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RESUMEN

El síndrome de Klippel-Feil es una malformación ósea congénita 
rara que se caracteriza por la fusión de dos o más vértebras 
cervicales y, en ocasiones, vértebras torácicas o lumbares como 
resultado de una segmentación cervical incompleta durante el 
desarrollo embrionario. Se presenta un masculino de 48 años de 
edad, con dolor lumbar tipo punzante de 15 años de evolución en 
ocasiones de tipo choque eléctrico, que posterior a caída aumentó 
el dolor y presentó parestesias en miembro pélvico izquierdo, 
sin evidencia de déficit motor, sensitivo o afectación a esfínteres. 
Por resonancia magnética presentó fusión de L2-L3-L4 en tercio 
anterior y medio, diagnosticándose Síndrome de Klippel-Feil tipo 
3. Los estudios reportan que la mayoría de los diagnósticos son 
de manera incidental. Se han reportado pocos casos de pacientes 
con Síndrome de Klippel-Feil tipo 3 con fusión lumbar. Es 
importante un diagnóstico oportuno para corregir anomalías que 
lo puedan acompañar y evitar complicaciones severas.

Palabras clave: Síndrome de Klippel-Feil, columna vertebral, 
lumbar, fusión congénita.

Nivel de evidencia: IV

ABSTRACT

Klippel-Feil syndrome is a rare congenital bone malformation 
characterized by the fusion of two or more cervical vertebrae 
and occasionally thoracic or lumbar vertebrae as a result 
of incomplete cervical segmentation during embryonic 
development. We present a 48-year-old man, with lumbar pain of 
15 years of prickling type evolution, sometimes of electric shock 
type, which after pain increased pain and presented paresthesias 
in the left pelvic limb, without evidence of motor deficit, sensory 
or involvement to sphincters. Magnetic resonance showed fusion 
of L2-L3-L4 in the anterior and middle third, with Klippel-Feil 
Syndrome type 3. Studies report that the majority of diagnoses 
are incidental. Few cases of patients with Klippel-Feil Syndrome 
type 3 with lumbar fusion have been reported. An opportune 
diagnosis is important to correct anomalies that may accompany 
it and avoid severe complications.
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Klippel-Feil (SKF) es una malforma-
ción ósea congénita rara que se caracteriza por la 
fusión de dos o más vértebras cervicales y, en ocasio-
nes, vértebras torácicas o lumbares como resultado 
de una segmentación cervical incompleta durante el 
desarrollo embrionario.1,2 La prevalencia en la pobla-
ción general es de 0.71%3,4 y una incidencia en 1 de 
cada 40,000 nacidos vivos, más frecuente en muje-
res (3:1).5-7 Fue descrito por primera vez en 1912 por 
Andre Feil y Maurice Klippel.8,9

Los casos de SKF pueden ser esporádicos o he-
reditarios. En patrón autosómico dominante o au-
tosómico recesivo. Es el resultado de una mutación 
genética a Growth Differentiation Factor (GDF, por 
sus siglas en inglés) 6 o 3, autosómico dominante, o 
mesenchyme homeobox (MEOX, por sus siglas en in-
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glés) 1, autosómico recesivo. El GDF6 se asocia con 
el crecimiento y la maduración del hueso y el cartí-
lago, mientras que se sabe que el GDF3 desempeña 
un papel en el desarrollo ocular y esquelético. Se ha 
demostrado que el gen MEOX1 juega un papel signi-
ficativo en la somitogénesis.1,6,10

Embriológicamente, SKF surge de un fallo de seg-
mentación en las vértebras entre la tercera y octava 
semana del desarrollo embrionario, en relación con 
la segmentación defectuosa.11,12

Es un síndrome presente al nacimiento, pero los 
casos leves pueden cursar asintomáticos o no ser 
diagnosticados hasta edad avanzada cuando los sín-
tomas empeoran o cuando aparecen por primera vez, 
por lo que la prevalencia puede ser mayor.

