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Sindrome de Klippel-Feil en € recién nacido
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RESUMEN

Se informa sobre un recién nacido masculino que presenta caracteristicas fisicas compatibles con sindrome
de Klippel-Feil. Definido por una triada caracteristica; implantacion baja del cabello, cuello corto y limitacion de
la movilidad del cuello. Esta es una enfermedad congénita rara, del grupo de las malformaciones de la unién
craneocervical, que consiste en la fusion congénita de dos o mas vértebras cervicales.
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ABSTRACT

It is reported from a male newborn that presents compatible physical characteristics with Syndrome of Klippel-Feil.
Defined by a triada characteristic; low establishment of the hair, short neck and limitation of the mobility of the
neck. This is a rare congenital illness, of the group of the malformations of the Skull-Cervical union, that consists
of the congenital fusion of two or more cervical vertebrae.
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INTRODUCCION

Se desconoce la etiologia del sindrome de Klippel-
Feil, pero se han asociado factores ambientales y ge-
néticos que provocan un defecto en el desarrollo em-
brionario entre la tercera y octava semanas de ges-
tacion, que inducen la falta de segmentacién de las
metameras cervicales y, como consecuencia, los
cuerpos vertebrales de la columna cervical no se se-
paran y permanecen fusionados.! Es comun la pre-
sencia de alteraciones sistémicas y esqueléticas;
entre las mas importantes se encuentran: elevacion
de la escépula, escoliosis, asi como malformaciones
cardiacas, renales y sordera.?3

PRESENTACION DEL CASO
Se trata de un recién nacido del sexo masculino,

madre de 28 afios de edad, con retraso mental,
portadora de sindrome de Klippel-Feil, producto de
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la gesta I; curs6 con embarazo normoevolutivo,
control prenatal en seis ocasiones, asistida y apo-
yada por la madre de ésta. Inicio trabajo de parto
en forma espontanea, valorandose la condicion
mental de la madre y, por desproporcion cefalopél-
vica, se decide realizar operacion cesarea, bajo
anestesia general. Apgar 3/8, Capurro “B” 38 sema-
nas de gestacion, Silverman Andersen 2, peso
2,050 gramos, talla 43 cm, perimetro cefélico 31
cm, perimetro toracico 29 cm, perimetro abdominal
27.5 cm, perimetro braquial 10 cm, segmento su-
perior 21 cm, pie 6 cm. A la exploracion fisica pre-
sentaba: cuello corto, implantacién baja de pabello-
nes auriculares e implantacién baja de cabello, con
limitacién a la movilizacidn del cuello, lo cual difi-
culto la reanimacién con presion positiva con bolsa
y mascara (Figura 1). Presenta soplo holosistélico
plurifocal de predominio en foco mitral y en el elec-
trocardiograma (ECG) sobrecarga de las cavidades
derechas. Se le realiz6 ultrasonido renal, tomogra-
fia de craneo y emisiones otoacusticas que fueron
normales. Fue egresado a su domicilio con control
en la consulta externa de genética y en seguimien-
to neonatal.
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Figura 1. Triada caracteristica: implantacion baja del cabello,
cuello corto y limitacién de la movilidad del cuello, ademas de
micrognatia.

DISCUSION

El sindrome de Klippel-Feil fue reportado por vez pri-
mera en 1912. En la actualidad, se continda estudian-
do ampliamente por la asociacion que tiene con otras
deformidades mesodérmicas que afectan diversos sis-
temas y con otras anomalias concomitantes. Muchas
clasificaciones han sido creadas atendiendo a diver-
sos criterios como: las vértebras cervicales compro-
metidas, las anomalias asociadas, la existencia o0 no
de escoliosis y el grado de desviacién escolidtica e in-
cluso factores genéticos, teniendo en cuenta el nivel
del escleroma afectado.* El fenotipo caracteristico se
encuentra en menos de 50% de los casos y se carac-
teriza por implantacién baja del cabello, cuello corto y
limitacion de la movilidad. El defecto se produce por la
falta de segmentacion de las somitas cervicales du-
rante la tercera y octava semana de vida. La etiologia
es poco clara, pero muy heterogénea, ya que algunos
casos se han asociado con herencia autonémica do-
minante y recesiva.? Se estima una frecuencia de 1
por 42,000 nacimientos, con incidencia de 50 a 65%
en las mujeres.5

Feil estableci6 una clasificacion con base en el
aspecto radiolégico:

Tipo I. Fusidn masiva en un bloque de las vérte-
bras cervicales, pudiendo ademas incluirse las dorsa-

les superiores. El fenotipo caracteristico del sindro-
me corresponde a este grupo y el diagndéstico se
hace desde el nacimiento.

Tipo Il. Incluye la fusién a nivel de uno o dos in-
terespacios, y pueden asociarse otras anomalias
vertebrales. En este grupo, el diagnéstico es casual
con motivo de exploraciones radiolégicas, por trau-
matismo o dolores artrésicos para los que tienen
una mayor susceptibilidad.

Tipo lll. Hay fusiones cervicales a niveles varia-
bles asociadas con fusiones a nivel Ultimo dorsal y
primero lumbar, también de diagndstico casual.

El caso que se presenta se trata de un sindrome
de Klippel-Feil tipo | (Figura 2).

