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INTRODUCCION

Actualmente el Cirujano Dentista tiene el conocimiento de diversos
sindromes con el cual puede otorgar un tratamiento de acuerdo a las
necesidades que requiera el paciente.

El sindrome de Ellis van Creveld o también Illamada Displasia
Condroectodérmica es una alteracion autosdémica recesiva, reportado a
finales de 1930 y se encuentra en una clasificacion de 200 Displasias
Ectodérmicas actualmente, ya que sus caracteristicas clinicas se observan
en el nacimiento o en la infancia y la prevalencia de recién nacidos es baja.

Para brindar un mejor diagndstico respecto a este sindrome se debe contar
con un manejo multidisciplinario y de diversos métodos de diagndstico como
son pruebas durante y posterior al embarazo, radiografias, pruebas
genéticas y asi dar un conocimiento previo de las dificultades que va a
presentar el paciente, esto ayudara en la aceptacion familiar y brindara un
ambiente favorable entre padre e hijo.

La finalidad de este tema es ayudar al Cirujano Dentista en la actualizaciéon
de este sindrome ya que no se tiene mucho conocimiento de él, porque los
estudios realizados al respecto, son mas frecuentes en Estados Unidos que
en México en donde se han reportado solamente 3 casos a nivel nacional y
no se le ha otorgado un seguimiento adecuado por la falta de actualizacién
en el manejo de estos pacientes.

La relacion que debe tener el Cirujano Dentista respecto a estos pacientes
es mejorar la estética y funcionalidad mediante procedimientos que otorguen
una rehabilitacion para una masticacion satisfactoria.

Cabe mencionar que cuando existen matrimonios consanguineos aumenta
el riesgo de que este tipo de alteracion se presente, lo cual es mas frecuente
en ciertas poblaciones rurales en México, y este factor de riesgo lo ignora la
poblaciébn en general o para ellos es mas comdn observarlo en estos
pacientes ya que piensan que no tienen ninguna alteracion.
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1. ANTECEDENTES HISTORICOS

El sindrome Ellis van Creveld fue descrito a finales de 1930 por el
Dr. Richard WB. Ellis de Edimburgo y el Dr. Simon van Creveld de
Amsterdam. Se conocieron en un viaje que realizaban a Inglaterra para una
conferencia de pediatria, cada uno tenia un paciente con este sindrome,
compartieron sus hallazgos que observaron en estos pacientes describiendo
baja estatura, dedos multiples en pies y manos, dificultad al respirar por
presentar un torax amplio y estrecho a la vez, presencia de dientes al nacer y

anomalias cardiacas; posteriormente siguieron investigando juntos.

Un tercer caso fue publicado en un texto de pediatria por L. Emmett Holt, Jr
y MciIntosh Rustin, en el aflo de 1933 y fue incluida en su totalidad en el
trabajo de Ellis y van Creveld en 1940 dandolo a conocer con el nombre

sindrome de Ellis van Creveld o Displasia Condroectodérmica.*

El enanismo es la caracteristica mas evidente que se observa en la ciudad
de Amish de Lancaster Pennsylvania, por la predisposicion a tener padres

consanguineos, esto se observé en un estudio realizado entre 1960 a 1970.°

Figura 1. Madre e hijo residentes de Amish.?
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de México.

En el aio de 1980 Christian y colaboradores encontraron un caso muy
inusual, una asociacion de este sindrome con el de Dandy-Walker
reportando un paciente de 18 afios con retraso mental y una altura menor
1.20 cm. por producto de una relacibn consanguinea, observaron que
presentaba un trastorno recesivo, donde el segmento heterocroméatico del

cromosoma 9gh estaba la alteracion.

Romsemberg en 1983 reporta un caso fatal de una nifia de 19 meses de
padres consanguineos, presentando defectos cardiacos, agenesia renal

izquierda y derecha.?

En 1995 en la ciudad de México se presenta un caso de un paciente de 11
afos de edad residente de Rio blanco, Zacatecas de padres consanguineos
con las mismas caracteristicas que se describieron en 1940 su tratamiento

fue multidisciplinario, manejo oportuna y asesoramiento genético.>
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Es el acontecimiento mas importante que tiene lugar durante la tercera

semana de gestacion, es un proceso que establece las tres capas

germinales (ectodermo, mesodermo y endodermo) del embrion.

Se inicia con la formacion de una linea primitiva en la superficie del

epiblasto, al principio esta linea esta mal definida, entre 15 y 16 dias ya es

claramente visible en forma de un surco estrecho con regiones ligeramente

abultadas en ambos lados.

Cavidad
amnidtica

Epiblasto

Saco vitelino
definitivo
A
A
Membrana
Borde seccionado bucofaringea
del amnios

Linea
primitiva

B Hipoblasto Epiblasto

Sinciciotrofoblasto

extraembrionario

Figura 2. (A) Lugar de implantacion al final de la 2da semana, (B) Vista del disco

germinativo al final de la 2da semana.’
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El extremo cefélico de la linea, es llamado nédulo primitivo, que consiste
en un &rea ligeramente elevada que rodea una pequefa fosita primitiva.
Las células del epiblasto migran hacia la linea primitiva, al llegar a esta linea
adoptan forma de matraz debajo de él. Este movimiento de fuera hacia

adentro se conoce como invaginacion.

Borde seccionado del amnios

L Células prenotocordales
Nodulo primitivo

Linea primitiva

A

Epiblasto

Amnioblastos

vitelino

Figura 3. (A) Cara dorsal del disco germinativo, (B) Seccién transversal de la region
craneal de la linea primitiva.4

La migracién y la especificacion de las células estan controladas por el
factor de crecimiento de los fibroblastos 8 (FGF-8), que es sintetizada por
las mismas células que se encuentran en la linea. Este factor de crecimiento
controla los movimientos celulares disminuyendo a la cadherina E, es una

proteina que normalmente mantiene las células epiblasticas juntas.
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Después de invaginarse, algunas células se desplazan del hipoblasto y
crean el endodermo embrionario, mientras que otras se sitian entre el
epiblasto y el endodermo para formar al mesodermo, las células que quedan

en el epiblasto forman el ectodermo.*
2.2 DERIVADOS DE LAS CAPAS GERMINALES

Las tres capas germinales formadas dan lugar a los primordios de todos los
tejidos y oOrganos. La especificacion de las capas germinales no esta
determinada todavia, ya que las células de cada capa germinal se dividen,
migran, agregan y diferencian a medida que forman los diversos sistemas de

organos (organogenia).
Los principales derivados de las capas germinales son los siguientes:

El ectodermo origina el sistema nervioso central (SNC), sistema nervioso
periférico, epitelios sensoriales de o0jo, oido y nariz, epidermis y sus
apéndices (pelos y ufias), glandulas mamarias, hipofisis, glandulas

subcutaneas y esmalte dental.

Las células de la cresta neural, derivadas del neuroectodermo, dan lugar a
las células de los ganglios raquideos, pares craneales (V, VI, IXy X) y
auténomos; cubierta de las células del sistema nervioso periférico; células
pigmentadas de la dermis; tejido conjuntivo y hueso originado de los arcos

faringeos; médula suprarrenal y meninges del encéfalo y médula espinal.

El mesodermo forma el tejido conjuntivo, cartilago, hueso, musculos lisos
y estriado, corazén, vasos sanguineos Yy linfaticos, rifilones, ovarios y
testiculos, conductos genitales, membranas serosas que revisten las
cavidades corporales (pericardica, pleural y peritoneal), bazo y corteza de las

glandulas suprarrenales.
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El endodermo origina el revestimiento epitelial de los aparatos

gastrointestinal y respiratorio, parénquima de las amigdalas, glandulas
tiroides y paratiroides, revestimiento epitelial de la vejiga urinaria y mayor
parte de la uretra y recubrimiento epitelial de la cavidad timpanica, antro

timpanico y tubo faringotimpanico o auditivo.’

