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Síndrome de Karsch-Neugebauer: 
Reporte de caso

Resumen 

ANTECEDENTE: El síndrome de Karsch-Neugebauer o ectrodactilia del pie o pie 
hendido, es una enfermedad congénita sumamente rara, caracterizada por aplasia-
hipoplasia de las falanges y metatarsianos del pie. Cuando aparece de forma aislada 
se debe a una forma autosómica dominante de expresión variable, aunque también 
puede ser de carácter autosómico recesivo. 

CASO CLÍNICO: Paciente de 31 años, sin antecedentes heredofamiliares de impor-
tancia, con IMC de 25.95 kg/m2, signos vitales en parámetros normales. Con dos 
embarazos, cesárea previa sin complicaciones. El ultrasonido estructural (20 a 23.6 
semanas) del embarazo actual reportó un feto vivo, de sexo femenino y 22.2 semanas 
de gestación, con múltiples alteraciones anatómicas: arteria umbilical única, hueso 
nasal hipoplásico, micrognatia en ángulo facial y miembros inferiores con ectrodactilia 
bilateral. 

CONCLUSIONES: Los estudios ultrasonográficos, en especial el de las semanas 20 a 
23.6 de gestación son decisivos para la detección de malformaciones congénitas. Sin 
embargo, a partir de las 11 a 13.6 semanas es posible establecer diagnósticos estruc-
turales de manera temprana. Muchas alteraciones y síndromes, como el de Karsch-
Neugebauer, suelen ser incapacitantes y al combinarse con otras anomalías pueden 
llegar a ser incompatibles con la vida. Se requieren diagnósticos tempranos para la toma 
de decisiones de manera consensuada con la familia y el equipo multidisciplinario. 

PALABRAS CLAVE: Síndrome de Karsch-Neugebauer; pie hendido; malformación 
congénita; ectrodactilia; pie partido.

Abstract 

BACKGROUND: Karsch-Neugebauer syndrome, or ectrodactyly of the foot or cleft 
foot, is an extremely rare congenital disorder characterized by aplasia-hypoplasia of 
the phalanges and metatarsals of the foot. When it occurs in isolation, it is due to an 
autosomal dominant form of variable expression, although it can also be autosomal 
recessive. 

CLINICAL CASE: 31-year-old female patient with no significant hereditary family his-
tory, BMI of 25.95 kg/m2, vital signs within normal parameters. With two pregnancies, 
previous caesarean section without complications. Structural ultrasound (20 to 23.6 
weeks) of the current pregnancy showed a live fetus, female sex and 22.2 weeks ges-
tation, with multiple anatomical anomalies: single umbilical artery, hypoplastic nasal 
bone, micrognathia in the facial angle and lower limbs with bilateral ectrodactyly. 

CONCLUSIONS: Ultrasound examinations, especially at 20 to 23.6 weeks of gestation, 
are crucial for the detection of congenital malformations. However, from 11 to 13.6 
weeks it is possible to make early structural diagnoses. Many disorders and syndromes, 
such as Karsch-Neugebauer syndrome, are often disabling and, in combination with 
other anomalies, can become incompatible with life. Early diagnosis is necessary to 
make informed decisions with the family and the multidisciplinary team.

KEYWORDS: Karsch-Neugebauer syndrome; Cleft foot; Congenital malformation; 
Ectrodactyly; Split foot.
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ANTECEDENTES

El síndrome de Karsch-Neugebauer es un tras-
torno autosómico dominante, conocido también 
como ectrodactilia, del griego ektroó (abortar) y 
dácktylos (dedo), o pie hendido. El primer caso 
se reportó en Sudáfrica, en 1770. Es una afección 
rara, con una prevalencia de 1 caso por cada 
90,000 a 1,000,000 de recién nacidos. Puede 
ser parte un síndrome de deformidad y lo más 
común es que sea bilateral.1,2,3 