Respecto a su etiologia, los tipos | y Il de la cla-
sificacién de Feil obedecen a un patrdon hereditario
autosémico recesivo; mientras que en el tipo Il, con
fusién a nivel C2-C3 y niveles variables, la herencia

Figura 2. Radiografia que presenta fusion de las vértebras cer-
vicales que limita la movilidad del cuello.
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Figura 3. Anomalia de Sprengel: elevacién de las escapulas con
anquilosamiento de la columna y limitacién de movilidad.

es autosémica dominante con diferentes grados de
expresividad, y el tipo Il con fusion a nivel C5-C6 se
hereda de forma recesiva. En el caso de nuestro pa-
ciente el diagndstico fue facilitado por las caracteris-
ticas fisicas de la madre, la cual ya se sabia portado-
ra de dicho sindrome. Otros autores han postulado
un factor ambiental, algunos farmacos como salicila-
tos, radiaciones y situaciones de hipoxia, también se
han asociado algunos agentes orales y parenterales
de tipo abortivo.®

En relacién a la patogenia, se sabe que la fusion
cervical congénita es el resultado de un fallo en la
segmentacion de los somitos durante la tercera 'y oc-
tava semana de gestacion. El defecto no se limita
Unicamente a la espina dorsal, sino que todo el orga-
nismo en desarrollo es influenciado por este trastorno
intrauterino; asi, parece haber una explicacion del
porqué coexisten anomalias genitourinarias en un 2%
de los casos afectados por este sindrome.>?5 En el
caso de nuestro recién nacido, se descart6 esta enti-
dad por medio de ultrasonido renal y de sistema uri-
nario, el cual no evidenci6 anormalidades.

Otras anomalias que se han detectado a este ni-
vel estan: agenesia renal unilateral, litiasis renal con-
tralateral, Utero bicorne, criptorquidia, malrotacion re-
nal (segundo en frecuencia), duplicacién ureteropiéli-
ca, ectopia renal simple (mas frecuente en pelvis),
disgenesia renal, hipospadias, agenesia ovarica mo-
nolateral, agenesia uterina. La incidencia de anoma-
lias renales es mucho mas elevada en los pacientes
con este sindrome que en la poblacién general. Es-
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tas anomalias se asocian en los tres tipos, presen-
tandose en un 62% en el tipo I, 71% en el tipo Il y
rara vez en el tipo .

La sordera es el segundo defecto en importancia
asociado al sindrome: se presenta en 30% de los ca-
sos. Los estudios histolégicos y radioldgicos sugie-
ren que la sordera es secundaria a un desarrollo anor-
mal del oido interno.> Descartamos esta complica-
cion por medio de emisiones otoacusticas.

El 4.2% de pacientes afectados tienen malforma-
ciones cardiovasculares; la mas frecuente es el de-
fecto de tabique interventricular con cortocircuito de
izquierda-derecha. El caso del recién nacido reporta-
do presentd esta alteracion cardiaca, caracterizada
por soplo holosistélico plurifocal de predominio en
foco mitral. Otras alteraciones que han sido encon-
tradas son: estenosis pulmonar, dextrocardia, tetra-
logia de Fallot, conducto arterioso, foramen oval
persistente, aplasia del pericardio prital, auricula
Unica, ventriculo Unico, troncus arteriosus, hiperten-
sién pulmonar, anomalias de las venas pulmonares
y arco aortico derecho.

Los disturbios neurol6gicos pueden ser secunda-
rios a la malformacidn cervical, o asociados a mal-
formaciones concomitantes del sistema nervioso
central. Los mas frecuentes son espina bifida y me-
ningocele; ambas pertenecen al grupo llamado esta-
tus disraficus, causado por cierre incompleto de la
placa neural. Algunos sintomas neurologicos que se
han observado son: sinquinesia bimanual o movi-
mientos en espejo (cada movimiento de una mano
es copiado por la otra, y esto puede interferir algu-
nas funciones), hiperestesia por pinzamiento de rai-
ces y paralisis de nervios craneales. Como compli-
caciones tardias figuran: siringobulbia, siringomielia,
paralisis espastica, ataxia, hemiplejia, cuadriplejia.
Ademas de las malformaciones cervicales, se pue-
den asociar a otras del hueso occipital, con platiba-
sia, y puede cursar con hidrocefalia. También se
han observado, oxicefalia y otras formas de cra-
neosinostosis, asi como paladar hendido, avula bifi-
da, micrognatia y ausencia de conducto auricular
externo. La tomografia realizada no evidenci6 ningu-
na alteracion del sistema nervioso central.

Otras malformaciones observadas que acompa-
flan a este sindrome son: cifosis, escoliosis, cifoes-
coliosis, anomalia de Sprengel que es la elevacion
de las escapulas con aquilosamiento de la columna
y limitacion de movilidad, como en el caso de nues-
tro paciente (Figura 3), asimetria facial, macrocefa-
lia, apéndice preauricular, torticolis, estrabismo, nis-
tagmodermoides de ojo, anomalias dentales y cos-
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tales, siendo la més frecuente la presencia de cos-
tillas cervicales.®

Se reporta este caso por la baja incidencia con la
gue se presenta, reconociendo que el diagnostico
fue facilitado porque la madre era portadora del mis-
mo sindrome.
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