Musculos de la cabeza, musculos esqueléticos Sistema urogenital con
estriados (tronco, miembros), esqueleto salvo gbnadas, conductos y
craneo, dermis, tejido conjuntivo glandulas accesorias

Tejido conjuntivo y
musculos viscerales

Membranas serosas de
la pleura, pericardio y peritoneo

Primordio cardiaco
Craneo

Células sanguineas y linfaticas
Tejido conjuntivo de la cabeza

Dentina Bazo
Corteza suprarenal

Parlesiepiclinles de: ECTODERMO SUPERFICIAL

Traquea *
Bronquios ) . )
Pulmones Epidermis, pelo, unas, glandulas

cutaneas y mamarias

Parte anterior de la hipdfisis
Esmalte dentario

Oido interno

Cristalino del ojo

Epitelio del tracto gastrointestinal,
higado, pancreas, <¢————— ENDODERMO ECTODERMO

vejiga urinaria y uraco i ol g
Y NEUROECTODERMO
MESODERMO A
T Cresta neural TUbieU'al
Disco embrionario Ganglios y nervios Sistema nervioso
Partes epiteliales de: T trilaminar craneales y central
sensitivos
Faringe Epiblasto Retina

Glandula tiroides Médula de la

Cavidad timpanica Embrioblasto glandula Cuerpo pineal
Trompa faringotimpanica suprarrenal

Amigdalas Parte posterior
Glandulas paratiroideas Células pigmentarias de la hipdfisis

Cartilagos de los
arcos faringeos

Mesénquima cefdlico y tejido conjuntivo

Crestas bulbares y crénicas del corazon

Figura 4. Esquema de las estructuras derivadas de las tres capas germinales.5
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2.3 DESARROLLO DE LA CAPA GERMINATIVA ECTODERMICA
(NEURULACION)

El primer indicio del desarrollo del sistema nervioso es la aparicion de una
placa eliptica en la region cefalica, denominada placa neural que aparece en

el ectodermo en torno al dia 18 del desarrollo en vida intrauterina.

La placa neural es un engrosamiento del ectodermo que aparece en la zona
mas cercana a la notocorda subyacente, la cual actia como inductora sobre

las células del ectodermo.

Esta accion inductora de la transformacion ectodérmica hacia la placa
neural estd mediada por la secrecion por parte de la notocorda por agentes
como nogina, folistatina y codina que se encargan de inhibir al gen BMP-4,
asi como FGF y Wnt-3a.

Esta placa esta constituida por un epitelio pseudoestratificado, cilindrico, de
tipo neuroectodermico, que se eleva respecto del resto de ectodermo
embrionario. Las moléculas de adhesion celular que expresan las células del
ectodermo son N-CAM y E-cadherina, mientras que las células que forman la

placa neural son la N-CAM y N-cadherina.

Durante varios dias, la placa neural crece y se desarrolla, modificando su
morfologia original. Al final de la 3era semana, la placa neural presenta una
porcién cefalica ancha y una porcion caudal estrecha. Al mismo tiempo, los
bordes laterales de la placa neural se elevan y sobresalen, constituyendo los
pliegues neurales, mientras que la zona media de la placa neural se deprime

formando el surco neural.
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Los pliegues neurales se aproximan a la linea media y se fusionan uno con
otro, formando un tubo o cilindro hueco que se invagina, quedando por

debajo del ectodermo y por encima notocorda.

Esta fusion de los pliegues neurales no ocurre en toda la placa neural al
mismo tiempo, Sino que comienza inicialmente en una zona que corresponde

al cuello y posteriormente continda fusionandose en direccion cefélica y

6
caudal.
A Pliegues neurales D
+
v i M/A
—+—— Notocorda
Surco neural Tubo neural
B Pliegues neurales
B (8 —— Notocorda
vy 2
- — Surco neural E Epidermis
i
—— Notocorda
: ,Cresta neural
C //
. 1
— Surco neural Tubo neural Cresta neural
~ T - - Notocorda
= Notocorda =

Figura 5. Secuencia de la formacién del surco, tubo neural y crestas neurales.®

2.4 CONTROL DEL DESARROLLO EMBRIONARIO

El desarrollo es consecuencia de programas genéticos contenidos en los
cromosomas. El conocimiento acerca de los genes que controlan el
desarrollo humano sigue creciendo, los estudios para obtener la informacién
de este proceso se realizan en otros organismos debido a los problemas

éticos asociados a la utilizacion de embriones humanos para su estudio.
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El desarrollo embrionario constituye, fundamentalmente, un proceso de
crecimiento y aumento de la complejidad de estructura y funcion. El
crecimiento se logra mediante la mitosis junto con la produccion de matrices
extracelulares, mientras que la complejidad se adquiere por medio de

procesos de morfogenia y diferenciacion.

Las células que componen los tejidos de embriones en etapas muy iniciales
son muy pluripotenciales y en distintas circunstancias son capaces de seguir

mas de una ruta de desarrollo.®

3. DISPLASIA ECTODERMICA

Son un amplio grupo de trastornos hereditarios en donde se caracterizan
por la alteracidén de estructuras que provienen del ectodermo. Se diferencian

en 2 grupos de trastornos:

Uno es caracterizado por la aplasia o hipoplasia de los derivados
ectodérmicos, los cuales fracasan en su desarrollo y diferenciacion por la

ausencia de sefiales reciprocas entre ectodermo y mesénquima.

El otro grupo es donde la caracteristica méas llamativa es la queratodermia
palmoplantar, asociandose con otras manifestaciones cuando se afectan

otros epitelios altamente especializados.’

La National Fundation for Ectodermal Dyplasia: considera que las
Displasias Ectodérmicas (DE) consideradas como una alteracion en la cual
existen anormalidades de dos o mas estructuras ectodérmicas y éstas son

causadas por factores genéticos.®
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3.1 CLASIFICACION

En la tesina presentada por Maldonado M.A., en el afio de 2011 menciona
en su clasificacion que existen 150 variedades de displasias ectodérmicas,

reportadas en 1994 8

En el afio 2001 se actualiz6 esta clasificacion y se reportan 170
variedades®, en 2012 esta clasificacion aumenté a 200 variedades, de las
cuales se ha identificado el gen causal de aproximadamente 30 displasias

ectodérmicas.

Los hallazgos biomoleculares han permitido saber que los genes causales
actian basicamente a través de 2 mecanismos patogénicos. En 2009 Priolo
establecio una clasificacion clinico-funcional, este autor propuso diferenciar 2

grupos de trastornos.®
GRUPO 1

Trastornos en los que se reconoce un defecto en la interaccion entre el
ectodermo y mesénquima, donde se identifican 2 mecanismos

fisiopatologicos:

1. Alteracion en la via de sefializacion que modula la actividad de
la molécula del factor kappa beta (NF-kB), (via de sefalizacién
ectodisplasina/EDAR/EDARADD Yy via de regulacion NEMO).

2. Alteracion de reguladores de la transcripcion y/o de la expresion
de genes, como p63, DLX3, MSx1, EVC 2y EVC.
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Alteraciones en las vias de senalizacion que modulan la actividad de NF-kB
Via Gen Locus Proteina Enfermedad OMIM Modo de
herencia
Via de senalizacion ED-1 Xq12-q13 Ectodisplasina Displasia ectodérmica 305100 LX
de la ectodisplasina- anhidrotica
EDAR -EDARRADD EDAR 2q13 EDAR Displasia ectodérmica 129490 AD
anhidrotica
Displasia ectodérmica 224900 AR
anhidrotica
EDARADD 1g42-2-q.43 Death domain Displasia ectodérmica 229400 AR
asociado a EDAR  anhidrotica
Via de regulacion NEMO / IKKy Xq28 Factor nuclear Incontinencia pigmenti 308300 LX
NEMO NF-kB Displasia ectodérmica 300291 X
anhidrotica con
inmunodeficiencia
Displasia ectodérmica 300301 X
anhidrotica con osteopetrosis
e inmunodeficiencia
1kBox 14q13 1kBox Displasia ectodérmica 164008 AD
anhidrotica con
inmunodeficiencia
Alteracion de reguladores de la transcripcion/expresion de genes
Gen Locus Proteina Enfermedad OMIM Modo de
herencia
p63 3q27 P63 Sindrome EEC 604292 AD
Sindrome AEC 106260 AD
Sindrome ADULT 103285 AD
Sindrome limb-mammary 603543 AD
Sindrome de Rapp-Hodgkin 603543 AD
DLX3 17q21 DLX3 Sindrome trico-dento-0seo 190320 AD
MSX1 4p16.1 MSX1 Enfermedad de Witkop 189500 AD
EVC2 4p16 EvC2 Sindrome Ellis-van-Creveld 225500 AR
EVC 4p16 EVC Disostosis acrodental de Weyers 193530 AD
Sindrome Ellis-van-Creveld 225500 AR

Modificada de Priolo M. AD: herencia autosdmica dominante; AR: herencia autosdmica recesiva; LX: herencia ligada a X; OMIM: Online
Mendelian Inheritance in Man.

