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Ectrodactyly. Clinical case report and literature review

ABSTRACT

This is a case of a female patient with ectrodactyly, a rare malfor-
mation of hands and feet that can be related to other anomalies. 
The most frequent is the triad Ectrodactyly, Ectodermal Dysplasia, 
and Cleft Lip – Palate. It can also be associated with ungueal dys-
plasia, skin, and lacrimal conduct, among others. It has been des-
cribed as an autosomic dominant pattern but in this patient there 
is no family history.

Key word: Ectrodactyly.

Level of evidence: IV.

RESUMEN

La ectrodactilia es una malformación en manos y/o pies poco fre-
cuente y que puede relacionarse a otras anormalidades. La más 
frecuente y conocida es la tríada ectrodactilia - displasia ectodér-
mica anhidrótica - hendidura labio palatina (EEC). Se puede aso-
ciar también a displasia ungueal, anormalidades de la piel y del 
conducto lagrimal, entre otras. Se ha descrito con patrón autosó-
mico dominante; no obstante, el caso de la paciente que presenta-
mos a continuación no tenía antecedente alguno. 

Palabra clave: Ectrodactilia.

Nivel de evidencia: IV.

Entendemos por ectrodactilia una deformidad de 
manos o pies, también conocida como pie/mano en 
pinza de langosta, que es resultado en una falla en el 
desarrollo de los dedos/ortejos centrales en forma de 
«V» o «U».1 Fue descrito inicialmente por Eckholdt y 
Martens en 1804, pero es hasta 1936 cuando Cocay-
ne menciona un patrón de recurrencia familiar con 

ectrodactilia de manos y pies tipo pinza de langos-
ta y dacriocistitis del cual existían cuatro casos en 
tres generaciones. La hipodoncia fue demostrada en 
dos casos y la pérdida de la audición conductual en 
tres miembros de la familia.2 Fueron Rüdiger y sus 
colaborador es quienes, en 1970, describieron este 
síndrome polimalformativo complejo.3 Además, su-
girieron la tríada de ectrodactilia – displasia ectodér-
mica anhidrótica –hendidura labio palatina con las 
siglas EEC. Bixler y colaboradores hicieron una re-
visión extensa de la literatura de 150 años llegando 
a la conclusión de que podría tratarse de un patrón 
dominante con penetrancia incompleta.4 Se sabe que 
tiene una incidencia aproximada de 1 por cada 90 mil 
recién nacidos vivos.5

De un estudio realizado en Reino Unido se en-
cuentran 24 casos de EEC, los defectos de extremi-
dades incluyeron desde sindactilias simples hasta 
tetramelias con hendidura de pies y manos con anor-
malidades preaxiales. El 79% de los casos se asocia-
ron a displasia ungueal y el 87% a anormalidades de 
la piel, la hendidura de paladar se presentó en 58%, 
las anormalidades del conducto lagrimal en el 87%, 
y la hipohidrosis fue más bien un hallazgo raro que 
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Figura 1. Ultrasonido prenatal. El cua-
dro inferior derecho muestra el defecto 
en la mano.

depende de la presencia de todos los demás hallaz-
gos.6 Como se puede observar, la ectrodactilia es la 
más frecuente manifestación clínica seguida de obs-
trucción del ducto lagrimal y labio-paladar hendido. 
El defecto ocurre generalmente a partir de la parte 
media de la mano y pie con diversos grados de in-
tensidad, la deformidad más típica es «en pinza de 
langosta».7

El síndrome se hereda de forma autosómico do-
minante co n penetración incompleta y expresividad 
variable, incluso hay casos de etiología heterogénea 
o probable autosómica recesiva. El defecto puede ser 
detectado por ultrasonido desde la octava semana de 
gestación.8 El origen genético de esta patología se 
debe a una translocación entre los cromosomas 7 y 
9, siendo los puntos críticos a nivel del 7q11.2-q21.3.9 
Otros niveles de alteración podrían ser en el cromo-
soma 10 (10q24), cromosoma 3 (3q27) con una muta-
ción en una proteína específica TP63,10 cromosoma 2 
(2q31).11,12

La malformación puede suceder entre las semanas 
quinta y sexta de gestación y pueden aparecer de for-
ma única o asociados a bandas amnióticas.13

En estos pacientes pueden hallarse clínicamen-
te anormalidades cutáneas: hipopigmentación 
cutánea irregular, piel seca o descamación; anor-
malidades oftálmicas: anoftalmia, microftalmia, 

retinosquisis, coloboma, reducción del número de 
glándulas de Meibomio, telecanto, cejas ausentes 
o finas; anormalidades del sistema nervioso 
central: función anormal del eje hipotálamo–hipó-
fisis, epilepsia, agenesia de cuerpo calloso; anor-
malidades músculo-esqueléticas: talla baja, 
luxación de cadera; anormalidades en la boca: 
macrostomía, retrognatia o micrognatia, anodon-
cia u oligodoncia; anomalías de vías urinarias: 
anomalías pielocaliciales, megauréter, hidronefro-
sis, testículo ectópico o criptorquidia y otras ano-
malías: glándula mamaria aplásica, anomalías del 
oído medio, microtia, hipoplasia malar.14

