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Sindrome de Freeman-Sheldon.
Informe de cinco casos

Henry Juver Vergara Ferndndez,* Leonori Roman Capdevila**
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RESUMEN. Introduccion: El sindrome de Free-
man-Sheldon fue descrito en 1938, es una forma
rara de artrogriposis. Material y métodos: Se revi-
saron todos los expedientes de los pacientes con el
diagnéstico de sindrome de Freeman-Sheldon de
1990 al 2003, con descripcion de las caracteristi-
cas clinicas, antecedentes familiares y malforma-
ciones de extremidades. Resultados: Se revisaron 5
pacientes, 4 masculinos y 1 femenino. Miembros
tordcicos: Los 5 pacientes presentaron aducto de
pulgares, 3 pacientes fueron tratados con apertura
del primer espacio interdigital con colgajo dorsal
con mejoria en la prension de objetos de mayor ta-
maiio. Pies: Cuatro pacientes tenian pie equino
varo aducto bilateral severo, el cual no corregia
con maniobras, fueron operados de liberacion pos-
teromedial amplia luego astragalectomia bilate-
ral, con lo que se obtuvieron resultados satisfacto-
rios en 4 de 6 pies segin los criterios de evaluacion
de Niki. Otras anomalias no ortopédicas: En tres
pacientes criptorquidea unilateral derecha y un
paciente con hernia inguinal derecha, la capaci-
dad intelectual fue normal. Conclusiones: Los pa-
cientes tienen como factor comin la facie de silba-
dor, acompaiiado con deformidad de las manos en
forma de aspas de molino, con aducto de pulgares,
se acompaiia o no de patologias de miembros pél-
vicos.

Palabras clave: artrogriposis, anomalias, pul-
gar, extremidad pélvica, extremidad toracica,
cara, retraso mental.

SUMMARY. Introduction: Freeman-Sheldon
syndrome, described in 1938, is an infrequent form
of arthrogryposis. Material and methods: We re-
viewed the files of the patients with the diagnosis of
Freeman-Sheldon syndrome from 1990 to 2003,
and carried out an evaluation of the clinical data,
family history and malformations of extremities.
Results: S patients were included, 4 male and 1 fe-
male. Upper extremities: All patients presented ad-
ducted thumbs, 3 patients were treated with a first
web release and dorsal graft with improvement of
grip on larger objects. Feet: Four patients had se-
vere bilateral rigid clubfeet, they were operated
on with a posteromedial release and bilateral
talectomy, satisfactory results were obtained in 4
of 6 feet according to Niki criteria. Other non or-
thopedic anomalies: In three patients unilateral
right undescended testis; 1 right inguinal hernia.
Conclusions: The patients have as common factor
the whistler appearance, accompanied with mill
crosses hand deformity, adducted thumbs, accom-
panied or not with inferior extremities deformi-
ties, intellectual capacity was normal.

Key words: arthrogryposis, thumb, lower ex-
tremity, upper extremity, face, mental retardation.
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Sindrome de Freeman-Sheldon

Introduccion

Sindrome de Freeman-Sheldon (SFS), descrito en
1938,! es una forma rara de artrogriposis distal caracteriza-
do por malformaciones craneofaciales (Figura 1), manos
con apariencia reumatoide (Figura 2) y deformidades del
pie. Las deformidades de la mano incluyen desviacién cu-
bital de los dedos, camptodactilia, pulgar aducto e hipo-
plasico. Aunque las deformidades fisicas permanecen, la
adaptacién funcional es generalmente buena.'™

Es una condicién genética muy rara, de transmision au-
tosémica dominante o recesiva que afecta la cara y esque-
leto principalmente. Las caracteristicas incluyen microsto-
mia que le da una apariencia silbante a la facies, pie
equino varo aducto, contractura de los misculos de los es-
pacios interdigitales y el cartilago de la nariz subdesarro-
llado.*?

Material y métodos

Se encontraron todos los expedientes de los pacientes
con el diagndstico de sindrome de Freeman-Sheldon entre
Enero de 1990 y Diciembre del 2003, realizamos una eva-
luacién sobre las caracteristicas clinicas que presentaron,
antecedentes familiares, malformaciones de extremidades
y otras anomalias que acompafan a este sindrome.