Figura 6. Trastornos del grupo 1.7

GRUPO 2

Trastornos donde existe una funcion anormal de una proteina estructural
localizada en la membrana celular, como la nectina 1, las conexinas o la
placofilina, las cuales tienen un papel muy importante en la adhesiéon y la
comunicacioén intercelular para mantener la homeostasis tisular, el control del
crecimiento, el desarrollo y la respuesta celular sincronizandose para

diferentes estimulos.®



! welld

M FACULTAD

i o i
ODONTOLOGIA

w UNAM

1904
Gen Locus Proteina Enfermedad OMIM Modo de
herencia

GJB6 13q12 Conexina 30 Sindrome de Clouston 129500 AD
PVRL1 11q23-q24 Nectina 1 Displasia ectodérmica con labio/ paladar 255060 AD

hendido
PKP1 1932 Placofilina 1 Displasia ectodérmica-sindrome 604536 AR

de fragilidad cutanea
CDH3 16q22.1 Cadherina 3 Displasia ectodérmica con ectrodactilia 225280 AR

y distrofia macular
WNT10A 2q35 Wnt10A Displasia odonto-onico-dérmica 257980 AR

Modificada de Priolo M2, AD: herencia autosomica dominante; AR: herencia autosomica recesiva; OMIM: Online Mendelian Inheritance in
Man.

Figura 7. Trastornos del grupo 2.

En el siguiente esquema se simplifica la formacion de los grupos

clasificados por Priolo en su actualizacion del 2012:’

Ectodermo

Grupo 1 ~—— ~ Grupo 2

e ———

Mesénquima

; Interaccion normal entre
Ausencia de sefiales entre : :
; ectodermo y mesénquima
o~ ectodermo y mesénquima // \

=g |

— g

Ausencia o anomalia en la
formacion de los derivados Formacién normal de
epidérmicos tejidos epidérmicos

Alteracion en la
homeostasis tisular y en el

control del crecimiento

Hipoplasia / Aplasia de los derivados ectodérmicos Displasia de los derivados ectodérmicos

Figura 8. Mecanismo patogénico de las Displasias Ectodérmicas.’
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3.2 VIA wnt

Esta via de sefalizacion es compleja y esta integrada por numerosos
componentes, incluyendo ligandos, receptores de membrana, efectos
intracelulares y antagonistas que se regulan de célula a célula a través del
citoplasma y en ultima instancia llega al nucleo de la célula para conducir la

expresion de un gen diana; esto sucede durante la formacién del embrion.

Los mecanismos mejor conocidos de transmision de la sefial de los
ligandos Wnt se incluyen en la llamada via candnica, en la cual la beta-
catetina desempefia un papel central, ya que constituye la formacién de las
capas celulares mediante la regulacion del crecimiento celular y la adhesion

entre ellas.*!

Model of Wnt signaling (r. Nusse, June 2010

Figura 9. Via de sefalizacion™
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Existe una familia de 16 de Wnt, actualmente en 2009 esta familia creci6 a

19, las cuales no todas han sido identificadas para la formacion de alguna

alteracion en el desarrollo embrionario.

En relacion con HUGO ENFERMEDAD
Wnt 1
wnt 2
Wnt 2B/13
Wnt 3 Tetra-Amelia (Niemann 2004)
Wnt 3 A
Wnt 4 Mulleriana conducto de regresion y
virilacion (Biason-Lauber 2004)
Wnt 5 A
Wnt 5 B Asociados con la susceptibilidad a la
diabetes tipo 2 (Kanazawa 2004)
Wnt 6
wnt 7 a Fuhrman Sindrome
wnt 7 b
Wnt 8 A
Wnt 8 B
Wnt 9 A
(Anteriormente Wnt 14)
Wnt 9 B
(Anteriormente Wnt 15)
Odonto-onico-dérmica displasia
Wwnt 10 A Adaimy de 2007, Bohring de 2009
Las mutaciones en los pacientes con
obesidad, Christodoulides 2006
Wnt 10 B
Split-Hand/Foot malformacion
(Ugur 2008)
Wnt 11
Wnt 16

Tabla 1. Familia de la Wnt =
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4. SINDROME ELLIS VAN CREVELD

Es un trastorno autosémico recesivo localizado en el cromosoma 4p 16,
caracterizado por extremidades cortas, polidactilia postaxial, torax amplio y
costillas cortas, criptorquidia, ufias y dientes displasicos. Los defectos

cardiacos congénitos, se presentan en un 60% de los individuos afectados.

4.1 SINONIMOS

e DISPLASIA CONDROECTODERMICA.

e DISPLASIA MESOECTODERMICA.

e ENANISMO POLIDACTILIA'Y DISPLASIA LINGUAL.

¢ SINDROME DE CONDRODISTROFIA Y POLIDACTILIA.
e CONDRODISPLASIA ECTODERMICA.,

4.2ETIOLOGIA

Es una mutacion del cromosoma 4p 16, igualmente con una alteracion en la
sefializacion de las Wntl0A ésta implica que no se desarrolle bien el
ectodermo durante la embriogénesis, se encuentra en la mayoria de las
Displasias Ectodérmicas.’

En el mapeo del gen se encontré6 un subtipo (EVC2) y se observé una

configuracion cabeza a cabeza y hay una transcripcion de separacion de
2.624 pb.

£ itbp4
£ wEbrt

E 1b
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b
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Figura 10. Localizacién cromosoma 4p 16.2.%°
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Diversos estudios han demostrado que la Wnt favorece a la diferenciacién
de los precursores osteoblasticos a través de la induccion Runx2/Cbaf y otros

factores de transcripcion.

Los estudios realizados en animales transgénicos han demostrado
importantes cambios cuando se altera la expresion de genes de esta via,
donde la Wnt10b, 3-catenina, la proteina soluble frizzled o las propias LRP5
y LRP6 son predisponentes para que las extremidades se observen
deformadas y en ocasiones se producen fracturas. Se ha sugerido que la via
Wnt puede estar implicada en los cambios en el modelado y remodelado del

hueso en respuesta a los estimulos mecénicos.**

LRP5/6

LRP5/6

1

Proteélisisc>
mediada por
ubiquitina

Figura 11. Via candnica: en ausencia de uniéon de los ligandos Wnt a su receptor
(izquierda), la R- catenina se degrada y los genes se transcriben. Sin embargo, cuando se
activa la via (derecha) disminuye la degradacién de la R-catenina, se acumula en el

citoplasma, donde entra al ntcleo y activa los factores de transcrpcion.™
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4.3MANIFESTACIONES CLINICAS

El sindrome de Ellis van Creveld se caracteriza por tener diferentes

manifestaciones las cuales son:
4.3.1 POLIDACTILIA POSTAXIAL

El paciente se puede diagnosticar facilmente en el nacimiento por que la
polidactiia no puede pasar desapercibida, ésta se encuentra muy
visiblemente en pies y manos bilaterales, es muy variable yendo desde un

dedo supernumerario malformado hasta un esbozo o dedo vestigial.®

Figura 13. Polidactilia posaxial en pies.*’
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4.3.2 CONDRODISPLASIA

Es una disminucion de la talla que provoca enanismo no muy acentuado, se

observa una desproporcion entre la longitud del tronco y las extremidades
inferiores.*®

Figura 14. Condrodisplasia en un paciente de 5 afios.™

El humero y fémur a menudo estan incurvados y pueden estar engrosados
y expandidos en sus extremos distales, al observar el antebrazo y pierna se
puede apreciar un acortamiento desigual de ambos huesos lo que ocasiona
con frecuencia que aparezca un cubito valgo o un genu valgo. Se aprecia
ensanchamiento del tercio distal del antebrazo, engrosamiento del tercio

distal del radio ocasionando que la cabeza del radio pueda luxarse.*®
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4.3.3 ANOMALIAS ECTODERMICAS

