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RESUMEN

El síndrome de Ellis-van Creveld fue descrito por pri-
mera vez en 1940 y lo llamaron displasia condroecto-
dérrnica. Es un trastorno autosómico recesivo, ocasio-
nado por mutaciones en los genes EVC y EVC2. Las 
principales características incluyen polidactilia posta-
xial de las manos y, menos frecuentemente, en pies; 
condrodisplasia de los huesos largos que produce un 
acortamiento acromesomélico de las extremidades y 
displasia ectodérmica que afecta uñas y dientes y, con 
menos frecuencia, malformaciones cardiacas congéni-
tas. A continuación se describe el caso de un paciente 
que nació en el Hospital Universitario de Monterrey, 
N.L., quien presentaba características clínicas y radio-
lógicas compatibles con este síndrome. 
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ABSTRACT

This syndrome was described for the people whom 
is named, and they called it chondroectodermal dys-
plasia. Previously was described partially in several 
papers. The syndrome is characterized by postax-
ial polydactilia of the hands and sometimes of the 
feet, large bones chondrodysplasia which produces 
acromesomelic shortening of the limbs; ectodermic 
dysplasia aff ecting fi ngernails and teeth and less fre-
quently congenital heart malformations. In this paper 
is described a case of a patient who was born in the 
Hospital Universitario de Monterrey N.L., who had 
clinical and radiologic characteristics compatibles 
with this syndrome.

Key words: Ellis-van Creveld syndrome, condroecto-
dermal dysplasia.

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Se trata de un recién nacido masculino, hijo de ma-
dre de 26 años aparentemente sana de religión cató-
lica, estudiante de licenciatura, estado civil casada, 
sin toxicomanías y sin consanguinidad.

Producto de la segunda gesta, un aborto, ningún 
parto y ninguna cesárea; cursó con embarazo nor-
moevolutivo, ingesta de ácido fólico, hierro y mul-
tivitamínico desde el inicio, control prenatal de 10 

Abreviaturas:
SS: Segmento superior
SI: Segmento inferior
RS: Relación de segmentos
HU: Hospital Universitario
CPN: Control prenatal
MVI: Multivitamínico
PC: Perímetro cefálico

consultas en HU, donde se detectó en el segundo 
trimestre una displasia ósea. Nació por cesárea, otor-
gándose Apgar 8/9, Silverman-Anderson: cero; rea-
lizándose sólo pasos iniciales sin requerir maniobras 
de reanimación.

La exploración física reveló: peso al nacer de 2.770 
kg, ubicado en la percentil 5, talla de 45 cm por de-
bajo de la percentil 5 (SS: 24.1cm, SI 19cm, RS: 1.9 cm) 
y PC: 36.5 cm mayor al percentil 95. Facies peculiar, 
frente prominente, cabello con adecuada implanta-
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ción, aperturas oculares horizontales, pupilas isocó-
ricas normorrefl éxicas reactivas a la luz, refl ejo rojo 
presente, puente nasal deprimido narinas anteverti-
das, hipoplasia medio facial, encías engrosadas, con 
quistes dentarios y paladar íntegro (Figura 1). Tórax 
estrecho, se ausculta soplo holosistólico grado I/VI, 
acortamiento de segmentos rizomesométricos (Fi-

gura 2), arcos de movilidad conservados. Polidactilia 
postaxial, de dedo medio bilateral, distrofi a de uñas 
en pie izquierdo y polidactilia (Figura 3). Genitales: 
testículos descendidos engrosamiento del Rafe me-
dio, prepucio fi mótico por debajo del cual se palpa 
estructura cilíndrica (micropene 0.75 cm) (Figura 4).

Se realizó un estudio radiológico completo del sis-
tema óseo, el cual reveló cráneo y columna normal, 
tórax sin cardiomegalia ICT 0.56, huesos tubulares 
anchos y cortos con mayor acortamiento del radio, 
tibia y peroné en relación con el húmero y el fémur, 
respectivamente; ensanchamiento del extremo distal 
del radio y proximal con adelgazamiento de los ex-
tremos proximal de radio (Figura 5). En manos, pre-
sencia de uno y dos carpos, metacarpo y falanges 
cortos y anchos, quinto metacarpiano de la mano de-
recha se observa doble y presencia de un sexto dedo 
adicional bilateral (Figura 6); pies con tres huesos 
del tarso, metatarsianos y primera falange pequeñas 
y anchas. Se realiza ECG con reporte de CIA amplia 
0.6 mm y PCA sin requerir manejo.

