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RESUMEN

El SINDROME DE MANO/PIE DIVIDIDOS (SPLIT-HAND/FOOT
MALFORMATION), es una malformacion de las extremidadpse afecta la
division distal de manos y pies, se presenta con gilidacfisura mediana en pies y
manos, asi como aplasia y/o hipoplasia de falangetscarpo y metatarso, pudiendo
afectar una o todas las extremidades. En casos seleromno y el pie tienen
apariencia de tenaza de langosta (“lobster cla®®)

Es un tipo de malformacibn muy compleja. Puede manifestaamo una
malformacién aislada o estar asociada a otros sindfoowso en el Sd. de
ECTRODACTILIA DISPLASIA ECTODERMICA (EEC); MALFORMAION
MANO/PIE DIVIDIDOS CON DEFICIENCIA DE HUESOS LARGOSHFMLD)

y otras condiciones autosémicas dominafites

PALABRAS CLAVE
Sindrome de mano/pie divididos, ectrodactilia, mano dividida

ABSTRACT

The SPLIT-HAND/FOOT SYNDROME (SHFM) is a malformati of the
extremities that affect the distal division of hamahd feet, it comes with median
cleft and syndactyly in hands and feet, and aplasia andhypoplasia of phalanges,
metacarpus and metatarsus, and may affect one omé$.liln severe cases, the
hands and feet look like “lobster claw”.

It is a very complex type of malformation. Can marnifsan isolated malformation
or associated with other syndromes as the ECTRODAGTYMWITH
ECTODERMAL DYSPLASIA SYNDROME (EEC), SPLIT-HAND/FOOD
MALFORMATION WITH LONG BONE DEFICIENCY (SHFMLD) andother

autosomal dominant conditions.

KEYWORDS
Split hand/foot malformation, ectrodactyly, cleft hand.



INTRODUCCION

Se presenta el caso aislado de un recién nacido de emanifio hijo de un
matrimonio joven no consanguineo que al nacimiento siemesian malformaciones
en miembro superior derecho e inferior del mismo ladogakza una investigacion
bibliografica con la finalidad de llegar a un diagnost@mmpleto, conocer sus
métodos diagndsticos y analizar sus posibilidades terapsuti

OBJETIVO
Analizar el caso clinico de rara incidencia utilizargibliografia actualizada y

ampliar conocimientos sobre el mismo.

MATERIALES Y METODOS

A partir de un caso presentado en una clinica particldala ciudad de Cuenca
durante el mes de junio del afio 2008, se revisa la histarieacy ademas se realiza
una investigacion bibliogréafica.

Se describen los antecedentes prenatales, se investigagobgemnealdgico en busca
de familiares con similares caracteristicas, se t@macuenta la evolucién del

embarazo y sus controles de laboratorio e imagenak#ga.

Se contd con el consentimiento informado de los padrésnetEnato para la

presentacion del caso como revision bibliogréfica.



PRESENTACION DEL CASO

Antecedentes prenatales

Madre de 27 afios,

Gestaciones: 4. Partos: 1. Abortos: 2.

Embarazos previos:

Primera gesta con retardo de crecimiento intrautéRaiU)

Segunda gesta aborto por embarazo molar al 3er mes

Tercera gesta aborto espontaneo a la 4ta SG

Ultima gesta evoluciona con oligoamnios, sintomas de de pee-término (SPP)
con RCIU con controles médicos y ecograficos mensual

Sin exposicion a téxicos o radiacion.

Toma &cido félico 6 meses antes de la gestacion ma® hievitaminas desde el

cuarto mes de gestacion.

Antecedentes natalesNace por cesarea a las 37,5 semanas por Ecografia que
indicaba oligoamnios.

EXAMEN FISICO

Peso Nacimiento: 1480 g, Talla 34 cm, Perimetro cefail®cm, Apgar: 8-9,
Capurro: 37SG.

Cabeza normal.

