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RESUMEN

La asociacion de la artrogriposis multiple congénita con el sindrome ufia -rétula es
rara, porque ambas patologias son infrecuentes. Debido a la gran variedad de
manifestaciones clinico—radiolégica de ambos sindromes, es necesario conocer el
cuadro clinico de cada una de ellas para poder identificar el origen de todas las
afectaciones encontradas en el paciente, una vez alcanzada la adultez. Se presento
un paciente adulto tratado durante su infancia en el Hospital Pediatrico “Eliseo Noel
Caamafno”, de Matanzas, con la asociacion de ambas entidades, con el fin de
observar su estado anatomico, funcional y radiolégico actual. El objetivo fue
estudiar la evolucion clinico-radiolégica del paciente a través del tiempo. Se
concluyé que en este tipo de patologias se producen severas deformidades del
Sistema Osteomioarticular, asi como de otros sistemas, por lo que se requiere de
un trabajo multidisciplinario y de un estricto seguimiento para lograr personas
utiles a la sociedad a pesar de sus limitaciones fisicas.

Palabras clave: artrogriposis, sindrome, congénita, ufa, roétula, clinico,
radiolégico.

798



ABSTRACT

The association of multiple congenital arthrogryposis with nail-patella syndrome is
rare, because both pathologies are infrequent. Due to the great range of clinical
radiological manifestations of both syndromes, it is necessary to know the clinical
characteristics of each of them to identify the origin of these affections found in the
patient after reaching the adulthood. It is presented an adult patient treated during
the childhood in the Pediatric Hospital “"Eliseo Noel Caamafio™, of Matanzas, with
the association of both entities, to observe his current anatomic, functional and
radiological status. The aim was studying the patient”s clinical radiological
evolution through the time. The conclusion we arrived at was that this kind of
pathologies produce severe deformities of the Osteomyoarticular System and also
of other systems, so it is required a multidisciplinary approach and a strict follow-up
to offer the society useful persons in spite of their physical limitations.

Key words: congenital arthrogryposis, syndrome, nail-patella, clinical radiological
manifestations.

INTRODUCCION

El sindrome ufia-rétula es una rara entidad que se transmite con caracter
autosémico dominante, afectando a 1x50000 nacidos vivos, es mas frecuente en
el sexo femenino, y suele causar alteraciones en diferentes sistemas del
organismo, como son alteraciones dermatolégicas dadas por onicodistrofia (estrias
en las ufas, lunulas triangulare, ausencia de ufas), afectandose mas las manos
que los pies, sobretodo el primer dedo.® En el lesiones traumaticas del Sistema
Osteomioarticular (SOMA), se observa ausencia o hipoplasia de las roétulas,
predisposicion a la luxaciéon, codos displasicos o hipoplasicos y cubitos valgos con
limitacion de la pronosupinacion y la extension. Urolégicamente se producen severo
dafio renal lo cual puede causar hipertension arterial, mientras que desde el punto
de vista oftalmolégico pueden presentarse glaucoma, asi como alteraciones de todo
tipo. Puede también cursar con pérdida auditiva sensorial.

Por su parte la artrogriposis multiple congénita tiene una incidencia de 1x5000 o
10000 nacidos vivos,”™° se observa desde el momento mismo del nacimiento y
se le atribuyen diferentes causas prenatales entre las que se sefialan trastornos
neuromusculares, anomalias del tejido conectivo y mala posicion intrauterina, entre
otras. Puede ser hereditaria o no, afecta principalmente al SOMA sobre todo los
musculos, y no es progresiva.’? Se observan extremidades cilindricas de
consistencia blandas, ausencia de pliegues y faltan los relieves musculares,
acompafado de una mala elasticidad de tejidos blandos (musculos, piel, vasos
sanguineos y nervios). Las articulaciones estan curvadas y contracturadas con
movimientos muy limitados e indoloros.

Entre las deformidades mas frecuentes causadas por la artrogriposis se destacan el
pie varo equino, manos zambas, caderas luxadas, asi como contracturas en flexion
de codos y rodillas.

La artrogriposis ha sido clasificada de la siguiente manera:”*?
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Generalizada (afecta los cuatro miembros).

Con afeccion de las partes distales (manos y pies).
Sindrome de membrana.

Sindrome de sinostosis (hiumero-radial y periféricas).

Todos los tipos anteriores pueden asociarse a diferentes sindromes. La generalizada
suele asociarse, aunque con muy baja frecuencia con el sindrome ufia-rotula, por lo
que ante dicha asociacion se hace necesario saber discernir entre la gran variedad
de manifestaciones clinicas, cuales pertenecen a la artrogriposis y cuales al
sindrome ufia-rotula, lo cual hace que la valoracion clinica, terapéutica y pronéstica
sea bien dificil en este tipo de pacientes.

Tanto el sindrome ufa-rotula como la artrogriposis requieren de un tratamiento
multidisciplinario.®>8**

PRESENTACION DEL CASO

Paciente GPC con historia clinica 142121 en el Hospital Pediatrico de Matanzas.
Nacido en 1984. Los siguientes datos fueron tomados de la historia clinica.

Antecedentes patolégicos familiares de interés:

Tia paterna: marcha anormal. Sindactilia de los artejos en ambos pies.
Tio paterno: inicio de la marcha a los 7 afios y trastornos siquiatricos (no se
precisan patologias).

Hallazgos al examen fisico

Malformaciones congénitas dadas por la asociacion del sindrome ufia-rétula y
artrogriposis multiple congénita.

SOMA

Afinamiento de los extremos de los dedos de manos y pies.
Extremidades tubulares, carentes de pliegues y flacidas.
Caida espontanea de las uiias.