Los pacientes con este síndrome tienen caracte-
rísticas clínicas distintas que incluyen una tríada con 
cuello corto, un rango limitado de movimiento del 
cuello e implantación baja de cuero cabelludo en la 
región occipital, pero sólo se puede llegar a encontrar 
en 50% de los casos.8

La importancia de reconocer el SKF es la fuer-
te asociación con anomalías significativas de otros 
sistemas del cuerpo. Pueden mostrar escoliosis y/o 
cifosis (60%), diferentes tipos de pérdida de la audi-
ción (30%) asimetría facial y aplanamiento del cuello 
(20%), deformidad de Sprengel (30%), malformacio-
nes del sistema urinario (35%), sincinesia (20%), de-
fectos cardiacos congénitos (4.2-14%), paladar hendi-
do y úvula bífida (15%).6,13,14

La calidad de vida depende de la gravedad de la 
deformidad acompañada y el desarrollo potencial de 
complicaciones como compresión de la médula espi-

nal y mielopatía. El trauma puede tener consecuen-
cias graves en pacientes con SKF.3

Andre Feil clasificó este síndrome dependiendo de 
la ubicación y la cantidad de fusión de vértebras: tipo 
1, fusión cervical masiva que puede incluir espinas 
torácicas superiores (40% de los casos); tipo 2, fusión 
de 1 o 2 vértebras cervicales y puede asociarse con 
otras anomalías vertebrales (47%); y tipo 3, fusión de 
la columna lumbar o torácica asociada con tipo 1 o 2 
(13%). Siendo el tipo 2 el más común.6,13,15,16

Existe otra clasificación más reciente de Samar-
tzis, donde contempla los segmentos fusionados, tipo 
I (nivel único de fusión), tipo II (segmentos fusiona-
dos múltiples, no contiguo) y tipo III (segmentos fu-
sionados contiguos múltiples).8

Para el diagnóstico se deben realizar radiografías 
laterales y anteroposteriores de la columna cervical 
en flexión y extensión para evaluar la ubicación y la 
gravedad de la hipermovilidad. La resonancia mag-
nética de la columna cervical puede realizarse para 
delinear otras anomalías asociadas. El tratamiento 
para SKF es sintomático y puede incluir cirugía para 
aliviar la inestabilidad y constricción cervical o cra-
neocervical de la médula espinal y para corregir esco-
liosis. La fisioterapia también puede ser útil.17,18

Nuestro objetivo es reportar un paciente con sín-
drome de Klippel-Feil tipo III esporádico con fusión 
lumbar que no presenta la tríada clásica.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Masculino de 48 años de edad, sin antecedentes de im-
portancia, con dolor lumbar tipo punzante de 15 años 
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Muestra presencia de anomalía 
vertebral con L2-L3-L4 fusionados en 
tercio anterior y medio, con discos 
intervertebrales rudimentarios, 
fusión de las facetas articulares, 
que condicionan disminución de los 
neuroforámenes L2-L3-L4, escoliosis 
lumbar de convexidad izquierda e 
inversión de la lordosis lumbar.
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de evolución en ocasiones de tipo choque eléctrico, in-
tensidad 2/10, recientemente experimenta aumento 
del dolor hasta 7/10 posterior a caída y parestesias en 
miembro pélvico izquierdo, mejoría parcial con anal-
gésicos durante seis meses, escala de Oswestry Disa-
bility Index (ODI) 18%. A la exploración física no se 
encontró evidencia de déficit motor, sensitivo o afecta-
ción a esfínteres. El estudio de resonancia magnética 
corte sagital y corte coronal (Figura 1). Muestra pre-
sencia de anomalía vertebral con L2-L3-L4 fusionados 
en tercio anterior y medio, con discos intervertebra-
les rudimentarios, fusión de las facetas articulares 
que condicionan disminución de los neuroforámenes 
L2-L3-L4, escoliosis lumbar de convexidad izquierda e 
inversión de la lordosis lumbar.

Se realizan placas simples de columna cervical y 
torácica, en las cuales no se encuentra alteraciones 
estructurales en los cuerpos vertebrales. Se establece 
diagnóstico de síndrome de Klippel-Feil tipo 3 asocia-
do a escoliosis e inversión de la lordosis, descartándo-
se fusión en columna cervical o torácica. Se propone 
al paciente tratamiento con rehabilitación, 30 sesio-
nes de forma diaria con terapia analgésico-relajante, 
ultrasonido, láser, masoterapia y reeducación de pos-
tura. Posterior al tratamiento, el paciente regresa a 
consulta con EVA 1/10 ocasional, mejora de la postu-
ra, continúa con terapia de fortalecimiento de mus-
culatura paraespinal lumbar e higiene de columna, 
en el seguimiento a los seis meses se encuentra con 
EVA 0/10. Por lo cual continúa en vigilancia anual.

DISCUSIÓN

La clasificación más utilizada para SKF era la propues-
ta por Feil, pero en los reportes de los últimos cinco 
años, la clasificación de Samartzis está tomando posi-
ción. Muchos de los diagnósticos ocurren de manera in-
cidental y en nuestro paciente comenzó con dolor lum-
bar crónico, el cual se exacerbó posterior a una caída.