DISCUSIÓN

En 1940, Richard WB Ellis y S Van Creveld publica-
ron tres casos; dos propios y uno cedido por S Lavine 
de New York, portadores de una bizarra afección de 
anormalidades, unas de estirpe mesodérmica, otras 
de estirpe epitelial. Las anomalías ectodérmicas afec-
tan pelo, dientes y uñas; las que afectan el mesoder-
mo se centran en la polidactilia, condrodisplasia y car-
diopatía congénita; todo esto en niños de talla baja 
que difícilmente pasaban los 135 cm.1 Desde esa fecha, 

Figura 1. Facies peculiar.

Figura 2. Se observa el acortamiento de segmentos.

Figura 3. A. Polidactilia pos-
taxial tipo A bilateral en ma-
nos, B. Distrofi a de uñas en 
pie izquierdo y polidactilia.
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es hasta 1964 cuando McKusick et al describieron con-
centraciones aisladas de casos, de entre las que des-
taca la del grupo religioso endogámico amish, en el 
estado de Pennsylvania, en la ciudad de Lancaster en 
los EUA.2 En 1991, Ftyns et al describieron que los pa-
cientes presentaban polidactilia postaxial en un padre 
y en dos hijos sanos, hermanos del paciente con Ellis-
van Creveld.3,4 En 1995, Digilio et al describieron que 
los padres con cosanguinidad, tenían polidactilia pos-
taxial de la mano y pie izquierdo, asimismo presenta-
ban lesiones cardiacas del tipo CIV, así como CIA.4,5 
Polymeropoulos et al, en 1996, reportaron mutaciones 
en el gen EVC en nueve familias.6 Posteriormente se 
reportaron otros pacientes con mutaciones en EVC2, 
ambos genes están localizados en el brazo corto del 
cromosoma 4 (4p16).7 Las mutaciones reportadas ge-
neran una pérdida de la función en la proteína EVC, 
la cual se expresa durante la embriogénesis y actúa a 
nivel de la vía de Hedgehog, considerándose actual-
mente como una ciliopatía.8

En nuestro medio, se ha calculado una frecuencia 
de ECV de 0.5 por 100,000 recién nacidos vivos.4,8 
Es una entidad de transmisión hereditaria autosó-

mica recesiva, un gran número de pacientes se han 
encontrado en poblaciones endogámicas (aproxima-
damente 30%).

Las características cardinales incluyen polidactilia 
postaxial en manos y, menos frecuente, en pies, con-

Figura 4. Engrosamiento del Rafe 
medio con micropene (0.75 cm).

Figura 5. A. Se observa la polidactilia 
postaxial tipo A en ambas manos, así 
como una polisindactilia de la falan-
ge distal y media en el cuarto dedo iz-
quierdo. B. Acortamiento de los huesos 
tubulares y con ensanchamiento de las 
metáfi sis. C. Clínicamente se puede ob-
servar el acortamiento acromesomélico 
y la estrechez torácica presente en este 
síndrome.

Figura 6. Manos, presencia de uno y dos carpos, metacarpo 
y falanges cortos y anchos; en el quinto metacarpiano de 
la mano derecha se observa doble y presencia de un sexto 
dedo adicional bilateral funcional.
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drodisplasia de los huesos largos con acortamiento 
acromesomélico de los miembros y displasia ecto-
dérmica que afecta principalmente uñas y dientes. 
Además, se han descrito otras características acom-
pañantes con una frecuencia variable, las cuales in-
cluyen anomalías cardiacas congénitas (50-60%), 
desarrollo psicomotor en límites normales y la facies 
sin características particulares.8,9

Las alteraciones radiológicas que presentan estos 
pacientes en huesos de las extremidades también son 
características, se refi ere el acortamiento y engrosa-
miento de huesos de la pierna, el antebrazo, manos y 
pies, hipoplasia y/o ausencia de falanges distales. Los 
huesos tubulares también presentan cambios carac-
terísticos en regiones epimetafi sarias;10 varios de es-
tos cambios óseos pueden ser detectados prenatal-
mente por medio de ultrasonido obstétrico con fi nes 
de hacer un diagnóstico prenatal y brindar adecuado 
asesoramiento genético a los padres. El trastorno se 
presenta de forma autosómica recesiva, por lo cual 
se consideran a los padres portadores obligados y 
tienen un riesgo de recurrencia de hijos, afectando al 
25% en cada embarazo.

El pronóstico viene determinado por las alteracio-
nes torácicas, principalmente por la cardiopatía con-
génita predominando la aurícula única.10 Cerca del 
50% de los pacientes mueren en los primeros meses 
de vida8 como consecuencia de los problemas car-
diorrespiratorios,11 aunque las malformaciones car-
diacas pueden ser variables. Los casos que llegan a 
la edad adulta no suelen presentar malformaciones 
cardiacas importantes. La mayoría de los supervi-
vientes tienen inteligencia normal. La estatura fi nal 
suele oscilar entre 107 y 150 cm.12,13 Con frecuencia 
hay limitación de la función de las manos y proble-
mas dentales.
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