Las ufias y los dientes se afectan casi invariablemente, en tanto que el pelo
habitualmente es normal, en ocasiones puede presentar alguna alteracion.
Las ufias son pequefias, de mala calidad, irregulares, distréficas, concavas y
deformadas, a veces con aspecto escamoso dando la apariencia de estar

ausentes en uno o mas dedos, se encuentra tanto en manos y pies.*®

Figura 15. Ufias displasicas.™®

El cabello, cuando se modifica, lo hace en el sentido de tomar un aspecto
mas esparcido, con una coloracion mas clara dando una impresion de poco

pelo, la piel no ésta afectada y la sudoracién es normal.®

Figura 16. Paciente infantil donde se observa poco pelo.*’
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Los dientes son irregulares respecto a su morfologia y a la erupcién. Con
frecuencia se presentan al nacimiento. Suelen ser dientes pequefios,
puntiagudos, distréficos, en ocasiones llegan a faltar por presentarse una

anodoncia o agenesia del germen dental.*

Figura 17. Dientes Distréficos.*®

4.3.4 CARDIOPATIA CONGENITA

Se encuentran en un 60% a 100% de los casos aproximadamente, siendo
un elemento constante en este sindrome. Se observa una comunicacién
interauricular, o una interventricular en ocasiones se pueden encontrar

ambas lesiones septales, dando lugar a un corazén de una auricula tnica.®

Un estudio realizado por el Dr. Katsouras C. y col. En una mujer de 45 afios
residente de Albania, observaron en la auscultacién ruidos sistélicos en el
lado izquierdo del esternén, el ECG demostré que P tenia una desviacion
derecha del eje y un patrén del qR en V, siendo compatible con una
hipertrofia ventricular atrial, el ECG transesofagica y transtoraxica
demostraron una sobrecarga en el ventriculo derecho, severo en su volumen
y una desviacion de izquierda a derecha en el nivel atrial con un cociente de
Qp/Qs de 5, la paciente refiere no haber tenido ninguna operacion sobre su
defecto cardiaco.™
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Figura 18. Ecocardiografia Transesofagica demostrando un defecto grande del septum

atrial.*®

Cerca del 50% de los pacientes mueren en los primeros meses de vida
como consecuencia de los problemas cardiorrespiratorios, dependiendo las
malformaciones cardiacas ya que pueden ser muy variables. Los casos que
llegan a la edad adulta no suelen presentar malformaciones cardiacas
importantes. La ecocardiografia sistematica en estos pacientes ayuda a

orientar el diagnéstico y establecer un pronéstico.?
4.3.5 ANOMALIAS ASOCIADAS

Ademas de las ya mencionadas, se han descrito asociaciones con otras
alteraciones que llega a presentar el paciente. Podemos incluir la presencia
de malformaciones genitales como son: criptorquidia, hipospadia, atresia
vaginal, paladar hendido, labio fisurado, estrabismo,

hepatoesplenomegalia.*®

o I8

21,22

Figura 19. Criptorquidia (pene incluido) e Hipospadia.
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Figura 20. Atresia vaginal. 2

5. MANIFESTACIONES ORALES

Ayudan a la obtencion de un diagndstico precoz en el nacimiento o durante
la infancia en la presencia del sindrome. Ciertas alteraciones se hacen mas

notorias durante el desarrollo del paciente.

Las manifestaciones orales son diversas, donde las alteraciones afectan
tanto a tejido blando como a las estructuras del diente implicando su nimero

y forma.
Lo que se encuentra mas frecuente en estos pacientes son:

Fusion del labio superior con el margen gingival.
Presencia de frenillos mdaltiples.

Dientes conicos.

Microdoncia.

Molares con cuspides y surcos anchos.

S S

Ausencia congénita de dientes.

En este estudio se observé que la hipodoncia en la arcada superior e

inferior en la parte anterior se presenta en un 80% de los casos.*
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Figura 21. Fusion de labio superior con margen gingival.*

Figura 24. Molares y surcos anchos.?
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Una radiografia panoramica nos ayuda a la confirmacion de la agenesia de
los incisivos inferiores o de otros 6rganos dentarios. Y también podemos

observar taurodontismo en molares.?®

Figura 25. Agenesia de incisivos inferiores.?

6. DIAGNOSTICO

El diagnostico del sindrome de Ellis van Creveld (EVC) se basa en la
observacion de las caracteristicas fenotipicas previamente descritas,
confirmandolo con diversos estudios para identificar la etiologia de este

sindrome.
6.1 DIAGNOSTICO PRENATAL

Se lleva a cabo mediante determinadas pruebas que nos permite identificar,
el transcurso del embarazo, la mayoria de los defectos congénitos del feto,
especialmente los mas graves y frecuentes. El diagnostico precoz de
cualquier defecto congénito en el feto es de vital importancia, ya que
posibilita la adopcién de las medidas mas adecuadas, durante el embarazo y
el parto, para evitar riesgos innecesarios a la madre e hijo e intentar mejorar

un prondstico del neonato tras el nacimiento.?’
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La combinacién de estas técnicas permite detectar anomalias genéticas, el

crecimiento global del feto y complicaciones del embarazo, como anomalias
uterinas o placentarias. La aplicacion de terapias in utero ha introducido el

concepto de que el feto es ahora un paciente.®

6.1.1 ECOGRAFIA BIDIMENSIONAL

Actualmente el ultrasonido fetal permite diagnosticar multiples sindromes
genéticos, los cuales pueden confirmarse con pruebas moleculares o

estudios citogenéticos previos al nacimiento del paciente.

Las displasias esqueléticas son una de las entidades que pueden ser
detectadas por un ultrasonido desde el periodo prenatal, lo que permite una

aproximacion al diagnostico definitivo.

En el Hospital de San Vicente Colombia se presenta una paciente de 38
semanas de gestacion de talla baja y polidactilia en las cuatro extremidades
para una ecocardiografia fetal por una anomalia cardiaca compleja durante

una ecografia gestacional de rutina.

El estudio realizado en la institucion demuestra un feto Gnico, con edad
gestacional por biometria 36+2, acortamiento proximal y distal de las cuatro
extremidades, aumento de la relacion cardiotoracica por presencia de térax
estrecho, y anomalia cardiaca compleja, compatible con canal
auriculoventricular incompleto no compensado, dado por: ventriculo izquierdo

hipoplasico, comunicacion interventricular, e hipoplasia aértica.?*
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Figura 26. Comunicacion interventricular y pérdida de off-set vascular.”*

Se presento el caso en la junta de diagndstico prenatal en donde el servicio
de genética considera el diagnéstico presuntivo de displasia

condroectodérmica (EVC).

Otro caso reportado por el Dr. Chih-Ping del hospital de Taipei, Taiwan fue
de una paciente de 35 afos la cual fue remitida para un asesoramiento
genético a las 13 semanas de gestacion debido a que presentaba
antecedentes familiares de displasia esquelética, habia experimentado un
aborto espontaneo donde entrego un feto de sexo masculino y otro de sexo
femenino con caracteristicas fenotipicas de EVC. Anteriormente se habia
realizado una ecografia transabdominal de 4 semanas de gestacion, donde
se observa un defecto endocardiaco, polidactilia postaxial en manos y
displasia mesomélica de los huesos largos.?®

Figura 27. Ultrasonido prenatal transabdominal donde se observa el defecto cardiaco.?
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Figura 28. Polidactilia postaxial observada a las 13 semanas de gestacion.”

Un ultrasonido prenatal de 16 semanas de gestacion muestra un feto con
extremidades cortas, un defecto endocardiaco y polidactilia postaxial
en manos bilaterales, los padres deciden Ila interrupcion del

embarazo.?®

Figura 29. (A)Feto de 16 semanas, (C) polidactilia postaxial.*®
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6.1.2 ECOGRAFIA TRIDIMENSIONAL

Es una representacién en las tres dimensiones del espacio de imagenes
obtenidas mediante la ecografia bidimensional convencional. Con ésta
técnica podemos visualizar el feto en movimiento, tal y como si estuviéramos
dentro del Utero materno. Las imagenes se presentan en gran calidad y
realismo. En etapas precoces de la gestacién se puede visualizar el feto en
su totalidad, pudiendo observar extremidades y tronco al mismo tiempo.