Sistema cardio-respiratorio, digestivo y urogenital feime sin alteraciones.
Extremidades Superioreagenesia de dedo medio y fusién de dedo pulgar e indice
de mano derecha (Fig. 1y 2)

Extremidades Inferiorespresencia de protuberancia de 1lcm en borde inferior y
lateral de rodilla derecha, Geno varum, deformidad ea dertobillo, hipoplasia de
tibia (Fig. 3y 4).

Examen Neuroldgicolrritable, llanto de tono agudo, tono, fuerza y sensihllida
conservadas, succion + y vigorosa, busqueda, prension palplantgr presentes
incluso en extremidades afectadas, Moro, Galant normales



EXAMENES
Hematoldgicos:

Hemoglobina: 16,2g9/%, Hematocrito: 51%, Glébulos blancos: 001.2mma3,
Neutrofilos: 51%, Linfocitos: 41%, Plaquetas: 180.000 xmm3, Ureami8ll,
Creatinina: 0,63 mg/dl, Bilirrubina total: 3,78 mg/dl, Bilirrubimadirecta: 3,21
mg/dl, Bilirrubina Directa: 0,56 mg/dl.

Cariotipo:46 XX normal

EXAMENES RADIOLOGICOS

Fig. 1 Fig. 2

Fig. 1. Radiografia de mano derecha donde se indica la auskntiaesos metacarpianos 2° y| 3°
(flecha blanca).
Fig. 2. Foto de mano derecha en la que se observa la auderidsa dedos medio e indice (flecha
negra).




PIERNA DERECHA ' -
| PE B
DERECHO

Fig. 3 Fig. 4

Fig. 3. Radiografia de miembro inferior derecho: obsérvaseplfisis (flechas blancas) de la tibia
ausente.
Fig. 4. Foto del miembro inferior derecho, se observayeriu varum, ademas, se sefiala una

protuberancia (flecha blanca) que resulto ser la epdfésla tibia ausente.

ULTRASONIDO ABDOMINAL DEL NEONATO

Fig. 5

Fig. 5: US abdominal que muestra como hallazgo una vesiculi@®en su interior (flecha blanca




Diagndsticos al nacer:
1. Recién Nacido Término Pequefia para edad gestacional.
2. RCIU de origen genético
3. Malformacién congénita
A. SINDROME DE MANO/PIE DIVIDIDOS (ECTRODACTILIA)
CON DEFICIENCIA DE HUESOS LARGOS (APLASIA DE
TIBIA)

4. Litiasis Biliar



DISCUSION

EPIDEMIOLOGIA
Constituye aproximadamente el 2% de las malformacionesa deaho, ocurre

predominantemente en hombres; usualmente es de preseifitatiéral’.

En 1949 Birch-Jensen en Dinamarca, determind una incideieci&90.000 RN.

Estudios recientes sugieren una incidencia de 1/10.000 RN

Desde 1957 al 2003 en Manitoba Canada en 850,742 nacimientosges&iFM
con una incidencia de 1/19,784 nacidos, en total 43 RN (22) 51.2% wi{21)
48.8% nifio&

En 1993 Czeizel observo una incidencia de 1/18.008.RN

En el SHFM asociado a deficiencia de huesos largos ldeincia es de 1 por
1.000.000 RNt

PATOGENIA

Aunque las extremidades presentan un sistema de desaléslitto y su mecanismo
haya sido descrito con gran detalle la patogénesis deLBISBEIFM todavia
permanece pobremente entendida. Se ha planteadoitadeajue el dafio del borde
ectodérmico apical AER apical ectodermal ridgetendria una funcion en el
desarrollo de esta enfermedad. EI AER es un centroocditicsefalizacion que dirige
el crecimiento y patron de la extremidad en desarr@lodefecto fundamental
probablemente refleja la falla en el mantenimientoadihcion del AER. Defectos

genéticos y factores ambientales pueden afectar la fudelAER*?*3

Un gran numero de defectos en los genes humanos puede Seiliddr La forma
mas comin de herencia es autosémica domitfanten penetrancia reducida y
expresion variabf@. La anticipacién ha sido sugerida en algunas famtiiesencia
autosOdmica recesiva, ligada a cromosoma X y en casesargs con deleciones o

duplicaciones en los cromosomas.