Exámenes complementarios incluyen la biopsia 
cutánea (carencia principal de glándulas sebáceas) 
y de los dermatoglifos: surcos irregulares y múlti-
ples, crestas displásicas, irregularidad de los poros 
sudoríparos.7 Existen posibles complicaciones como 
la blefaritis, dacriocistitis, queratoconjuntivitis, 
fotofobia, dimorfismo bucodental y trastornos del 
lenguaje.7 Se puede asociar con retraso mental, sor-
dera, microcefalia, malformaciones renales e hipo-
hidrosis, hipospadias, criptorquidia, alteraciones 
dentales, insuficiencia del eje hipotálamo - hipófisis, 
deficiencia de hormona de crecimiento, alteraciones 
en el conducto lagrimal, malformaciones urogenita-
les, y defectos del septum ventricular.10,15-17
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Figura 2. Anormalidades en las cuatro 
extremidades.
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CASO CLÍNICO

Recién nacido de la segunda gestación a término fe-
menino hijo de madre de 27 años, tabaquismo po-
sitivo y control prenatal adecuado. El ultrasonido 
obstétrico de la semana 22 reporta: las cuatro ex-
tremidades muestran hendiduras mediales; el pie 
derecho hasta el tercio anterior con presencia del 
primer ortejo y tres dedos fusionados con falanges 
incompletas; el pie izquierdo hasta el tercio medio, 
tiene primer ortejo y sólo se observa quinto orte-
jo con tres falanges. La mano derecha con pulgar y 
dos dedos con falanges proximal (Figura 1), media 
y distal y el metacarpo con sólo 3 huesos; la mano 
izquierda con pulgar e índice separados y móviles, 
los otros dos dedos fusionados.

Antecedentes heredofamiliares sin datos de im-
portancia. Se obtiene por cesárea sin complicacio-
nes.

A la exploración física destaca pelo rubio, espar-
cido, cejas escasas, pliegue epicántico, retrognatia, 
pabellón auricular mal delineado, mano derecha sólo 
con la presencia de tres dedos e izquierda con cuatro 
dedos. Extremidades inferiores ambas con sólo dos 
ortejos (Figura 2).

Durante su estancia sin complicaciones, se le rea-
lizaron los siguientes estudios:

a) Rayos X de extremidades: mano derecha, con au-
sencia del eje del segundo dedo en forma comple-
ta. Presentes metacarpianos 1, 3, 4 y 5. Presentes 
falanges del primer dedo, la distal es bífida. Au-
sencia de las tres falanges del dedo medio. Falan-
ges dedos cuarto y quinto completas y normales. 
Mano izquierda: eje completo de metacarpianos y 
falanges de dedos 1, 2, 4 y 5, tercer metacarpiano 
hipoplásico y ausencia completa de las falanges. 
Pie derecho: núcleos de osificación del astrágalo y 
calcáneo y un tercer hueso del tarso no identifi-
cado. Sólo hay dos prolongaciones digitales cuyo 
centro presenta metatarsianos lateral y medial, y 
algunas falanges distales deformadas. Pie izquier-
do: muestra astrágalo y calcáneo y un dedo cunei-
forme. Hay tres huesos metatarsianos y el tercero 
hipoplásico. Sólo se observan prolongaciones digi-
tales también lateral y medial con algunas falan-
ges pequeñas (Figura 3).

b) Emisiones otoacústicas: inmadurez y falta de res-
puesta en todas las frecuencias exploradas en am-
bos oídos.

c) Potenciales auditivos: anormales por regular de-
finición de la onda I y resto de los potenciales con 
alargamiento de las latencias interpico I-III bila-
teral, lo que sugiere defecto de conducción de los 
nervios acústicos y a nivel caudal al puente.
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Figura 3. Radiografías de manos y 
pies que muestran las malformaciones 
óseas.

d) Ultrasonido de abdomen y transfontanelar: nor-
males.

e) Rayos X de cadera: sin datos de luxación congénita.
f) Ecocardiograma: foramen oval permeable, con-

ducto arterioso en vías de cierre.

El paciente fue revisado por los siguientes servi-
cios: oftalmología, urología, genética, ortopedia, ciru-
gía pediátrica y cirugía plástica.

CONCLUSIONES

Éste es un caso poco común ya que al ser un caso 
de ectrodactilia en pies y manos, no se encontraron 
otras anormalidades a pesar del enorme abanico de 
malformaciones descritas.
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