Figura 30. Ecografia tridimensional.?®

La ecografia es un acto médico cuyo fin es confirmar la normalidad y el

desarrollo del feto, o detectar una posible anomalia.?®
6.1.3 AMNIOCENTESIS

Procedimiento en el cual se inserta una aguja por via transabdominal dentro
de la cavidad amniética, (previamente identificada con ecografia) y se
extraen entre veinte y treinta mililitros de liquido amniético. Este
procedimiento no debe realizarse antes de la 14va semana en vida
intrauterina por la cantidad de liquido amnidtico requerido. El riesgo que
podria presentarse en la pérdida fetal es del 1%. Ademas se pueden recoger
células fetales suspendidas en el liquido amniético para estudiar los

cariotipos en metafase y realizar otros analisis genéticos. Una vez que se
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como traslocaciones, rupturas, trisomias y monosomias.®

En el caso reportado por el Dr. Chi-Ping realiz6 el estudio de amniocentesis
a las 13 semanas de gestacion, los resultados de dicho estudio revelé un
cariotipo de 46, XX y el analisis molecular revel6 mutaciones heterocigoticas
de ¢.1194C>T y ¢.871-2_894 expresandose en gen EVC2.%

EVC2 Exon 8 EVC2 Exon 10
I || 1
| | o)
‘ 1 H\ v
Father (WT) 'W, i [, /J i f Father
AR ) (\ il “\‘ | (c.1195C5T,
:W/\“E,U | it | V1] Argsosstop)
Al AARWAR M AR
P A A \Ii ‘ ? ‘ \ v
Mother \ VY f” i [\ ‘ |h. i ﬁ Mother
(WT/c.871-2_894del) | ||| \\ “M “/‘\ 5 i i i H (c.1195¢/C)
\H \ {m“/“\‘“ {“.i/k M‘
i RRA
|
- | I e ‘ l
Proband I W R I \ A Proband iy ‘
(WT/c.871-2_894del) || ||/ ]| [ [|] / ] (c.1195C>T, i A
IR ASRIATY Arg3995top) “‘ M ‘
/;-'KJ . o WA / | | \

Figura 31. El analisis molecular de las células en el liquido amniético revela mutaciones
compuestas heterocigotas de ¢.1195C>T y ¢.8712_894 del 26 en el gen EVC2.%°

6.1.4 MUESTRAS DE VELLOSIDADES CORIONICAS

La aplicacion de esta prueba es realizando la muestra con una aguja por via
transabdominal o transvaginal dentro de la masa placentaria, aspirando entre
cinco y treinta miligramos de tejido vellositario. La muestra puede ser
analizada inmediatamente, pero la precisibn de los resultados es
problematica por la elevada frecuencia de errores cromosémicos en la
placenta normal. El riesgo de este procedimiento es dos veces mas ya que

se puede provocar un aborto espontaneo o lastimar al producto.®
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6.1.5 ASESORAMIENTO GENETICO

El profesor Peter S. lo define como: “el proceso por el cual los pacientes y/o
sus familiares a riesgo de sufrir algun padecimiento, son informados de las
consecuencias del mismo, de la probabilidad de desarrollarlo y transmitirlo y

las alternativas que hay para prevenirlo o tratarlo”.

Su principal meta es trasmitir a las familias afectadas la compresion de los
defectos congénitos y de los mecanismos genéticos involucrados para asi

habilitar a los a los padres en tomar decisiones respecto a su descendencia.

El asesoramiento genético debe ser neutral y respectar las creencias y el
fondo cultual de las familias por lo que el asesor no debe tratar de dirigir las

decisiones que se tomen de acuerdo con sus propias convicciones.

En los préximos afios la difusion de las pruebas genéticas y la mayor
accesibilidad a ellas hara que la genética forme parte de la atencién médica
primaria lo que generara la necesidad de revisar que tan adecuados son los
servicios de genética actuales y como pueden ser mejorados de manera

éticamente aceptable.®
6.2 DIAGNOSTICO AL NACIMIENTO

El sindrome de Ellis van Creveld se caracteriza por tener manifestaciones
clinicas como son: talla baja, polidactilia postaxial en las cuatro
extremidades, cardiopatias congénitas, torax amplio y estrecho, ufas y
dientes displasicos. Estos los podemos observar al momento del nacimiento
o en el desarrollo del paciente. También nos podemos ayudar con otros

métodos de diagndstico como son:

1. Test de Apgar.
2. Test de Usher.

3. Antropometria
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4. Exploracion fisica (prueba de Silverman y Anderson)

5. Diagnostico precoz de enfermedades.

6. Estudios radiograficos.

6.2.1 TEST DE APGAR

El indice de Apgar nos permite la valoracion clinica del recién nacido,
ideado por la Enfermera Virginia Apgar en 1952, basado en las principales
manifestaciones respiratorias, neuroldgicas, circulatorias y de coloracion de
la piel que nos permite una completa evaluacion del recién nacido y su

adaptacion al nuevo ambiente, en el que se independiza.

Dicha valoracion se debe hacer a los treinta segundos, a los 2, 5y 10
minutos, algunos otros hacen una cuarta valoracion a los 15 minutos;
debemos tener en cuenta que la primera valoracion, a los 30 segundos es la
mas importante, principalmente, porque es la inmediata adaptacion del nuevo

ser a un medio hostil.

Las manifestaciones cardiacas se valoran con 0, 1 y 2 segun estén
ausentes los ruidos cardiacos, por debajo de 100 o con frecuencia mayor de

cien.

Las manifestaciones respiratorias también se valoran con calificacion 1 al

2, dependiendo que estén ausentes, irregulares o normales.

Las manifestaciones neurolégicas se valoran por el tono muscular, si
hay flacidez con 0, si hay ligera flexién al estimulo con 1 y si se presentan
movimientos activos con 2; en este punto el reflejo de moro nos permite una
valoracion rapida del estado neurolégico; buscando reflejos; principalmente
estimulando nariz con catéter; si se presenta estornudo se califican con 2, si

hay Unicamente gestos con 1y si no hay respuesta 0.
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La coloracion de la piel podriamos considerarla como un resumen de la
valoracion cardioldgica y respiratoria, para ello nos basamos en la presencia
0 ausencia de cianosis que puede ser total o periférica, dando una
calificacion de dos cuando esté ausente y la coloracion de la piel es
sonrosada, de uno cuando existe cianosis distal, es decir cuando se presenta
en pies, manos y peribucal, y de cero cuando hay cianosis generalizada y

palidez acentuada.®

CLASIFICACION DE APGAR

SIGNO 0 1 2
RITMO CARDIACO Ausente Menor de 100 Mas de 100
RESPIRACION Ausente Irregular Buena, llanto frecuente
) i Mov. Activos, tonicidad
TONO MUSCULAR Flacido Discreto
muscular
RESPUESTA A Gesticula, reaccion
; Nula ) Tos, estornudos, llanto
ESTIMULOS ligeramente
COLOR Cianosis Acrocianosis Rosado completo
TOTAL 0 5 10

Tabla 2. Clasificacion de Apgar.**

En un caso reportado por la Dra. Ostia P y cols. de un recién nacido de
sexo masculino, de madre de 26 afios aparentemente sana se le detectd en
el segundo trimestre una displasia 6sea mediante una ecografia, el producto
nacio por cesarea, otorgandose un Apgar 8/9, realizdndose soélo pasos
iniciales sin requerir maniobras de reanimacion. En la exploracion fisica se
observaron las principales caracteristicas del sindrome de Ellis van
Creveld.*
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6.2.2 TEST DE USHER.

Es una técnica clinica comiunmente usada para el calculo indirecto de la

edad gestacional de un recién nacido. El test le asigna un valor a una serie

de criterios de examinacion, la suma total es extrapolada para inferir la edad

gestacional del neonato.