Se ha determinado 5 loci para SHEM

e SHFM1 en el cromosoma 7921 —g22, (OMIM 1836G@3pociados a formas
aislada o sindromicas de SHFM. Los posibles genes dsadgmieden sddLX5,
DLX6y DSS1

» SHFM2 en el cromosoma Xg26, (OMIM 313358 observo en una familia
pakistani que presentaba mono o bidactilia en manos ylactii@ en pies.

e SHFM3 en el cromosomidg24, (OMIM 600095); posibles genes asociados
FGF13y TONDU

« SHFM4 en el cromosoma 3927, (OMIM 605R8& identificaron mutaciones en
el gen TP63 en pacientes con ectrodactilia no sindroyidaC.

e SHFMS5 en el cromosoma 2931, (OMIM 606708g; ha asociado con mutaciones
en el gen TP73L, estos pacientes presentan gran numamodealidades, que
incluyen microcefalia, retardo mental, micrognatiaplantacion baja de las
orejas y anormalidades en extremidades. Solo algungnfpes con tal delecion
presentan ectrodactilia tipiéa'°+’

En Emiratos Arabes Unidos se report6 a una familiaSt¢éEMLD identificando dos
loci susceptibles en 1g42.2- 43 y 6q14.1. Otro estudio reportGaraséado con
SHFLD que tenia una translocacién cromosomal en t(2;18)2;p11.2), mostrando
un nuevo loci en 2q14 %™

Se ha asociado también el consumo de valproato de sodio g8QWmy por

enfermedad convulsiva durante la gestacién con el desaielenfermedad

MANIFESTACIONES CLINICAS

Las manifestaciones clinicas son altamente variablesydesde una malformacion
no aparente hasta sindactilia, divisiones en manossy hipoplasia o aplasia de
huesos carpos, metacarpos, tarsos, metatarsos y fldiidecon o sin otras
anomalias asociadas, ademas, puede afectar a una sitnpiieidad o a todas

Los problemas clinicos asociados con SHFM aislado sormesoiz cosmeéticos y
psicolégicos mas que funcionales. Solo en la ectrdidactionodactilosa hay

compromiso funcional grave. La limitacion funcional puedarrir cuando la fisura
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es particularmente amplia y profunda; cuya correccidnriggica mejora
notablemente dicho déficit. La ausencia de los dedoBades puede tener una
asociacion variable con sindactilia de tejido 6seo y/odolan

La condicién aparece en dos tipos principales o patrdfgsos o atipicos. Los
casos atipicos son usualmente esporadicos.

El patrén tipico es frecuentemente familiar y puederpegiarse de deformidades en
los pies. Este se caracteriza por una forma de V profienda parte central de la
mano con las porciones distales afectadas. En fonmdasleves se observa que las
falanges de los dedos largos estan ausentes pero ehmetasta intacto. En la
forma mas grave el tercer dedo con todos sus compongumée® estar ausente
formandose una division profunda en la mano separdndot@mponente radial y

ulnar.

En el patron atipico describe una anormalidad mas aeleex tres dedos centrales
incluyendo el metacarpo estan ausentes, mientras quedios plelgar y mefique se
encuentran presentes aunque pueden estar acortadosafiestiad/ es usualmente

unilateral y no se asocia a deformidades en los pies @egipo familiar.

Los problemas psicolégicos empiezan en la infancigtana como resultado del
mayor uso de las manos, especialmente con la comumaaiderbal, la misma que
evitan o esconden, dichos problemas no se superan inclesoaida adulta. Una
intervencion mediante el incentivo a los padres de enseffos hijos a desarrollar
una adecuada imagen corporal podria ser de gran &juda

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

« Sindrome de Displasia ectodérmica—ectrodactilia (EEjo@actilia, sindactilia
de manos y pies, displasia ectodérmica anhidrética atifgibio leporino con o
sin fisura palatina, anormalidades del conducto lacrimadogenital, asi como
onfalocele y atresia anal. Este sindrome se distingueelpgran nimero de
organos afectados.

e Braquidactilia: en particular tipo 1, falanges medias igsicas, falanges
terminales hipoplasicas o ausentes, sindactilia leve, gslgheformados y pies
grandes.
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* Sindrome de sinostosis mdaltiple: sinostosis en codedps, mufieca y pies;
braquidactilia; metacarpos cortos y amplios, dislanacie la cabeza del radio,
anormalidades de los dedos de los pies asi como ausqruidebia de ufias;
deformidades de nariz y térax.

e Sindrome de bandas Amnidticas: amputacion asimétrigzaalsin remodelacion
de los dedos.

