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Sindrome de deficiencia congénita, seguimiento de un

caso (14 arios)

Dr. Luis Guillermo Ibarra,* Dra. Maria del Refugio Pacheco Gallegos,** Dra. Guadalupe Garcia
Vézquez,*** Dra. Arodi Alvarez Nieto,**** OP. Veronica Sanchez Contreras,***** Dr. Guillermo

Ramirez Reyes******

RESUMEN

Objetivo: Presentar el caso de un paciente masculino de 16 afios con diagnéstico de deficiencias congénitas de extremidades.
(Seguimiento de 14 afios). Los pacientes con deficiencias de extremidades deben ser valorados en forma integral desde el
nacimiento. En este caso se muestran las complicaciones frecuentes, asi como las alternativas médicas y quirdrgicas.

Palabras clave: Deficiencias congénitas.

ABSTRACT

Objective: Here is presented a report in one case male, 16 year old who presented congenital limb deficiencies (14 years). The
patients with congenital limb deficiencies introduce the necessity of be valued in an integral form since the born. Here, this case
show the more common complicates and the conservative treatment or surgical treatment.

Key words: Congenital deficiencies.

INTRODUCCION

En el tratamiento integral del nifio con deficienciacongénita
de extremidades se deben valorar varios aspectos que son
relevantes para el tratamiento y pronaostico:

Esimportante que € equipo médico que vaatratar aestos
paci entes conozcalas malformaci ones que presentael paciente,
asi como sus posibles complicacionesdurante €l crecimiento,
de esto dependera el tratamiento conservador o quirdrgico.

El tiempo para la colocacion de una ortoprotesis es pri-
mordial, de esto depende la adaptacion del pacientey lain-
tegracion de su imagen corporal. El tiempo ideal para colo-
car unaortoprotesis en un nifio que presenta deficienciacon-
génita es a la edad de 7 a 9 meses 0 mientras es capaz de
mantenerse en sedestacion en forma independiente. La in-
tervencion tempranaen €l tratamiento de estos nifios favore-
ce su desarrollo e independencia.
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La familia juega un papel importante en el tratamiento,
debe conocer el plan de tratamiento, los tipos de sistemas
protésicos que hay y participar en las decisiones del equipo
integral®.

Las deficiencias congénitas se definen como ausencia o
hipoplasiade unafaange, metacarpiano, metatarsiano o parte
de un hueso largo, suficiente para provocar una deformidad
significativa que puede ser detectada al nacimiento o en la
exploracion fisice?.

Se clasifican en deficiencias transversales y longitudinales.

Deficiencias transversales: son aquéllas en que la extre-
midad aparece amputada en €l sentido transversal a su gje.
Se describen por el nombre de ausencia de una extremidad,
yaseaen forma parcial o total 8 momento de nacer.

Deficiencias longitudinales: son aquéllas en las que se
observalaausencia de segmentos de la extremidad en senti-
do longitudinal. Se describen nombrando |os huesos af ecta-
dos desde proximal a distal secuencialmente, describiendo
si laausencia del hueso es parcial o total*®.

Diagnéstico: Enlasamputaciones congénitasel diagnos-
tico es clinico @ momento del nacimiento, pero siempre se
debe acompafiar de una placa radiogréfica para certificar el
nivel de laamputacion y presencia de hipoplasia en huesos
existentes u otros, especialmente es necesaria en las defi-
cienciaslongitudinales. Esimportante descartar algunos sin-
dromes de carécter hereditario, en los cuales la deficiencia
congénitaes solo un signo mas delas caracteristicasdel cua-
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dro. Por estarazén se sugiere complementar €l estudio con
una ecografiarenal y al corazon.

El tratamiento durante el crecimiento depende de lamal-
formacion, el acortamientoy €l hueso afectado. Es frecuen-
te en estos pacientes encontrar deformidades angulares y
rotatorias que requieren tratamientos de correccion y alar-
gamientos paratratar las disimetrias.

PRESENTACION DEL CASO

Masculino de 16 afios, valorado, diagnosticado y tratado en
el Centro Nacional de Rehabilitacion desdelos 2 afios, quien
cuenta con |los siguientes antecedentes:

AHF: Abuela paterna finada por CaCu, padre con tras-
plante de rifion, por malformacion en ambos rifiones.

APN: Producto de primer embarazo, bajo control duran-
te embarazo, amenaza de aborto 4 meses, embarazo de 9
meses, parto eutdcico, sin complicaciones perinatal es.

DPM: Sonrisasocia a mes, sostén cefélico alos 3 me-
ses, sedestacion 6 meses, equilibrio en un punto 12 meses.
Marchaalos 14 meses. Control de esfinteres: 3 afios. Inmu-
nizaciones completas.