El método de Usher rinde resultados generalizados, menos especificados,

ubicando al recién nacido en tres rangos:

e Menor de 36 semanas.

e Entre 37 y 38 semanas.

e Mayor de 39 semanas.

También evalGa al recién nacido en cinco criterios: >

Cabello

Escaso, fino, aglutinado, dificil de separar (hasta las 37 semanas).
Abundante, grueso, individualizable (> 38 semanas).

Pabellén auricular

Escaso cartilago, no vuelve a su posicién después de plegarlo (< 36
semanas).

Menos deformable, cartilago regular, tarda en volver a su posicion (37
0 38 semanas).

Poco deformable, cartilago grueso y rigido, vuelve rapido a su posicion

(> 39 semanas).

Menos de 0.5 cm o ausente (< 36 semanas).

Pezon 0.5 a 1 cm de didmetro (37 o0 38 semanas).
1 a 4 cm de diametro (>39 semanas).
Masculino: escroto liso, micropene vy testiculos no descendidos (<36
semanas).
Genitales Escroto con pliegues, testiculos descendidos (>38 semanas).

Femenino: labios menores sobresalen sobre los mayores (<36
semanas).

Labios mayores cubren a los menores (>38 semanas).

Pliegues plantares

1 0 més en 1/3 anteriores del pie (<36 semanas).
Pliegues en 2/3 anteriores del pie (37 0 38 semanas).

Pliegues en toda la planta del pie (>39 semanas).

Tabla 3. Test de Usher.*
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En el mismo caso reportado por la Dra. Ostia P y cols. le realizaron al
reciéen nacido la exploracion fisica reportando facies peculiar, frente
prominente, cabello con adecuada implantacién, aperturas  oculares
horizontales, pupilas isocéricas normorrefléxicas reactivas a la luz, reflejo rojo
presente, puente nasal deprimido narinas antevertidas, hipoplasia medio
facial, encias engrosadas, con quistes dentarios y paladar integro, testiculos
descendidos engrosamiento del Rafe medio, prepucio fimético por debajo del

cual se palpa estructura cilindrica (micropene 0.75 cm).*?

. N

Figura 32. Recién nacido con EVC.*

Figura 33. Engrosamiento del Rafe medio con micropene (0.75 cm).32
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6.2.3 ANTROPOMETRI'A

Es el estudio de las dimensiones y medidas humanas con el propdésito de
comprender los cambios fisicos del hombre y las diferencias entre su raza y
sub-razas. Las dimensiones del cuerpo varian de acuerdo al sexo, edad,

raza, estas dimensiones son de dos tipos: estructural y funcional

La estructural se enfoca en el estudio de la cabeza, tronco y extremidades.
La funcional o dinamica estudia las medidas tomadas durante el movimiento

realizado por el cuerpo en actividades especificas.**

La vigilancia del crecimiento en el neonato, a través de la evaluacion
antropométrica, es de gran importancia en términos de deteccién de riesgos
de morbi-mortalidad y deterioro del estado nutricio, permitiendo la toma de
decisiones oportunas y convenientes. Para que el control de calidad en la

evaluacion antropométrica esté garantizado.

Las mediciones mas utilizadas en el neonato son: peso corporal (masa,
corporal total), longitud (tamafio corporal y 0seo), medicion de
circunferencias (brazo, térax, muslo) y pliegues cutaneos (grasa subcutanea).
Al combinar algunas mediciones, se pueden generar indices prondsticos

nutricios y de utilidad diagnéstica.>®

En un caso reportado por el Dr. Alvarenga R. y cols. menciona un paciente
de sexo femenino de cinco meses de edad con desarrollo psicomotor aun sin
sostén cefalico, en la exploraciébn fisica revela una talla baja
desproporcionada a expensas de acortamiento de segmento inferior de 19
cm, en su segmento superior de 33 cm, con una talla de 55 cm,
normocefalico, facies peculiar por fisuras palpebrales amplias y ligeramente

oblicuas y presencia de térax pequefio.>®
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6.2.4 EXPLORACION FISICA (TEST DE SILVERMAN Y

ANDERSON)

Es un examen que valora la funcion respiratoria de un recién nacido,
basado en cinco criterios. Cada parametro es cuantificable y la suma total se
interpreta en funcion de dificultad respiratoria. Contrario a la puntuacién de
Apgar, en ésta prueba, la puntuacion mas baja tiene mejor prondstico que la

puntuacion mas elevada.
La sumatoria de los puntos obtenidos la evaluacion se interpreta asi:

1.Recién nacido con 0 puntos, sin asfixia ni dificultad respiratoria.
2.Recién nacido con 1 a 3 puntos, con dificultad respiratoria leve.
3.Recién nacido con 4 a 6 puntos, con dificultad respiratoria moderada.

4.Recién nacido con 7 a 10 puntos, con dificultad respiratoria severa.

SIGNOS 2 1 0
- _ ) ) ) Audible con el
Quejido espiratorio Audible sin fonendo Ausente
fonendo
Respiracion nasal Aleteo Dilatacion Ausente
Retraccion costal Marcada Débil Ausente
y Hundimiento del Hundimiento de la
Retraccion esternal Ausente
cuerpo punta
Concordancia ) ) Hundimiento de Expansién de ambos
] Discordancia i L
toraco-abdominal térax y el abdomen en la inspiracion.

Tabla 4. Test de valoracién respiratoria del RN (Test de Silverman Anderson).*’

En el caso reportado por la DR. Ostia P y cols. Se le realizd esta prueba
otorgandole una valoracion de CERO, y el recién nacido no requirié

maniobras de reanimacion.®?
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Durante los primeros dias de la vida, al neonato se le realiza un analisis
para detectar enfermedades congénitas, trastornos sin sintomas visibles que

a largo plazo puede provocar alteraciones en el desarrollo del neonato.

Para evitarlo, se realiza la prueba del talén a partir de las 48 horas de vida,
se practica un pequefio pinchazo en el talon del recién nacido, que debe
repetirse entre el cuarto y el séptimo dia de via. Si el resultado es positivo
para alguna de las enfermedades, se avisa a la familia y se le explica como

actuar y dirigirse para un tratamiento y seguimiento adecuado.>®

Existen enfermedades conocidas como Errores Innatos del Metabolismo las
cuales son defectos genéticos en el metabolismo, que ocasionan
acumulacion de ciertas sustancias que el cuerpo no puede degradar. Estas
enfermedades son raras, pero si se detectan a tiempo pueden tratarse

generalmente con una alimentacioén especial y con algunos medicamentos.
Algunas de las enfermedades que pueden detectarse son:

1. Enfermedades que provocan el retraso mental como la fenilcetonuria
y el hipertiroidismo congénito.

2. Enfermedades que ocasionan cataratas, deficiencias hepéticas e
infecciones como la galactosemia.

3. Enfermedades que ocasionan deficiencias en el sistema
inmunoldgico.

4. Enfermedades que ocasionan defectos neuromusculares y
cardiacos.

5. Trastornos en la diferenciacibn sexual como la hiperplasia
suprarrenal congénita.

6. Enfermedades pulmonares y digestivas como la fibrosis quistica.
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Es importante saber que estos padecimientos se pueden presentar en
hijos de padres sanos. La frecuencia de padecer alguna enfermedad

genética al nacimiento aumento cuando existe parentesco entre los padres.*®

6.2.6 ESTUDIOS RADIOGRAFICOS

La imagenologia posee un papel primordial como pilar para un diagndstico
fundamental a través de la radiografia del térax; permite identificar patrones
en donde hay una correlacion de etiologias, y nos apoya en la orientacion de

un tratamiento satisfactorio en el recién nacido.

En el caso reportado de la Dra. Ostia P y cols. realizaron un estudio
radiografico completo del sistema éseo, el cual revel6 un craneo y columna
normal, térax sin cardiomegalia, huesos tubulares anchos y cortos con mayor
acortamiento del radio, tibia y peroné en relacion con el hiumero y el fémur,
respectivamente; se observa ensanchamiento del extremo distal del radio y
proximal con adelgazamiento de los extremos proximal del radio. En manos,
presencia de uno y dos carpos, metacarpo y falanges cortos y anchos, quinto
metacarpo de la mano derecha se observa doble y presencia de un sexto
dedo adicional bilateral; pies con tres huesos del tarso metatarsianos y

primera falange pequefias y anchas.*

Figura 34. Radiografia de cuerpo completo donde se observa acortamiento de las base

tubulares y ensanchamiento de las metafisis.*
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Figura 35. Manaos, presencia de uno y dos carpos, metacarpo y falanges cortos y anchos;
el 5to metacarpiano de la mano derecha se observa doble y presencia de un 6to dedo

adicional bilateral funcional.*?

