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Ectrodactilia: deteccion ecografica
a las 12 semanas

La ectrodactilia es una enfermedad excepcional, con trasmisién autosé-
mica dominante, con expresién variable. En el caso aqui reportado se
detect6 tempranamente en la ecografia de marcadores a las 12 semanas
de gestacion. Los hallazgos ecogréficos son en las manos y pies. En
el resto de la anatomia fetal no se observaron otras alteraciones. Los
hallazgos anatomopatoldgicos fueron concordantes con el diagndstico
ecografico. El diagnéstico prenatal se establecié por los resultados de la
biopsia corial, y con base en estos se decidi6 la interrupcién voluntaria
de la gestacion.

ectrodactilia, trasmision autosémica dominante, hallaz-
gos ecogrdéficos, biopsia corial.

Split hand-foot: sonographic detection at
12 weeks

Split hand-foot malformation is a rare disorder inherited in an autosomal
dominant pattern with variable expression. Inour case, it was detected
early by ultrasound in the twelfth week of gestation. The sonographic
findings were bilateral split hands and feet. No other alterations were
observed in the rest of the systematic assessment of the foetal anatomy.
The pathological findings were consistent with the sonographic diagno-
sis. Prenatal diagnosis by corionic villus sampling was performed and
voluntary termination of gestation decided.

Split hand-foot, autosomal dominant pattern, sonographic
findings, corionic villus.
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Se presentan las imagenes de un caso clinico
de ectrodactilia detectado a las 12 semanas de
gestacion. El sindrome ectrodactilia-displasia
ectodérmica-fisura facial (EEC) se describid
por primera vez en 1804 (por Eckholdt y
Martens), desde entonces se han reportado al-
rededor de 200 casos de esta rara enfermedad
congénita y se ha publicado un Unico caso
de diagnéstico prenatal en el primer trimestre
del embarazo.!

Paciente de 32 anos, con antecedentes familiares
de un hermano con cardiopatia congénita grave.
La paciente cursaba el segundo embarazo, sin
antecedentes personales de interés ni interven-
ciones quirdrgicas previas, declar6 no haber
recurrido a drogas ni a medicamentos fuera de
los habituales, ni durante la gestacion, ni en el
periodo previo a la concepcion. Alérgica a la
penicilina.

Con control gestacional normal hasta ese mo-
mento, acudié a realizarse la ecografia de las
12 semanas (establecida por fecha de la dltima
menstruacién) y en la ecografia abdominal y
transvaginal durante la exploracién, efectuada
con un ecégrafo Voluson E6 (General Electric,
Alemania) se observa un feto con CRL: 59.7 mm
(acorde con 12 + 2 semanas) con latido cardiaco
positivo, translucencia nucal: 1.66 mm (percentil
menor de 90), hueso nasal y ductus venoso nor-
males. El resultado del tamizaje combinado para
sindrome de Down y Edwards es de bajo riesgo
(1:9630 y 1:9415). La valoracién sistemdtica de
la anatomia fetal no mostré alteracién alguna,
salvo en la valoracién de los miembros, que
ante los hallazgos, se sospeché ectrodactilia.
(Figuras 1-3)

A la paciente se le ofreci6 la posibilidad de
realizarle un estudio cromosémico mediante
biopsia corial, que se efectué a las 13 semanas,

Imagen 2D: se observa la hendidura
en la mano y pie en forma de “V” por la ausencia de
falanges y metacarpos y metatarsos centrales.

Imagen 3D: ambas manos con ectrodactilia.
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con resultado, luego del cultivo de las vellosi-
dades coriales, de dotacion disémica normal de
los cromosomas 13, 18 y 21 y férmula cromo-
somica 46 XY.

Se explicaron a los padres los hallazgos
ecograficos y la posible evolucién. Todo in-
dicaba que el feto padeceria una grave tara
fisica, motivo suficiente para interrumpir el
embarazo.