Los resultados postquirtirgicos de las deformidades de
los pies se valoraron segun los criterios de evaluacién de
Niki y col.

Resultados
Se revisaron un total de 5 pacientes con el diagndstico

de sindrome Freeman-Sheldon, de los cuales 4 son mascu-
linos y 1 femenino (7Tabla 1).
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Uno de los pacientes tuvo antecedente de madre con el
SES y otro paciente tenia un tio paterno con SFS.

El coeficiente intelectual de los pacientes estudiados es
similar a la poblacién en general.

Deformidades de miembros toracicos. Los 5 pacien-
tes presentaron aducto de pulgares. De estos pacientes, 3
fueron tratados con apertura del primer espacio interdigi-
tal con colgajo dorsal (para mantener la apertura interdi-
gital se fij6 con un clavo Kirschner a nivel de partes
blandas), con mejoria en la prensién de objetos de mayor
tamafio (Figura 3),”los dos pacientes restantes no cum-
plian las indicaciones quirdrgicas (un paciente tenia 32
afios y el otro 3 afios). Las indicaciones para la apertura
del primer espacio interdigital se basaron segtn el articu-
lo de Litter y Nualart (Figura 4)."*

De igual manera todos los pacientes presentaron defor-
midad de los dedos en aspas de molino.

Deformidades de cadera. Un paciente present luxa-
cién de la cadera derecha considerada cadera teratoldgica,
se recomendo fisioterapia, secundaria a la luxacién el pa-
ciente presentaba discrepancia de longitud de extremidad
pélvica derecha.

Deformidades de pies. Cuatro pacientes tuvieron defor-
midad del pie en equino, aducto y varo bilateral rigido.
Fueron intervenidos quirtirgicamente mediante liberacién
posteromedial sin obtener una adecuada correccién, por
ello fueron intervenidos nuevamente mediante astragalec-
tomia bilateral (Figura 5). Se obtuvieron resultados satis-
factorios en 4 de 6 pies (Figuras 6, 7y 8).6

Otras anomalias ortopédicas. Un paciente presenté defi-
ciencia intercalar de tibia derecha, con contractura en flexion
de rodilla a 90° y ausencia del primer radio del pie derecho.
Se realizé una desarticulacion de rodilla derecha obteniendo
un adecuado mundn que se adaptd a una protesis.

Figura 1. Imdgenes clinicas
caracteristicas del sindrome
de Freeman-Sheldon; A) As-
pecto Corporal; B) Fascies
tipica.



Henry Juver Vergara Fernandez y col.

Otras anomalias no ortopédicas. En tres pacientes
masculinos se observé criptorquidia unilateral derecha y
un paciente presentd hernia inguinal derecha. Todos fue-
ron tratados quirdrgicamente.

Discusion

El sindrome de Freeman-Sheldon o displasia craneocar-
potarsal se caracteriza por una triada de sintomas: 1. Facies

Figura 2. Deformidad caracteristica de las manos en el sindrome de
Freeman-Sheldon.

con expresion de silbador (sindrome de la cara silbante);
2. desviacion cubital de los dedos 2° al 5° y contractura en
aduccion del pulgar y 3. deformidades del pie. La patogé-
nesis de esta malformacion es desconocida. El diagndstico
diferencial debe excluir la posibilidad de artrogriposis
multiple congénita. El pie y deformidades de la mano aso-
ciadas con SFS son resistentes al tratamiento. Las interven-
ciones quirdrgicas miltiples extensas son inevitables.?

Las anomalias observadas en los pacientes de sindrome
Freeman-Sheldon son més severas que en la artrogriposis
distal Tipo 1, nosotros etiquetamos esta artrogriposis dis-
tal como tipo 2B (AD2B). Los individuos afectados tienen
astragalo vertical, camptodactilia severa y una facies ca-
racterizada por una forma triangular, pliegue nasolabial
prominente, boca pequefia y una barbilla prominente. Un
gen para AD2B ha sido mapeado en el cromosoma
11p15.5, responsable para la variabilidad clinica observa-
da en el sindrome de Freeman-Sheldon.>!° El consejo ge-
nético de individuos afectados es indispensable.?