Contractura en flexion de codos y rodillas.

Pies varoequino bilateral.

Brazos y antebrazos cortos. Lux. de cabezas radiales.
Marcha tardia.

Ausencia de rotulas (mostrado por Rx mas tarde).

Cardiologia

Prolapso mitral.
Oftalmologia
Exotropia alternante.

Tratamiento de las alteraciones del SOMA
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Pies varoequinos.
Manipulaciones y yesos desde el nacimiento.

Tratamientos quirdrgicos:

Técnica de Ober a los seis meses de edad.

Técnica de Turco a los 12 meses de edad.

Cirugia para metatarso varo a los 3 afios de edad (no se precisa técnica quirdrgica).
Tratamiento del resto de las deformidades a base de ortesis correctoras y
fisioterapia.

Estado actual del paciente
Examen fisico

Miembros superiores: abduccion y extension de los hombros limitada. Triceps y
biceps atrofiados. Codos en flexion (imposibilidad para extensiéon y prono-
supinacion), flexion de falanges distales de los dedos, dedos sin ufias, esto se
observa en la figura 1.

Miembros inferiores: contracturas flexoras de rodillas y caderas. Pies plantigrados.
Cavo varo residual.

Fig. 1. Ausencia de ufias en las manos.

En la figura 2 se observan deformidades de los codos. Atrofia de biceps y triceps.

Fig. 2. Deformidades de los codos.

En la figura 3 se observan deformidades de las rodillas. Cavovaro residual.

Fig. 3. Deformidades de las rodillas.

Estudio radiolégico
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Rodillas. Ausencia de roétulas. Exostosis 6sea en metéafisis interna del fémur
izquierdo. Deformidades condileas. Depresion de mesetas tibiales.

Pelvis: presencia de cuernos iliacos bilaterales.

Codos: luxacion externa de ambos radios.

Estado funcional actual

Marcha bamboleante.
Fuerza muscular adecuada.
El paciente es trabajador agricola.

En la figura 4 se presenta Rx de rodilla. Exostosis en el fémur. Ausencia de rétula.

Fig. 4. Se observa Rx de rodilla.

En la figura 5 se puede apreciar el Rx de pelvis. Presencia de cuernos iliacos.

Fig. 5. Rx de pelvis.

DISCUSION

En relacion al sindrome ufia-rétula se sabe que se transmite con un patréon de
herencia autosémico dominante, con penetracion completa y que afecta mas al
sexo femenino, sin embargo el caso presentado fue un paciente del sexo masculino
y no se recogen antecedentes de familiares portadores de este sindrome.*?

Aunque la gravedad del cuadro clinico es variable de un paciente a otro,
basicamente se presenta con alteraciones renales, en las ufias, oftalmoldgicas y del
esqueleto. En el caso que se presentd se observd alteraciones importantes de
dichos sistemas, presentandose ademas, las lesiones esqueléticas patognomonicas
de dicha entidad dadas por aplasia de las rétulas, limitacion funcional de los codos
y la presencia de cuernos iliacos, a lo cual se afiade la ausencia de ufias.*®

En cuanto a las alteraciones esqueléticas causadas por la artrogriposis multiple
congénita en el paciente, estan dadas por extremidades de contornos tubulares,
flaccidas y carentes de pliegues observadas durante la infancia, asi como pies varo
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equinos bilaterales, malformaciéon podalica que es incluso de mas dificil tratamiento
que el frecuente pie varo equino congénito, y que generalmente como sucedio
paciente estudiado requieren de multiples intervenciones quirurgicas.

Es caracteristico ademas de esta entidad las contracturas articulares dadas por
engrosamiento y retracciones capsulares, atrofia de fibras musculares e infiltracion
grasa del musculo, con un pronéstico impredecible en relacién al grado de rigidez
articular en el futuro. El caso presentado era portador de artrogriposis de tipo
generalizada. Teniendo en cuenta, que si bien en la artrogriposis se sefiala un
origen genético se ha planteado la incidencia de factores extrinsecos dados por
disminucion de la cavidad uterina por diferentes causas, entre los que se sefialan
alteraciones del sistema nervioso central, afectaciones neuromusculares, etc. lo
que hace mas sombrio el pronéstico con la presencia de alteraciones
neurolégicas.” #1012

Como se ha podido apreciar este caso se tratdé de un paciente donde coincidieron
dos patologias con muy baja frecuencia de presentacion, pero con alteraciones
marcadamente invalidantes del SOMA y que afectan ademas a otros sistemas del
organismo, donde también se producen importantes alteraciones, todo lo cual
dificulta la realizacion de un diagnoéstico certero. Resulta valioso trazarse un
adecuado plan terapéutico, asi como tener una idea clara acerca de la evoluciéon y
prondéstico.

Las destacadas deformidades esqueléticas observadas en el caso presentado
estuvieron dadas principalmente, por contractura flexoras de ambos codos con
atrofia de los musculos biceps, braquial y triceps, flexion de ambas rodillas y atrofia
de los gemelos, asi como deformidades residuales relacionadas con los pies varo
equinos.

Si bien resulta imposible aspirar a que este tipo de paciente presenten un desarrollo
sicomotor sin secuelas, si se puede lograr que se incorporen a la sociedad y que
sean socialmente Utiles.

La asociacion de artrogriposis con el sindrome ufa-rétula es una de las formas de
presentacion de la artrogriposis generalizada. El tratamiento debe tener un enfoque
multidisciplinario. El tratamiento precoz y oportuno en la infancia permite que este
tipo de pacientes sean uUtiles a la sociedad, incluso en actividades que reclaman
esfuerzo fisico a pesar de sus limitaciones motoras.
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