En el caso reportado por el Dr. Estrada T y cols. realizaron un radiografia de
térax, abdomen y de huesos largos realizados en el periodo posnatal,
confirmaron el acortamiento mesomélico y rizomélico de las cuatro
extremidades, polidactilia posaxial y disminucién del tamafio de la caja
toracica, ademas la ecocardiografia informo hipoplasia y coartacion de la

aorta y canal auriculoventricular.

El paciente evoluciona en forma desfavorable, con dificultad respiratoria
secundaria a la cardiopatia compleja y fallece pocos dias después del

nacimiento.?!

Figura 36. Acortamiento meso y rizomélico.?*
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Figura 37. Torax estrecho.

6.3 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El sindrome EVC hace parte del grupo de los sindromes de costillas cortas-
polidactilia, tales como: sindrome de Saldino-Nooman (tipo 1), sindrome de
Majewski (tipo II), sindrome de Verma-Naumoff (tipo 1), sindrome de
Beemer-Langer (tipo 1V), y distrofia de Jeune. Todas estas entidades tienen
caracteristicas fenotipicas comunes lo que hace dificil hacer una

diferenciacion de cada una de ellas.

Sin embargo, algunas caracteristicas evidentes en el Utero permiten asociar
un determinado sindrome; por ejemplo, la presencia de paladar hendido
indica sindrome de Majewski, mientras que encontrar onfalocele y fémur
curveado es sugestivo de sindrome de Beemer-Langer. El sindrome EVC
tiene mayor prevalencia de malformaciones cardiacas y condrodisplasia que
las otras condiciones, esto es clave en el diagndstico diferencial, junto a la

polidactilia posaxial.?*
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7. PRONOSTICO

Aungue no hay un seguimiento sistematico con respecto al sindrome de
Ellis van Creveld, este estd ligado a las dificultades respiratorias en los
primeros meses de vida, debido a la estrechez toracica y los defectos del
corazoén. El prondstico en la altura en pacientes adultos con éste sindrome es

dificil de predecir, ya que la estatura varia de 119 cm a 161 cm de altura.®
8. TRATAMIENTO

El manejo de estos pacientes se destaca por un manejo multidisciplinario, el
cual debe estar formado por un pediatra, cardiélogo, genetista, traumatdlogo,

dentista y psicologo.

El tratamiento consiste en la correccion del genu valgum, reseccién de los
dedos supernumerarios, correccion quirdrgica de los defectos cardiacos y

estética bucal.
8.1 CARDIOLOGIA

Los procedimientos quirdrgicos u operaciones cardiovasculares pueden
tener una o varias metas. Los procedimientos de correccién anatémica se
requieren para hacer normales las estructuras del corazéon. Los
procedimientos de correccién fisiolégica se requieren para separar y/o

redirigir la circulaciébn mayor y la menor.

Estos procedimientos correctivos van desde los relativamente simples, tales
como cerrar un orificio 0 suturar un vaso sanguineo, hasta los complejos,
tales como intercambio de arterias o redirigir el flujo sanguineo. La mayoria
de las operaciones correctivas requieren del uso de la maquina corazén-

pulmén, una bomba de circulacién cardiopulmonar.

Se requiere de procedimientos paliativos para mejorar, pero sin corregir, el

funcionamiento cardiaco anormal. Las operaciones paliativas se realizan
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para mejorar la funcion cardiaca en nifios demasiado pequefios para una
cirugia correctiva. La meta es disminuir la cianosis, controlar la insuficiencia

cardiaca o preparar la circulacion para una reparacion posterior.

Los defectos del septo auricular o ventricular pueden cerrarse con suturas o
puntadas mientras éstas sean pequefias. Los defectos mas grandes
requieren del uso de un parche de plastico. Ocasionalmente, cuando se trata
de defectos complejos, el parche se utiliza no solamente para el cierre del
orificio entre ventriculos, sino también para canalizar el flujo sanguineo del
ventriculo izquierdo a través del ventriculo derecho y hacia la aorta por medio

de un tanel intracardiaco.*°

Figura 38. Correccién de un defecto en el septo interventricular con parche.40

El Dr. Restrepo J.C y cols. reportan un caso de un paciente de 52 afios, de
sexo masculino, quien fue hospitalizado con diagndstico clinico, enziméatico y
electrocardiografico de infarto agudo del miocardio de cara anterior. Al
examén fisico se encontro talla baja, polidactilia en pies y manos, displasia

ungueal y frenillo lingual; se ausculté un soplo holosistélico I1I/VI en todos los
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focos no irradiado, sin galope, con desdoblamiento fijo del segundo radio. La

ecocardiografia demostrd, cardiopatia congénita del tipo auricula Unica con
implantacion al mismo nivel de las valvulas auriculoventriculares. Se realizo
una ecocardiografia a la hermana del paciente, la cual no demostro
alteraciones anatomicas aunque el fenotipo de ésta era similar al del

individuo estudiado.**
8.2 ORTOPEDIA

Cuando el Genu Valgo es leve no se aplica ningun tratamiento. En Genu
Valgo moderado se usan plantillas con una cufia supinadora. En el caso de
un Genu Valgo moderado bastante acentuado se puede recurrir a una ortesis
nocturna para intentar corregir la deformidad sin tener que recurrir al
tratamiento quirdrgico. Cuando el Genu Valgo es grave se recurre al
tratamiento quirdrgico. En jévenes, se fija la placa de crecimiento, pero sélo
la mitad (hemiepifisiodesis). Y en adultos se realiza una osteotomia en

cufia.*?

Para el cirujano ortopédico en la deformidad del Genu Valgo es el

problema principal en el sindrome de Ellis van Creveld.

El caso reportado por el Dr. Jockel y cols. reportan un caso de una paciente
de 10 afios la cual tenia una deformidad de la rodilla derecha, era capaz de
caminar sin férulas durante dos afos. Debido a la inestabilidad de la rodilla
causo la dislocacién de la rotula y le fabricaron una férula para mantener la
estabilidad de la rotula. El problema principal en el paciente es que
experimenta una alteracién en la marcha y manifiesta mayor dolor en la
rétula por su inestabilidad. Ademas la tibia presenta una rotacion externa de
70°, la movilidad de la rodilla derecha fue de 100°/0°/0° en flexion vy
extension. Radiograficamente se observa una deformidad de la meseta tibial

con dislocacion de la rétula.*®
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Figura 39. Deformidad de la rodilla derecha debido a la inestabilidad medial.*?

Figura 40. Radiografia preoperatoria y Tomografia 3D muestra la traslacion lateral y
torsion externa de la deformidad de la tibia y el desplazamiento lateral de la rétula.®®

El procedimiento quirdrgico se manejé con anestesia general y se dividio en
tres pasos, el primer paso consistié en la liberacién de los tejidos blandos de
la capsula de la rodilla lateral y el retinaculo lateral. El tensor de la fascia fue

liberado como también el tenddn del biceps para obtener la reduccion de la
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rétula; el segundo paso se realiza una osteotomia de la tuberosidad tibial, por
ultimo se realiza una osteotomia a 40° de tibia-peroné, se utiliza una placa en

forma de T con 6 agujero para la fijacion.*®

Después se moviliza la pierna con yeso a lo largo de la pierna durante 6
semanas, la cicatrizacion transcurrié sin incidentes y posteriormente se

realiza fisioterapia.