Existe una combinacién de microstomia, ojos profun-
dos, parpados pequefios, artrogriposis con desviacion cu-
bital de la mano, pie equino varo y contractura muscular
generalizada, asi como al respirar y al deglutir debido a los
orificios pequefios de boca y nariz.*

Debe realizarse una evaluacién por anestesiologia an-
tes de cualquier tipo de tratamiento quirtrgico por las de-
formidades craneofaciales y faringolaringeas que entorpe-

#S G P  Enf. madre emb. Patologia MP Patologia MT Otras anomalias Cx ortopédica Resultado
1M2 P Cadera luxada der. Camptodactilia Hernia inguinal LPM bilateral Insatisfact
Discrepancia long. Astragalectomia
MPD Aducto de pulgar  Criptorquidia bilat. Satisfact
Apertura 1° EID
PEVAC bilateral bilat. Mejoria
2 M1 C Oligohidramnios Def. intercalar pierna Desartic.
der. Camptodactilia Criptorquidia rodilla der. Bueno
Contrac. flexion Apertura
rodilla der. Aducto de pulgar 1°EID der. Mejoria
PEVAC bilateral
3 M1 P Freeman-Sheldon PEVAC bilateral Camptodactilia Criptorquidia LPM bilateral. Insatisfact
Aducto de pulgar Astragalectomia
der. Satisfact.
Astragalectomia
izq. Insatisfact.
4 F 1 P Camptodactilia Fisioterapia Regular
Aducto de pulgar
5 M 2 P  Hepatitis PEVAC bilateral Camptodactilia Reseccion
de dedo
Tio paterno Polidactilia pie izq Aducto de pulgar supernumerario.  Bueno
con SFS Apertura 1° EID
bilat. Mejoria
LPM bilateral Insatisfact.
Astragalectomia
der. Satisfact.
Astragalectomia
izq. Insatisfact.

S. Sexo; G. Gesta; P. Parto/Cesarea; MP. Miembro pélvico; MT. Miembro toracico; LPM. Liberacion posteromedial; EID. Espacio interdigital
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Figura 3. Placas de Rx de
mano izquierda; A) Oblicua
prequirtdrgica, B) Postqui-
rdrgica.

A

Figura 4. Evolucién de la cirugia de apertura del 1° espacio interdigital; A) Prequirdrgica; B) Postquirtrgico donde se observa la cicatriz;
C) Funcién de prension de la mano posterior a la cirugia.

Figura 5. Evolucién favora-
ble de la correccién de la de-
formidad del pie derecho; A)
Prequirdrgico; B) Postquirtr-
gico posterior a una liberacién
posteromedial amplia y astra-
galectomia del pie derecho.
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Figura 6. Placas de Rx de pie
derecho prequirtrgico; A) La-
teral; B) Dorso plantar.

Figura 7. Placas de Rx de pie
derecho postquirdrgico inme-
diato posterior a una libera-
cion posteromedial amplia y
astragalectomia del pie dere-
cho; A) Lateral; B) Dorso
plantar.

Figura 8. Placas de RX de pie
derecho postquirtrgico tardio
con 2 afios de evolucién; A)
Lateral, con equino residual;
B) Dorso plantar.
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ce la intubacion endotraqueal. Se debe anticipar a estos
problemas con fibrolaringoscopio o mascarillas larin-
geas."! Hay asociacién entre SFS e hipertermia maligna
durante un evento anestésico'? y se debe monitorear la fre-
cuencia respiratoria porque existe alteracion en la respira-
cion durante la fase REM del suefio.'

Conclusiones

Nosotros observamos que todos los pacientes tienen
como factor comin la facies de silbador, acompafnado con
deformidad de las manos en forma de aspas de molino con
aducto de pulgares. Se puede acompanar de patologia de
extremidades pélvicas. La capacidad intelectual fue nor-
mal en los pacientes estudiados.
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