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RESUMEN

malformation).

El sindrome Karsch-Neugebauer o ectrodactilia es una condicion autosdémica dominante con expresividad
variable y que afecta en particular a las extremidades; asimismo, presenta alteraciones oculares; malformaciones del
conducto lacrimal y dientes; labio o/y paladar hendido. Asociado con varios locus SHFM (split-hand/split-foot

Objetivo: Presentar una paciente de 17 afios con ectrodactilia asociado a manifestaciones oculares y orales.

ABSTRACT

The Karsch-Neugebauer or ectrodactyly syndrome is an autosomal dominant condition with variable expressivity
and particularly affects the extremities; furthermore, presents ocular disorders; abnormalities of lacrimal duct and teeth; lip

and/or cleft palate. Associated with several SHFM loci.

Objective: Present a 17 year-old patient with ectrodactyly associated with ocular and oral manifestations.

CASO CLINICO

Adolescente de 17 afios de edad que fue llevado a
consulta por presencia de movimientos anormales de los
ojos presentes desde su nacimiento. Producto de la gesta
III, embarazo III y con peso al nacer de 2900 gramos. Como
antecedentes personales patologicos presentd una
malformacion en mano izquierda que fue detectada por
ultrasonido realizado a las 14 semanas de gestacion;
asimismo, erupcion de piezas dentarias permanentes a los
10 afios. No reporta historia familiar con esta deformidad, ni
fenotipo sospechoso, asimismo niega consanguinidad y
consumo de drogas por parte de los padres, ni exposicion a
radicacion durante el embarazo de su madre. En la

exploracion fisica se encontr6: Talla: 160 cms, peso: 51 kg
(IMC 19.9, centilo entre 10 y 25); presencia de nistagmo
bilateral unidireccional latente, hipertelorismo discreto,
labios gruesos discretamente invertidos y ectrodactilia de
la mano izquierda caracterizada por la forma tipica de pinzas
de langosta, condicion producida por la ausencia del dedo
medio y falta de falanges del resto de los dedos (Figura
1A).

En la radiografia simple de la mano izquierda se
observo ausencia de las 3y 2*falanges e hipoplasia de la 1*
falange y del metacarpiano del III dedo; hipoplasia de las
falanges y metacarpianos del II e hipoplasia de las falanges
del IV dedos; asimismo se observan posiciones
superpuestas del trapezoide y del pisiforme, al parecer en
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repuesta a la hipoplasia del metacarpiano del dedo medio
(Figura 1B). El cariotipo prenatal resultdo normal 46, XY. Sin
embargo, se identificé el locus SHFM3 (10g24) responsable
para la aparicion de esta condicion. El ultrasonido renal fue
reportado sin alteraciones.

Figura 1.- Imagen fotogriafica de la mano izquierda del paciente
con la deformidad tipica en pinzas de langosta (A); imagen
radiografica que muestra ausencia de las falanges distales y
medias e hipoplasia del metacarpiano del III dedo e hipoplasia
de las falanges y metacarpianos del II y IV dedos, con
superposicion del trapezoide y del pisiforme (B).

El sindrome de Karsch-Neugebauer, ectrodactilia
o malformacién de mano incompleta/pie incompleto es un
grupo de trastorno autosomico dominante en la mayoria de
los casos, aunque se ha reportado también un patron
autosdmico recesivo, caracterizado por la presencia de un
grupo heterogéneo de alteraciones de las extremidades
principalmente en manos o pies, dichas deformidades
pueden variar de afalangia, adactilia o bien aqueiria'. Tiene

una prevalencia de 1 caso por 90,000 recién nacidos vivos,
y afecta por igual a hombres y mujeres. La mayoria de los
casos reportados son familiares. Su origen se ha relacionado
con una region especifica del cromosoma 7 que contiene
dos genes, DLX5 y DLX6, que al parecer son los encargados
del desarrollo de las extremidades, al producirse una
alteracion en los mismos se traduce en una malformacién
deuna o varias extremidades®. Sin embargo, en la actualidad
se han descrito otros cinco locus que ha sido mapeados y
son los responsables de la aparicion de este padecimiento
(SHFMI1 en 7q21.3, SHFM2 en Xq26, SHFM3 en 10q24,
SHFM3 en 3q27 y SHFM3 en 2q31)°3, lo que se traduciria en
una heterogeneidad clinica de este sindrome.

El diagnéstico diferencial se debe establecer con
el sindrome EEC (ectrodactyly-ectodermaldysplasia-cleft)
el cual se caracteriza porectrodactilia, paladar hendido y
atresia de conducto lacrimal*; con el sindrome de Patterson-
Stevenson-Fontaine caracterizado por ectrodactilia,
sindactilia de los pies, paladar hendido, retrognatia, orejas
displéasicas y retraso mental; y finalmente con el sindrome
ADULT (acro-dermato-ungual-lacrimal-tooth) que
presenta ectrodactilia, hipodoncia, estenosis del conducto
lacrimal y onicodisplasia®; En nuestro caso el pronodstico
fue bueno ya que no present6 otras alteraciones del tipo
renales, ni retraso mental.

El diagnostico puede ser complicado en virtud de
la gran cantidad de signos y sintomas que puede compartir
con otros sindromes displasicos ectodérmicos; ademas por
la heterogeneidad clinica que puede presentar dependiendo
de la variante génica encontrada. Es recomendable realizar
un ultrasonido prenatal a la 14 semana de gestacion para
detectar deformaciones de pies y manos; asimismo, si es
posible realizar el mapeo de locus SHMF lo que ayudaria
para confirmar al diagndstico de este sindrome. El prondstico
de estos pacientes en términos generales es bueno, ya que
su expectativa de vida es normal.
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