APNP. Originario y residente del DF. Vive en departa-
mento en 4° piso. Cuenta con todos los servicios. Estudiante
5to semestre bachillerato, adecuado rendimiento académi-
co, diestro.

APP. QX. Alargamiento 6seo en fémur izquierdo, osteo-
tomia varodesrotadora de fémur, artroscopia diagnostica,
trauméticos: fisura en codo izquierdo tratada conservadora-
mente sin dejar secuelas, apendicectomia.

Pad. actual: Iniciaa nacimiento, presenta dedos en can-
grejo, sindactilia de 4to y 5to dedo mano derecha, ausencia
del 2do dedo. Izquierda sin alteraciones. En miembros infe-
riores con hemimeliaparaxial peronea bilateral acortamiento
defémur izquierdo, pies. el derecho con ausenciade 2dorayo
y e izquierdo ausencia de 3 rayos, en equino valgo y aducto
deantepiéderecho el izquierdo con pieinvertido. Tratado me-
diante ortesis desde el afio de edad. Recibid rehabilitacion
desde los 2 afios, tratado conservadoramente con ortoprétesis
en ambas extremidades de 1988 hasta 1999, (11 afios).

Presenta dolor en caderas y limitacién articular, acorta-
miento de miembro pélvico izg. a expensa de fémur. Opera-
do de tenotomia de aductores, fasciotomia de banda ilioti-
bial y alargamiento 6seo de fémur izquierdo (1997) 8 cm.
Evoluciona con dolor en rodillaizquierda, valgo de rodillas
y lateralizacion rotuliana. Se le realiza osteotomia varodes-
rotadora de fémur izquierdo y artroscopia diagnosticay te-
rapéutica de rodillaizquierda (1999). Se reporta por artros-
copiacondromal aciafemoropatel ar y de condilo medial gra-
do I1, ligamento cruzado anterior laxo. Recibe rehabilitacion.
Evolucionaasi ntomético eindependiente, contindautilizando
ambas ortoprotesis hasta la fecha. Las Ultimas se hicieron

hace 6 meses tipo convencionales con pie sach. Actualmen-
te acude por dolor en rodillas y limitacién para la marcha
por dolor, refiere Ul ceras en rodillas, solicitanueva prescrip-
cion protésica

EXPLORACION FiSICA

Habitos exterior: Paciente con edad igual ala cronoldgica,
mal conformado por malformacién en mano derechay ambas
extremidades, de constitucion mesomérfica. Postura: Vista
posterior con ortoprétesis; Hombros alineados con escoliosis
dorsolumbar izquierda asimetria de pliegues. Vista lateral,
aumento de lordosis lumbar y semiflexién de rodillas. Mar-
cha con ortoprétesis: Independiente claudicante, bilateral,
balanceo adecuado de extremidades superiores, con apoyo
plantigrado. Columna dorsolumbar con escoliosis dorsolum-
bar izquierda sin puntos dolorosos, corrige con Adams. Con
arcos de movilidad completos: Contractura de paravertebra-
les dorsolumbares. Miembros superiores: Mano derecha con
sindactiliade 4to y 5to dedo, ausencia de 2do rayo, con arcos
de movilidad completos en hombros, codos y ambas manos.
Reflgos y sensibilidad conservada, la fuerza muscular con-
servada. Miembros inferiores: con malformaciones en ambas
extremidades, sin acortamiento, valgo derodillas, pies. el de-
recho en equino valgo y aducto de antepié, agenesiade 2do y
3er dedo, d izquierdo coninversion de pieanivel detobilloy
equino, agenesia del 3er al 5to dedo izquierdo, cicatriz qui-
rdrgica antigua en cara medial y lateral de muslo izquierdo,
zonas de presion en cara lateral de muslo a nivel de condilo
media y anivel de polo inferior de rétula derecha, hiperque-
ratosisanivel detibiadistal derechalosarcosdemovilidad de
caderas completos, rodillas: flexion derechacompleta, izquier-
daflexion de 100 extension -10° -30°, tobillos equino de -30°
derecho, el izquierdo -40 °. Resto de arcos 0°. Reflgjosy sen-
sibilidad conservada. Lafuerza muscular en caderas flexores
en 4/-4, extensores 3+/3+, abductores 4/4, cuadriceps: 4+/3+,
isquiotibiales 3+/3+, tibial anterior y extensores dedos 3/3.
flexores de dedos 2/2. Rodillas con cepillo y lateralizacion de
ambas rétulas, cajon anterior izquierdo.

Rayos X: AP. Columna dorsolumbar presenta escoliosis
lumbar izquierda, disminucion de espacios intersomaticos
de T12-L1, L3-L4, presenta 6ta vértebra lumbar sacraliza-
da: Lateral de columna dorsolumbar con espacios interso-
maéticos conservados, agujeros de conjuncién conservados.

