXTREMIDADES INFERIORES (FIG.3)

− Pie equinovaro bilateral.
− Pie en mecedora.
− Tobillo vertical.

OTRAS

− Deficiente crecimiento posnatal.
− Cuello corto con pteriglon.
− Escoliosis, cifosis.
− Espina bífida oculta.
− Dislocación de la cadera.
− Hernia inguinal.
− Dificultad para la deglución.
− Vómitos.
− Laringomalacia.

DIAGNÓSTICO

Los hallazgos faciales y de los
miembros en este síndrome permiten
fácilmente el diagnóstico, el cual se realiza
por los siguientes aspectos:4,5,21-25

RADIOGRAFÍA DE CRÁNEO

Se observa apariencia anormal del
suelo de la fosa craneal media.
23
BIOPSIA DEL MÚSCULO BUCCINADOR

Los haces musculares se encuentran
reemplazados por tejido conectivo fibroso.

ESTUDIOS ELECTROMIOGRÁFICOS

Se aprecia disminución de la actividad
más acentuada en los músculos de la
expresión facial.

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

Se realizará el diagnóstico diferencial

con los siguientes síndromes:5,26,27

− Síndrome de Schwart-Jample:
Cara inmóvil por contracción tónica de

los músculos faciales, labios fruncidos,

pectus carinatun, displasia de cadera y
contractura articulares.

− Trastornos autosómicos dominantes:
Se caracterizan por incapacidad para

abrir la boca, seudocamptodactilia y

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

Se indica la cirugía plástica y orto-
pédica para mejorar la apariencia facial y
función de la mano y de los pies.5,16,27-30

MICROSTOMÍA

La corrección se deberá efectuar en un
tiempo. Reconstruir una comisura correcta-
mente exige mucho cuidado. La inter-
vención se debe realizar después del año;
el paciente reúne mejores condiciones para
el acto quirúrgico y los tejidos perilabiales
han aumentado de tamaño, lo que facilitará
así una cirugía de precisión.29
23
MALFORMACIONES DE MIEMBROS
SUPERIORES E INFERIORES

Para la desviación cubital se utilizan
férulas para corregir la deformidad: si no
resuelve se emplea el tratamiento quirúrgico.
En el pie equinovaro de no ser satisfactorio
el tratamiento conservador, el quirúrgico se
realizará entre los 6 meses y 1 año de edad.

PRONÓSTICO

En esta afección tanto la inteligencia
como el promedio de vida son normales en
la época de lactancia. Los vómitos y los
trastornos de la deglución pueden conducir
a un retraso pondoestatural.5,27,31
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 cranial 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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