La anatomia patolégica confirmé el hallazgo
ecografico de extremidades superiores e infe-
riores con malformaciones esqueléticas distales,
compatibles con ectrodactilia (Figuras 4-5)
aunque debido a la fragmentacién no podian
asegurar si la malformacion era, en este caso,
un defecto aislado o pudiera haber otras mal-

Confirmacién diagnéstica por anatomia

patolégica.
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formaciones asociadas que forman parte de un
sindrome complejo.

El término ectrodactilia deriva del griego “ek-
troma” (abortado) y “dactylos” (dedo). Es la
malformacién mas frecuente de un heterogéneo
grupo de enfermedades hereditarias que asocian
displasia ectodérmica y fisura facial y se dividen
en casos aislados y asociados con sindromes.?

El diagndstico clinico requiere la coexistencia
de dos de las tres caracteristicas principales en
los casos esporadicos y de al menos uno de los
puntos cardinales en los casos familiares.?

1. Ectrodactilia no sindromatica: Nonsyndromic
split hand/foot malformation (SHFM): es uno de
los sindromes EEC-like (ectrodactilia-displasia
ectodérmica-labio/paladar hendido o fisura la-
bial).* La ectrodactilia, también llamada “manos
y pies en tenazas de langosta”, se trata de una
anomalia del desarrollo de las manos y los pies
con alteracion del eje digital central, ausencia
de dedos, una hendidura mediana profunda y
fusion de algunos de los dedos restantes. Afecta
generalmente a las cuatro extremidades, con
deformidades més graves en las manos.

Tipos de ectrodactilia aislada:** a) tipica (inciden-
cia 1/90,000 nacimientos): ausencia de los tres
dedos centrales (falanges y metacarpos) que pro-
duce una hendidura crénica central en forma de
“V" que hace que la mano se asemeje a la pinza
de una langosta. b) atipica (incidencia 1/150,000
nacimientos): en forma de “U” que es igual a
monodactilia (por falta también del quinto dedo).

La codificacion de la proteina p63 (sintetizada
por el gen TP63 y localizado en 3q27), iden-
tificada por primera vez en 1998 mediante
hibridacion in situ fluorescente y homéloga del
supresor tumoral p53 (que regula el desarrollo
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ectodérmico vy sintetizada por el gen TP53), y
de la proteina p73 (sintetizada por el gen TP73),
parece ser la causante de estas alteraciones
ectodérmicas.® Se ha relacionado el gen p63
como causante del sindrome de ectrodactilia,
displasia ectodérmica y paladar hendido (EEC).”
Ademas, se han identificado cinco loci genéticos
involucrados en la SHFM, como se muestran en
el Cuadro.®

Los casos de ectrodactilia aislada pueden
aparecer en sujetos “de novo”, siendo los mas
frecuentes los casos familiares. La forma de tras-
misién mas frecuente es autosémica dominante,
en casos “de novo” y familiares, con penetrancia
casi completa y con expresividad variable, aun-
que también se han descrito casos con herencia
autosémica recesiva o con herencia asociada al
cromosoma X (SHFM2).°

En virtud de la exuberancia clinica del sindrome
no suele ser necesaria la confirmacién genética
mediante amniocentesis. Sin embargo, aunque
muchos de los casos de pacientes hasta ahora
publicados son esporadicos, sin antecedentes
familiares, la deteccion prenatal de alteraciones
cromosdmicas especificas de este tipo de sindro-
mes estd constituyendo un avance importante
para las pacientes que desean tener descen-
dencia. En la actualidad ya se ha utilizado con
éxito la deteccién prenatal de alteraciones del
gen p63 del cromosoma 3, habiéndose logrado
el nacimiento de nifios sanos, hijos de familiares
con sindrome EEC."°

Loci genéticos involucrados en SHFM (Split Hand
Foot Malformation)