» Sindrome de Karsch-Neugebauer: mano/pie dividido y nistagpmgénito.

» Sindrome de Adams-Oliver: reduccion distal variable deeksemidades en
conjunto con defectos del cran€o

+ Sindrome de mano/pie divididos con hemimelia tiBial

METODOS DIAGNOSTICOS

Ultrasonido transvaginal.Se puede realizar a partir de las 12 semanas de gestacion.
Pudiendo observarse manos afectadas con dedo Unico, caansslo 3 metacarpos

y en los pies, dedos con la apariencia tipica de pididd %%

TRATAMIENTO
El manejo de los pacientes con SHFM como en la ni@mye malformaciones
congénitas tiene que sewltidisciplinario; en el cual debe intervenir neonatdlogo,

ortopedista, genetista, fisioterapeuta y psicoterapeuta.

El objetivo del tratamiento
» Ortopédico es mejorar la funcion, este se realiza en los sitgseestadios:
1. Correccion de la sindactilia al afio de edad.
2. Cierre de la fisura de la mano entre el afilo y medbs gos afios de edad.
3. Correccion del pulgar.

» Terapia personal y familiagpara sobrellevar el impacto cosmético de las

deformidades.

 Consejo genéticqpor la forma de herencia autosdmica dominante con
penetrancia reducida y expresion variable de la SHFM gsaueesario para
conocer la probabilidad de su presentacion en futuros genest.
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CONCLUSIONES

De acuerdo a lo expuesto en la historia clinica, lasosigresentados por la paciente
son compatibles con la Malformacion Mano/Pie Dividadm Deficiencia de huesos
largos (SHFMLD), patologia caracterizada por alteraeidrel desarrollo normal de
los huesos de manos y pies.

En el caso de la paciente, en padres, abuelos y bisaboed@sencuentra ningln tipo
de malformacién relacionada con la SHFMLD, sin embadgbjdo a lo sefialado
por Thami G, y Gail P en cuanto a su herencia autoséohicainante con
penetrancia reducida, probablemente los padres sean pesta@bgen.

Varios cromosomas han sido indicados por Pascal Hst@m B, Elke S, que se
encuentran implicados en el SHFMLD: 7921, Xq26, 10924, 3927, 2q31.

Las manifestaciones clinicas son compatibles con Iaittegor Thami G y Sanjeev
S, con lo que se llego a una aproximacién diagnosticgrisiemas psicoldgicos
recalcados por Arthur J y Paul W se presentaran futuroeaygdananejo integral de
la nifa/adolescente se deberan utilizar ademas terapiakpgas.

Los diagnosticos diferenciales como el de SindromeDdplasia ectodérmica—
ectrodactilia (EEC), braquidactilia, Sindrome de Kargudebauer entre otros, se
han descartado gracias a un minucioso examen fisico.

En cuanto al diagnostico prenatal por ultrasonido dedtaoar Lapaire O y Haak M,
no se lo logré, en este caso se lo realizo al nacimien

El tratamiento que enfatiza David P, se lo realizo Unicéeneon consejo genético,
debido a que el paciente todavia no ha cumplido el afio dgpedémque el manejo
ortopédico se lo realizara a futuro.

En el trabajo realizado se pudo alcanzar el objetivo da danocer un caso clinico
de presentacion rara, no se pudieron encontrar limitasi en la investigacion, la
bibliografia estuvo al alcance del autor y el equipo medim estuvo a cargo del
caso colaboro en cada punto de dificil acceso.
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