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Sindrome de Klippel-Feil asociado a
deformidad de Sprengel y escoliosis

Klippel-Feil syndrome associated with Sprengel deformity and scoliosis
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Paciente masculino de 24 afos, comerciante, que acude
a consulta por presentar irradiacién cara externa de brazo
izquierdo posterior a choque por alcance, con mecanismo
de latigazo 24 horas antes. A la exploracion fisica, paciente
con talla de 1.60 m, peso 60 k, IMC de 23.4; TA 120/70
mmHg; FC 90 |/min; FR 18 r/min; Temp. y 36.5 °C. Marcha
normal, crdneo con implantacién baja de cabello; cara'y
pares craneales sin alteraciones; cuello corto, con posicion
de flexién lateral a la izquierda, con limitacion importante
de movilidad alcanzando 30° de flexo-extensién, y 35°
de rotacién en ambos sentidos; térax corto con asimetria
de cintura escapular por presencia de escoliosis dorsal
izquierda y lumbar derecha, hombro y escapula izquier-
da elevados; miembros tordcicos simétricos con arcos de
movilidad completos, examen clinico muscular normal,
sensibilidad con parestesias e hiperestesia en territorio C5
izquierdo; examen clinico muscular con calificacién 5/5 de
manera global, reflejos osteotendinosos bicipital, radial y
estilorradial normales al igual que llenado capilar; abdomen
y extremidades pélvicas normales. Por las caracteristicas
fenotipicas del paciente y las alteraciones esqueléticas
observadas se efecttan los diagndsticos de: a) sindrome de
Klippel-Feil asociado a escoliosis y deformidad de Sprengel,
b) cervicalgia con irritacién radicular C5 izquierda secun-
dario a lesion en latigazo de 24 horas de evolucion. Se
solicitan radiografias antero-posterior y lateral de columna
cervical, confirmando presencia de fusién vertebral de
columna cervical en tres bloques, el superior por C2-C3,
el intermedio por C4-C5, y el inferior por C6-C7. Ademas
de escoliosis cervical derecha, escoliosis toracica izquierda

con deformidad costal separando arcos costales izquierdos
y reduciendo espacios intercostales derechos (Figura 7). Se
coloca collarin cervical no convencional manufacturado
con algodén y venda prescribiendo su uso por cinco dias
con retiro paulatino, se prescribié meloxicam a dosis de 15
mg/dia por 10 dias y paracetamol a dosis de 500 mg TID;
se cita a revaloracién en cinco dias, de persistir manifesta-
ciones de irritacién de la raiz C5 izquierda se derivara con
resonancia magnética a neurocirugia.

El sindrome de Klippel-Feil (SKF) constituye una alte-
racién esquelética caracterizada por la fusion congénita
de dos o mas vértebras cervicales. La triada clinica clasica
consiste en cuello corto, implantacion baja del cabello y
limitacion para los movimientos del cuello.! Existe una in-
adecuada segmentacion de las vértebras durante la cuarta
semana de gestacion, las mutaciones asociadas se localizan
en los loci del gen GDF3 (cromosoma 12p13.31), GDF6
(cromosoma 8G22.1) y MEOX1? (cromosoma 17¢21.31). La
alteracion de éstos durante la cuarta semana de desarrollo
embrionario produce anormalidad en la diferenciacién de
somitas, donde las células de la porcion ventral o escle-
rotomo expresan el factor de transcripcién Pax1, el cual
inicia la cascada de genes que forman el cartilago y hueso
para la formacién de vértebras, costillas y esternén. Su
incidencia estimada es de 1/40,000 nacimientos, es mas
frecuente en el género femenino con relacién de 1.5/:1.°
Tiene cardcter autosémico dominante con expresién va-
riable, existen reportes de herencia autosémica recesiva*
y casos esporadicos por mutacién de novo. El SKF ha sido
descrito como una manifestacion del sindrome alcohdlico
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Figura 1: A) Imagen radiografica lateral de columna cervical que muestra fusién de la misma en tres bloques, el superior
conformado por C2-C3 (flecha blanca), el medio por C4-C5 (cabeza de flecha) y el inferior por C6-C7 (flecha punteada), con
fusion de arcos posteriores C2-C3 (flecha delgada) y C4-C5 (flecha negra). B) escoliosis cervical derecha y toracica izquier-
da (asteriscos); elevacion y deformidad de primer arco costal con elevacion de hemicintura escapular izquierda, separacion
de espacios intercostales izquierdos (cabeza de flecha) y disminuciéon de espacios intercostales derechos (flecha blanca)
correspondiendo a sindrome de Klippel Feil asociado a deformidad de Sprengel y escoliosis en masculino de 24 afos.

fetal y un fenotipo similar se ha evidenciado ante el trata-
miento materno con &cido valproico —clinicamente se ha
reportado con asociacién con otras alteraciones como a)
afonia y/o disfonfa en 35% de los casos por malformacion
de los cartilagos laringeos;> b) deformidad de Sprengel en
50% de los casos (escapula anormalmente alta como en el
caso presentado); c) alteraciones auditivas, ya sea neuro-
sensorial o mixta en 30% de los pacientes, principalmente
femeninos; d) escoliosis y cifosis en 60% de los individuos;
malformaciones del sistema urinario en 35%; e) asimetria
facial y cuello alado en 20% de los casos; y f) malforma-
ciones cardiacas entre 4.2 y 14%, las mas frecuentes son
los defectos del tabique interventricular seguidos de la
coartacion adrtica.

Por lo general el SKF no se asocia por si mismo a cer-
vicalgia, por lo que ante situaciones trauméticas de cuello
resulta relevante para el neurocirujano, el ortopedista y el
especialista en medicina de rehabilitacion, pues la anatomia

esta alterada y tanto el diagnéstico como el manejo pueden
resultar complejos.
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