Figura 41. Radiografia tomada 1 afio después mostrando alineacion de la pelicula y se

observa alineada la rétula.*®

8.3 CIRUGIA PLASTICA

El tratamiento de la polidactilia es quirargico, suele ser mediante cirugia
plastica, salvo que el dedo sea pequefiito y rudimentario en ese caso se ata
una ligadura para que con el tiempo se caiga. Si es por medio de cirugia lo

mejor es llevarla a cabo cuanto antes para que la cicatriz sea menor, la edad
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en la que se puede realizar la operacion es a partir de los seis meses a no
ser que el dedo comprometa la movilidad de los otros en ese caso debe de
hacerse antes. La recuperacion puede tardar entre semanas 0 meses
dependiendo de la operacion y a veces es necesario realizar algun retoque

mas adelante.

Si la cirugia es en el pie hay que realizarla para favorecer el uso del
calzado, se suele realizar cuando el nifio ha cumplido el afio de edad para el
buen desarrollo del crecimiento del pie, generalmente el médico esperara a
que se hayan formado los huesos para hacer una valoracion adecuada.

La polidactilia no tiene ningun riesgo para la salud pero es mejor hacer la
operacion cuanto antes para que el nifio tenga tiempo de habituarse al

cambio de su mano y a su nueva funcionalidad desde pequefio.*

Un caso reportado por la Dra. Desbonnez E. y cols. realizan una correccion
en una paciente de 2 afios de polidactilia por que presenta fusion del 5to y
6to dedo y presentaba un 7mo dedo que es rudimentario, esto provocaba

que no tuviera funcién normal el paciente en los movimientos.*
8.4 PSICOLOGO

Orienta y ayuda a los padres en la toma de medidas concretas hacia el
enfrentamiento del padecimiento de su hijo, incluyendo el manejo de sus
sentimientos o componentes subjetivos de la situacion e inicia la solucion del

problema.

Ante la presencia de un nifio malformado en un sistema de salud excluyente
junto con un personal de salud indiferente, la familia del afectado se enfrenta
a un tipo de discriminacion que afecta al nifio en la sociedad, la solucién de
este problema debe partir de una educacion de pregrado, que contenga

aspectos de comunicacion, tolerancia, inclusion y desarrollo de herramientas
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que capaciten a los médicos en la identificacion de la dignidad humana y en

el desarrollo de un concepto de salud que no se base en patrones estéticos o

idealizados.

Trabaja primordialmente en la adaptacion de los padres hacia los hijos con
relacion a este sindrome, procura el bienestar mental de los padres mediante

terapias que ayudan a la integracion padre e hijo.

9. TRATAMIENTO ODONTOLOGICO

El Cirujano Dentista tiene la responsabilidad de realizar una historia clinica
completa recabando datos en los cuales incluya los antecedentes personales
patolégicos y no patoldgicos del paciente, exploracion de cabeza y cuello,
exploracion de la cavidad oral, ya recabados estos datos se podra realizar un
diagndstico, prondstico y plan de tratamiento para satisfacer las necesidades

del paciente que presente el sindrome de Ellis van Creveld.

También debe de mantener una comunicacion con diferentes areas
médicas para un tratamiento multidisciplinario, ya que en ocasiones los
padres no tienen conocimiento de lo que padece el paciente y el Cirujano

Dentista puede orientarlos en el manejo de este tipo de pacientes.

Lo principal que el Cirujano Dentista debe hacer es un tratamiento
preventivo donde se va a instruir tanto a los padres como al paciente en la
técnica de cepillado, control de la ingesta de carbohidratos, aplicacion de
fluoruro, uso de hilo dental, el uso de pastillas reveladoras para disminuir el

riego a caries y gingivitis.

En el tratamiento operatorio se debe realizar la aplicacién de selladores
de fosetas y fisuras ya que presentan surcos muy anchos en dientes
posteriores, colocacion de amalgamas, resinas Yy la colocacion de protesis

por la ausencia congénita de dientes.
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En los casos reportados por el Dr. Cahuana A. y cols. realizaron
tratamientos preventivos como la aplicacion de selladores de fosetas y
fisuras para evitar el desarrollo de la caries, asesoramiento en el control de la
ingesta de carbohidratos, técnica de cepillado y aplicacion de fluoruro,
también hicieron la rehabilitacion con un prétesis removible de dientes

anteriores superiores para mejorar la estética y la masticacién.?*

Figura 42. Rehabilitacion protésica de dientes anteriores superiores.24

El Dr. Costa y cols. realizaron un procedimiento quirdrgico de nodulos
hiperplasicos en la zona de incisivos anteriores inferiores en la zona
vestibular ya que estaban ausentes, confirmandolo con la biopsia de
hiperplasia fibrosa inflamatoria, posteriormente realizaron la frenectomia de

labio superior.

Con el paciente anestesiado localmente le realizaron la rehabilitacion con
cuatro implantes osteointegrados en la zona anterior inferior, anteriormente
habia recibido profilaxis antibiética de 1g de amoxicilina y 2mg de
betametasona 1 hora antes del acto quirrgico. Dos meses después se
colocaron cuatro coronas metal porcelana en los implantes cementandolas

para dar por terminado el tratamiento de este paciente.?®
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Figura 43. Presencia de nddulos hiperplasicos en la zona alveolar de dientes anteriores.?

Figura 44. Radiografia periapical mostrando los cuatro implantes osteointegrados.25
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CONCLUSIONES

Desde el punto de vista profesional, al no tener el conocimiento previo
de éste sindrome, no debemos hacer a un lado la responsabilidad de
informarnos sobre los problemas sistémicos que llegan a tener, por eso
debemos de hacer hincapié en la actualizacion en el manejo
odontologico y asi no negarles un tratamiento de acuerdo a las

necesidades que requiera el paciente.

Son pacientes que requieren atencion especial, por eso el Cirujano
Dentista deber& tener una interconsulta con diversos especialistas para
tener conocimiento del estado general de salud y prevenir las posibles
complicaciones al momento del diagndstico y pronéstico de éste
sindrome, ya que debemos hacer un tratamiento multidisciplinario y

brindar un manejo satisfactorio para estos pacientes a nivel odontol4gico.

De acuerdo a los diversos factores que alteran un desarrollo
embriologico y que llegan a repercutir en el paciente, es de gran ayuda
las pruebas genéticas antes y posterior al embarazo, porque asi
tendremos un mayor conocimiento de la alteracion y podriamos dar un
asesoramiento a los padres para dar conciencia que posteriormente se
llegaria a presentarse en familias futuras y asi evitar algun rechazo del

recién nacido.
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» De acuerdo a la clasificacion de las Displasias Ectodérmicas realizado
por Priolo sabemos que el cromosoma 4p 16 es donde se encuentra la
alteracion para que se manifieste esté sindrome. También la via de
sefalizacion de las Wnt como es la Wnt10A forma parte primordial en la

alteracién en la diferenciacion de los precursores osteoblasticos.

» EIl sindrome de Ellis van Creveld se caracteriza por tener diferentes
manifestaciones clinicas como son polidactilia postaxial, condrodisplasia,
anomalias ectodérmicas, cardiopatia congénita y anomalias asociadas,

las cuales son las principales caracteristicas que presenta el paciente.

> La calidad de vida en estos pacientes es muy variable ya que depende
mucho de las alteraciones que presenta, mediante el tratamiento
multidisciplinario se puede corregir mediante cirugia los problemas
cardiacos desde la deteccion en el nacimiento o infancia, corregir la
polidactilia postaxial para un mejor funcionamiento de las extremidades
afectadas, mediante tratamiento ortopédico se rehabilita el problema del
Genun Valgum con o sin cirugia, la correccion de los problemas
ectodérmicos no tendria ningun problema para el paciente, con terapia
psicologica tanto para el paciente como para los padres es recomendable
para un prondstico de vida aceptable en la sociedad en general.

» El manejo del Cirujano Dentista para un tratamiento satisfactorio en
éstos pacientes es realizar una historia clinica, asesoramiento con otras
especialidades, tratamiento preventivo, tratamiento operatorio en donde
realizaremos proétesis para recuperar la estética y funcionalidad en la

masticacion.
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> Esperemos que este trabajo realizado respecto a las Displasias
Ectodérmicas otorgue un conocimiento a los estudiantes de la carrera de
odontologia y estos tengan la inquietud de investigar sus diferentes
clasificaciones para la actualizacién de los sindromes y que no estén
pensando que siempre van a llegar al consultorio los mismos pacientes

con los sindromes que ya conocemos.
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