Gen Cromosoma Locus
SHFM 1 7 7921
SHFM 2 X Xq26
SHFM 3 10 10q24
SHFM 4 3 3qg27 (Gen p63)

SHFM 5 2 2931

Diagnostico diferencial

Sindromes Sindromes

Cornelia de Lange Christ-Siemens-Touraine

Smith-Lemli-Opitz Goltz
Vecterl Hay-Wells
Trisomia 21 o sindrome Braquidactilia

de Down

Trisomia 18 o sindrome
de Edwards

Karsch-Neugebauer

Sinostosis maltiple

Sindrome de bandas
amnidticas

De Fontaine Ectrodactilia

Del adulto o sindrome Acro-renal-ocular

de Apert

También se han vinculado otras regiones cro-
mosomicas, que son formas de ectrodactilia
sindrémica, es decir: asociada con sindromes
(sindromes con defectos de manos-pies), con
los que habria que realizar el diagndstico
diferencial con las formas aisladas: cada uno
tiene su propia forma de herencia. Los tres sin-
dromes mds importantes que asocian displasia
ectodérmica vy fisura facial son: el sindrome
ectrodactilia-displasia ectodérmica-labio y pa-
ladar hendido o fisura labial (EEC), el sindrome
de Rapp-Hodgkin y el sindrome de Hay-Wells
o sindrome AEC."

Ectrodactilia-displasia ectodérmica-labio-pala-
dar hendido o fisura labial (EEC). La variedad
fenotipica es muy amplia debido a los distintos
grados de expresividad que puede tener. En
el estudio Roelfsema-Cobben aparece ectro-
dactilia en 84% de los pacientes, displasia
ectodérmica en 77%, hendiduras faciales en
68%, anomalias lagrimales en 59% y ano-
malias genitourolégicas en 23%.° Displasia
ectodérmica: la variedad de defectos es amplia
e incluye todos los tejidos desarrollados a partir
del ectodermo.'*"®

Sindrome de Rapp-Hodgkin: displasia ecto-
dérmica, paladar hendido o labio leporino,
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prominencia frontal, hipoplasia mediofacial y
boca pequeia.

Sindrome de Hay-Wells o sindrome AEC: an-
quiblefaron- displasia ectodérmica-fisura facial.

Otros sindromes con los que debe realizarse
diagnéstico diferencial.>¢'® Desde el punto de
vista ecografico los contornos de las extremida-
des pueden verse, via transvaginal, a las ocho
semanas de gestacién y a las 11-12 semanas son
visibles las articulaciones de las extremidades
superiores e inferiores, los dedos de las manos

y pies.®

El enfoque de este tipo de casos debe ser mul-
tidisciplinario. Un primer punto importante es
la correccién quirtrgica de los defectos que
ocasionan déficit funcional, como los proble-
mas de fonacién y audicién debidos al paladar
hendido, o de la marcha o manipulacién de
objetos debido a la ectrodactilia, asi como
del sistema genitourinario. Es decisivo el se-
guimiento odontolégico, con la correccién de
la mala oclusién dental y caries, y la coloca-
cion de implantes. Para evitar los problemas
oculares pueden indicarse lagrimas artificiales
y antibidticos topicos; en caso de complica-
ciones oculares insidiosas puede recurrirse
a otras técnicas para evitar problemas como
el entropién o la triquiasis.' Los afectados
de ectrodactilia aislada tienen hoy un buen
prondstico de vida.°

Con la ecografia del primer trimestre es posible
la deteccién temprana de esta malformacion.
Ademas, la ecografia 3D puede ayudar a mejorar
el entendimiento de los padres. En este caso,
debido a la fragmentacion, no puede establecer-
se la pertenencia a un sindrome, aunque en el
resto de las estructuras normales se visualizaban
normales en la ecografia y s6lo afectaban los pies
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y las manos, el feto era cromosémicamente nor-
mal (46XY), por lo que podria decirse que quiza
pertenecia a un tipo aislado de ectrodactilia.
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