En un estudio donde se evaluaron tomografías de 
cervicales de 2,917 pacientes, se encontró que 17 te-
nían SKF con una prevalencia de 0.0058% (uno en 
172), de los cuales ocho eran mujeres y nueve hom-
bres, edad media de 52.6 años (16-85) y los segmen-
tos cervicales más comúnmente fusionados fueron 
C2-C3 (seis pacientes) y C5-C6 (seis pacientes) todos 
con un solo segmento cervical fusionado congénita-
mente (SKF tipo I, clasf. Samartzis). Sólo un pacien-
te había sido diagnosticado previamente con SKF.5

En otro estudio de 831 tomografías de cervicales 
en pacientes pediátricos se encontraron 10 casos de 
SKF, dando una prevalencia de 1.2%, uno en 83 pa-

cientes. Los dos niveles comunes fusionados fueron 
C2-C3 (30%) y C5-C6 (30%), de los cuales con la cla-
sificación de Samartzis nueve fueron tipo I y uno tipo 
III. El promedio de edad fue 16 años, de los cuales 
ocho eran hombres y dos mujeres.1

En un estudio de 516 pacientes con escoliosis con-
génita que se intervinieron quirúrgicamente, se en-
contró a 28 pacientes con SKF, de los cuales, el tipo 
I se encontró en 14 pacientes (50%), el tipo II en seis 
pacientes (21.4%) y el tipo III en ocho (28.6%), en 
clasificación de Samartzis, promedio de edad de 13.9 
años de los cuales eran 20 mujeres y ocho hombres.19

La escoliosis es de las manifestaciones más co-
munes que acompañan al SKF, se evaluaron 30 pa-
cientes con SKF (13.5 años, edad media) por medio 
de radiografías simples, donde se encontró escoliosis 
cervical en 53.3% de los pacientes (16 pacientes), 
tenían múltiples segmentos continuos fusionados 
congénitamente con un Samartzis tipo III y malfor-
maciones vertebrales asociadas, como hemivértebra, 
que estaban altamente asociadas con la presencia de 
escoliosis cervical.20

Naikmasur y colegas15 reportan una paciente con 
SKF de 22 años de edad con fusión de C1-C2-C3 más 
fusión de L5 con sacro, que presenta la tríada clásica de 
cuello corto, limitación de los movimientos del cuello e 
implantación baja de cuero cabelludo. Además, presen-
taba malformaciones faciales, costales y renales.

Un caso más de Kerai y su grupo13 presenta un 
varón con fusión completa de C1-C2, C6-C7, L1-L2, 
fusión incompleta de C4-C5 y L2-L3 con hallazgos de 
la tríada clásica de SKF.

Hsu9 llevó el manejo anestésico de una paciente 
embarazada con SKF con la tríada clásica sin docu-
mentación reciente de la fusión cervical, sólo anor-
malidades asociadas a columna torácica y lumbar por 
resonancia magnética sin especificar niveles. Venka-
ta y su equipo21 manejaron otra paciente embaraza-
da SKF tipo 3 con fusiones de vértebras cervicales y 
lumbares con tríada clásica.

Begum11 reporta el estudio de un esqueleto con-
servado en un museo de osteología de un varón de 
aproximadamente 60 años con fusión de C5-C6 más 
fusión de T12-L1, con un SKF tipo 3 que no presenta 
fusión lumbar única.

En cambio, nuestro paciente no presenta ninguna 
otra malformación congénita ni la tríada clásica de la 
enfermedad, además, la fusión vertebral es específi-
camente de la columna vertebral, a diferencia de los 
demás casos reportados.9,11,13,15,21

A pesar de que la incidencia de este síndrome es 
uno en 40,000 nacidos vivos, no existe reportada una 
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incidencia de SKF tipo 3, mucho menos con fusión 
lumbar única dada su rara presentación15 y menos 
común la presentación única de fusión lumbar en 
más de dos segmentos que, por lo general, presenta 
un cuadro clínico de dolor lumbar crónico.3

CONCLUSIONES

El SKF tipo 3 de la clasificación de Feil con fusión lum-
bar y ausencia de fusión cervical o torácica es la pre-
sentación menos frecuente y hay pocos reportes en la 
literatura mundial. Es necesario tener el síndrome en 
mente para poder diagnosticarlo oportunamente, de-
tectar y corregir anomalías que lo puedan acompañar, 
evitando así complicaciones. Además, se recomendado 
estudiar a la familia por sus patrones hereditarios.
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