Su fisiopatología se debe a un defecto en la ac-
tividad de la cresta ectodérmica apical mediana 
que da lugar a una apoptosis aumentada o una 
disminución de la proliferación celular. Puede 
manifestarse como una secuencia de fenotipos 
variables, desde acortamiento del dedo medio 
hasta ausencia de la tercera falange. En casos 
extremos hay ausencia de dos, tres o hasta cuatro 
falanges, lo que da la apariencia de una pinza 
de langosta.4,5

El diagnóstico es temprano, en la ecografía del 
segundo trimestre (bidimensional o tridimen-
sional), que de preferencia debe practicarla 
un especialista en Medicina Materno Fetal.6 Se 
asocia con más de 50 síndromes y puede o no 
relacionarse con: anencefalia, labio y paladar 
hendido, clinodactilia, escoliosis, ano imperfo-
rado, anoniquia, catarata y sordera. Existe una 
clasificación radiográfica de los defectos del pie 
propuesta por Blauth y Borish, que consiste en 
seis grados o tipos (Figura 1):7 

•	 Tipo I y II: Hay 5 metatarsianos, la segunda 
hipoplasia de metatarsianos.

•	 Tipo III: Solo hay 4 metatarsianos.

•	 Tipo IV: Solo hay 3 metatarsianos.

•	 Tipo V: Solo hay 2 metatarsianos. 

•	 Tipo VI: Solo hay 1 metatarsiano. 

CASO CLÍNICO

Paciente de 31 años, sin antecedentes heredo-
familiares de importancia, con IMC de 25.95 
kg/m2, signos vitales en parámetros normales. 
Antecedentes obstétricos: dos embarazos, cesá-
rea previa electiva por diagnóstico de diabetes 
gestacional, a las 39 semanas de embarazo, con 
recién nacido masculino de 3000 g, que lloró y 
respiro al nacer, Apgar 8/9 al minuto y 5 minutos, 
sin alteraciones anatómicas. Acudió a consulta 
enviada por su médico a las 22 semanas de em-
barazo para que se le practicara un ultrasonido 
estructural por traspolado del primer trimestre 
(ecógrafo VolusonTM P8). Se observó un feto 
único vivo, de sexo femenino, de 22.2 semanas 
de gestación por fetometría, peso estimado de 
450 g, con dimensiones: DBP 5.55 cm, DOF 6.4 
cm, PC 19.73 cm, DCT 2.28 cm, LH 3.77 cm, 
RAD 3.19 cm, ulna 3.32 cm, longitud de fémur 
3.87 cm, tibia 3.12 cm, peroné 3.17 cm. En el 
ecocardiograma y la ecografía renal no se detec-
taron otras alteraciones. Llamaron la atención las 
alteraciones estructurales: la micrognatia en el 
ángulo facial, el hueso nasal hipoplásico, la arte-
ria umbilical única y los miembros inferiores con 
ectrodactilia bilateral (Figuras 2 a 7). Impresión 
diagnóstica mediante ultrasonografía: embarazo 
de 22.2 semanas con alto riesgo de aneuploidia 
(probable síndrome de Karsch-Neugebauer). A 
los dos días del estudio la paciente tuvo ruptura 
prematura de membrana previable e inició con 
trabajo de parto pretérmino, muy temprano. Se 
internó en una clínica particular para atención 
del parto, donde nació una niña con APGAR 4 
al minuto y 3 a los 5 minutos, con peso de 440 
g, longitud de 20 cm. Se confirmaron los datos 
de la alteración del globo ocular izquierdo y del 
conducto dacriocistitis ipsilateral, micrognatia 
y ectrodactilia. Debido a la condición clínica 
del recién nacido se le practicaron maniobras 
de confort (Figuras 8-10). Se solicitó la autori-
zación de la madre para practicar el cariotipo 
en búsqueda de alteraciones cromosómicas 
relacionas con el locus del SHFM (split-hand/
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Figura 1. Clasificación radiológica de Blauth y Borisch de los defectos del pie.

*Tamaño normal, **Hipoplásicos

12345**5*Cantidad

Tipo VITipo VTipo IVTipo IIITipo IITipo IMetatarsianos

Figura 2. Imagen en 2D: Micrognatia en el ángulo 
facial.

