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Resumen

El sindrome de Klippel-Feil se caracteriza por la
fusion congénitadelasvértebrascervicalesqueresultade
unafaltadesegmentacionene esqueletoaxial del embrion.
Es una enfermedad heterogénea que se asocia también a
malformacionescraneofacial es. El fenotipocaracteristico
tiene una triada que se presenta en menos de 50% de los
casos caractetizada por implantacion baja del cabello,
cuello corto y limitacion de la movilidad del cuello. La
presencia de alteraciones sistémicas y esqueléticas es
comdn, entrelasmasimportantesseencuentran; elevacion
delaescapula, escoliosisy mal-formaciones cardiacasy
renales. En este articulo pre-sentamos iméagenes
tridimensionales de fusiones verte-brales miltiples por
tomografia computada en un nifio de nueve afios de edad.

Palabras clave: Sindrome de Klippel-Feil, imagenes
tridimensionales, tomografia.

Summary

Klippel-Feil syndrome (KPS) is characterized by
congenital vertebral fusion believed toresult fromfaulty
segmentation along the embryo's developing axis. The
hallmark phenotypicfindingsof lowhairline, short neck,
and limited range of motion of the neck are found as al
triad in <50% of patients. Congenital muscul oskeletal
and systemic anomalies are commonly found. These
include, but are not limited to elevation of the scapula,
scoliosisand renal and cardiac abnormalities. Here, we
present the three-dimensional images by computed
tomography of a 9-year-old boy with multiple fusion of
the cervical vertebraes

Key words: Klippel-Feil syndrome, three-dimensional
images, computed tomography.
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Sindrome de Klippel-Feil

El sindrome de Klippel-Feil (SKF) fue descrito
inicalmente por Maurice Klippel y Andre Feil en un
hombre de 46 afios de edad con fusion vertebral. El
SKF se define como la fusién congénita de dos o
mas vértebras cervicales. El fenotipo caracteristico
se encuentra en menos de 50% de los casos y se
caracteriza por implantacién baja del cabello, cue-
llo corto y limitacién de la movilidad.* El defecto se
produce porlafalta de segmentacion de las somitas
cervicales durante la tercera y octava semana de
vida. La etiologia es poco clara pero muy hetero-
génea ya que se han asociado algunos factores
ambientales, pero también se han reportado casos
con herencia autosémica dominante y recesiva.?®
La presencia de alteraciones sistémicasy esquelé-
ticas escomun, entre ellas se encuentran escoliosis,
anormalidades renales, sordera y anormalidades
cardiacas congénitas.*

Reporte del caso
Se trata de nifio de nueve afos de edad sin
antecedentes de relevancia en su nacimiento e

infancia. Desde el nacimiento la madre not6 au-
mento del volumen del cuello, también observé

ke

que el cuello era corto y ancho por lo que acudié
arevision médica y a la edad de cuatro meses se
lerealizé el diagndéstico de SKF. Desde su infancia
el paciente ha sido valorado por multiples espe-
cialistas quienes han detectado talla baja, pie
plano y retraso mixto de lenguaje a nivel fonol4gi-
co y sintactico asociado a dificultad en la com-
prension del lenguaje figurado. Los estudios de
imagen muestran fusion mdltiple de vértebras
cervicales. Entre los estudios que le hanrealizado
al paciente y que han sido normales podemos
encontrar ultrasonidos renales, audiometrias,
pruebas de funcion tiroidea, electroencefalogra-
may resonancia magnética de craneo. El pacien-
te acudi6é a nuestro instituto por debilidad en las
extremidades superiores. A la exploracion fisica
destaco la presencia de braquicefalia, frente es-
trecha, implantacion baja del cabello, paladar
ligeramente alto, cuello corto con movilidad dis-
minuida, hiperte-lorismo, dedos meiiiques, dismi-
nucién de la fuerza en extremidades superiores*
® e hiperreflexia en las cuatro extremidades. Se le
realiz6 resonancia magnética que mostré imagen
normal de craneo y la presencia de fusiones multi-
ples de vértebras cervicales y fusion de la columna
cervicalydorsal (C8-T1). Serealizé unatomografia
helicoidal con reconstrucciones en tercera dimen-

Figura 1. En la figura 1A podemos ver una reconstruccion tridimensional por tomografia helicoidal a nivel de columna cervical y un
segmento de columna dorsal donde podemos ver multiples zonas de fusion vertebral. En la figura 1B podemos ver un corte sagital
a nivel de columna cervical donde se observa también la presencia de multiples fusiones vertebrales a nivel cervical.

610

Gac Méd Méx Vol.137 No. 6, 2001




sion y se observé fusion mdaltiple de vértebras
cervicales (Figura 1A y 1B). También se detectd
por estudios de RM la presencia de deformidad de
Sprengel.

Discusién

El SKF puede dividirse en tres tipos de acuerdo
a la fusion de las vértebras. El tipo | se caracteriza
por fusion masiva de vértebras cervicales con invo-
lucro de vértebras torécicas; el tipo Il se caracteriza
por fusion de uno o dos espacios vertebrales y se
asocia con otras anomalias vertebrales como hemi-
vértebras; y en el tipo Ill observamos fusion de
vértebras cervicales y toracicas.® En este caso como
podemos observar en las imagenes, se trata de un
tipo | ya que existe fusion multiple en vértebras
cervicales con involucro de vértebras tor4cicas.

Otras anomalias frecuentes en pacientes con
sindrome de Klippel-Feil son: escoliosis 60%, anor-
malidades renales 35%, deformidad de Sprengel
30%, sordera 30%, sincinesias 20% y anormalida-
des cardiacas en 14%.* La deformidad de Sprengel
se caracteriza por fusién de la clavicula con las
vértebras cervicales y ocurre entre 25 a 35% de los
casos de SKF, en el caso que reportamos esta
anomalia estaba presente, pero no asi el resto de
enfermedades asociadas. Enlo que se refiere alos
hallazgos radiélogos, Guille® report6 los hallazgos
de 22 pacientes con SKF, 45% de los pacientes
tuvieron alteraciones clinicas en relacion con la
fusion cervical y porimagen de resonancia magné-
tica se encontr6 alteracion discal en 100% de los
casos, entre ellas: protrusion discal, osteofitos,
siringomielia y estrechamiento de la unién craneo-
cervical. Previamente no se habian mostrado ima-
genes tridimensionales de este sindrome, la figura
1A es una reconstruccién en tomografia donde
podemos ver una vista anterior y lateral de la

Gac Méd Méx Vol.137 No. 6, 2001

Austrich Senosian E. y cols.

columna cervical observando multiples fusiones en
vértebras cervicales y entre la Ultima vértebra cer-
vical conlaprimeradorsal. Enlafigura 1B podemos
ver una vista lateral, donde también se observa la
fusion vertebral. Aunque esta enfermedad puede
tener en algunos casos un patron de herencia, es
posible encontrar casos esporadicos. Latomografia
helicoidal tiene algunas ventajas para el estudio de
la columna vertebral; permite la obtencion de imé-
genes en tercera dimension, es posible reconstruir
multiples segmentos, se observan pocos artefac-
tos, se necesita poco tiempo para la obtencién de
las imagenes con los nuevos equipos, se pueden
sobreponeriméagenesy hacer reconstrucciones de
vasos sanguineos.’ Desafortunadamente el equi-
po es costoso y pocos hospitales cuentan con él;
sin embargo, tiene gran utilidad como estudio
preparatorio a una cirugia de columna, sobre todo
en casos dificiles.
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