AP Pelvis: basculacion pélvicaizquierda, discrepanciade
miembros pélvicos aexpensas del izquierdo, coxavagaante-
versa, eclerosis subcondral superoexterna en acetdbul os.

Fémur: se observa engrosamiento de tercio proximal con
medio del fémur izquierdo.

AP derodillas en valgo, con torsion femoral derecha ex-
terna, ambas rétulas lateralizadas, ausencia de peronés, tor-
siontibia externabilateral. Lateral: antecurvatum bilateral.
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Figura 1. Paciente a los 3 afios. Figura 2. Paciente a los 16 afios.

Figura 4. Rayos X Ap de fémur después de alargamiento
Figura 3. Rayos X Ap de fémur antes de alargamiento. 0seo.
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Pies con ausencias de astragalo, 2do y tercer rayos
derecho asi como dedos. El izquierdo: ausencia de pri-
mero, segundo y tercer rayo y dedos, equinosy aductos
de antepié.

DIAGNOSTICO
SX. Deficiencia congénita:

¢ Ectrodactilia mano derecha

e Meromeliaintercalar longitudinal de peroné bilateral

e Pieequino valgo con aducto de antepié derecho agene-
siade 2do y 3er dedo

e Pieizquierdo coninversion de pie, equino, agenesiadel
3° a 5° dedo

e Valgo derodillas

TRATAMIENTO

El paciente ingreso a programa de rehabilitacion institucio-
nal paramanejo de dolor en rodillas mediante termoterapia.
Corrientesinterferencial es, estiramiento deisquiotibiales, y
programa de fortalecimiento de psoas, gllteos, cuadriceps,

isquiotibiales. Se realizd nuevo disefio protésico con orto-
prétesis convencional, seredujo laatura(talaanterior: 1.78
cm, actual 1.66 cm), se disminuy0 el peso (anterior: 4 kg,
actual 3,700), se cambio €l apoyo delas ortoprétesis atalon
para mantener la alineacion y se cambi6 el pie sach por pie
dinamico.

Evoluciona satisfactoriamente desapareciendo el dolor en
rodillas asi como las zonas de presion de ambas piernas.

Fue valorado por €l Servicio de Artroscopia, Psiquiatria
y Genética

Se decide por el Servicio de Artroscopia continuar con
tratamiento conservador y de acuerdo a evolucion decidir
alternativaquirdrgicapararodilla. En psiquiatria evaluar su
personalidad actual y darle contencidn, apoyarlo en la etapa
de adolescencia. En genética se descarto displasia 0sea. Se
dio asesoramiento genético.

DISCUSION

Durantelainfanciael pacientefuetratado conservadoramente
con ortoprotesis, que le permitieron deambular y ser inde-
pendiente. El tratamiento fue similar alo que se reporta en
la literatura internacional, la mayoria de los pacientes que

Figura 5. Paciente con escoliosis dorsolumbar, genu valgo
y pies en equino varo derecho e inversiéon de pie izquierdo.

Figura 6. Paciente con ortoprétesis anteriores con escolio-
sis y genu valgo.
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Figura 7.

presentan deficiencias congénitas de extremidades son tra-
tados conservadoramente con ortesis u ortoprotesistS. A la
edad de 10 afios se hace mas aparente la dismetriade miem-
bro pélvico izquierdo a expensas de hipoplasia de fémur y
dificultad parala adaptacion protésica. Por estas razones se
realizo alargamiento Gseo. Se elongael fémur 8 cm. El alar-
gamiento 6seo es un procedimiento quirdrgico frecuente en
el tratamiento de las disimetrias, permite recuperar lalongi-

tud similar a la otra extremidad. En este paciente se logré
recuperar equilibrio en 2 puntos y nos permitio continuar
con €l uso de ortoprotesis para facilitar lamarcha. A los 12
afos se aprecia que evoluciona con dolor en ambas rodillas,
defecto rotacional de fémur y valgo de rodillas. Se decide
realizar artroscopia diagndstica y terapéutica asi como os-
teotomia de fémur varodesrotadora. En artroscopia se en-
contré condromalacia patelofemoral, LCA laxo. Una com-
plicacion en estos pacientes esla presencia de deformidades
angulares y rotacionales, este paciente present6 rotacion in-
terna de fémur a nivel de condilos que amerit6 tratamiento
quirdrgico (osteotomia varodesrotadora).

Actualmente el paciente presenta genu valgo bilateral, la
rétula izquierda se encuentra lateralizada y se reduce par-
cialmente. Continua utilizando sus ortoprotesis, se encuen-
trasin dolor en lasrodillasy esindependiente en sus activi-
dades delavidadiaria.
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