Figura 3. Imagen con ecografía Doppler color, que 
evidencia la arteria umbilical única.
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split-foot malformation) pero fue negada. Por eso 
no se dispuso del diagnóstico genético, solo del 
imagenológico y clínico del caso.

DISCUSIÓN

El síndrome de Karsch-Neugebauer es poco 
frecuente. Jean Crubelheir fue el primero en 
describirlo (1842) y denominarlo manos de pinza 
de langosta. Exkholdt y Martens, a principios del 

siglo XIX, asociaron la relación entre ectrodacti-
lia con la displasia ectodérmica y labio-paladar 
hendido.1 El diagnóstico se establece con la 
ultrasonografía modo B (2D). A partir del 2006 
se establece mediante el ultrasonido en 3D que 
permite apreciar los defectos de manera más 
clara.8 

Figura 4. Imagen en 2D: hueso nasal hipoplásico.

Figura 5. Imagen en 2D: pie hendido.

Figura 6. Imagen en 3D: se observan ambos pies con 
ectrodactilia.

Figura 7. Imagen en 3D: pie hendido.
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La causa principal de este padecimiento es 
genética y puede ser aislada o asociada con mal-
formaciones bucomaxilares, cutáneas, renales, 
auditivas y oftálmicas.9 En el caso aquí publicado 
se observaron: micrognatia, hipoplasia de hueso 
nasal y arteria umbilical única. 

En la actualidad, con el ultrasonido es posible 
observar: anoftalmia, microftalmia, agenesia de 
cuerpo calloso, talla baja, luxación de cadera, 
micrognatia, retrognatia, hidronefrosis y crip-
torquidia.10

Los casos de ectrodactilia pueden asociarse 
con otras malformaciones y formar parte de 
síndromes que cursan con alteraciones en el de-
sarrollo embrionario de las extremidades, como 
la displasia ectodérmica, ectrodactilia y paladar 
hendido, trisomía 13q y 18, principalmente. Así 
mismo, el consumo de fármacos anticoagulantes, 
como la warfarina o anticomiciales como feni-

Figura 8. Se observan la aparente alteración ocular y 
dacriocistitis izquierda.

Figura 9. Ectrodactilia bilateal. Visión dorsal y talar que demuestra la ectrodactilia.
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toína y ácido valproico se asocian con casos no 
sindromáticos.1,11 El caso aquí reportado fue de 
aparición de novo en la familia porque no pudo 
asociarse con antecedentes heredofamiliares ni 
consumo de fármacos. 

Todo defecto congénito, con expresión fenotípica, 
puede generar efectos psicológicos individuales 
y familiares; por lo tanto, al detectar uno de ellos 
es obligatorio integrar una historia clínica com-
pleta en búsqueda de antecedentes familiares, 
factores ambientales y personales, además de una 
minuciosa exploración física y, de ser posible, 
practicar estudios genéticos que permitan ofrecer 
una atención de calidad e integrar un equipo 
multidisciplinario que contribuya al diagnóstico, 
tratamiento, rehabilitación y apoyo psicológico.12 

CONCLUSIONES

Los estudios ultrasonográficos practicados entre 
las 20 a 23.6 semanas de gestación son decisivos 
para la detección de malformaciones congénitas. 
En la actualidad, las nuevas tecnologías de ul-
trasonografía y los métodos bioquímicos, como 
el ADN fetal, facilitan efectuarlos entre las 11 a 
13.6 de gestación no solo para la búsqueda de la 
translucencia nucal y hueso nasal como marca-
dores de trisomías, sino para el estudio estructural 
temprano a esas semanas de gestación. Esto 
permite establecer diagnósticos más oportunos 
y tomar decisiones conjuntas con los padres y el 
equipo médico multidisciplinario porque muchas 
enfermedades, como el síndrome de Karsch-
Neugebauer, suelen ser incapacitantes y otras 
incompatibles con la vida. De ahí la importancia 
de contar con el apoyo de médicos especialistas 
en Medicina Materno Fetal capaces de establecer 
estos diagnósticos de manera temprana. 




