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RESUMEN

La displasia condroectodérmica o síndrome de Ellis-van Creveld es 
causada por una mutación en dos genes: EVC y EVC2. Debido a que 
se encuentran pocos estudios en la literatura sobre el tratamiento 
específico del genu valgo en esta patología, presentamos dos casos 
clínicos con genu valgo severo, los cuales requirieron múltiples pro-
cedimientos quirúrgicos como crecimiento guiado y osteotomías de 
alineación para lograr la corrección de las deformidades. Se logró la 
corrección en ambos pacientes. Se tomó en cuenta la planificación 
preoperatoria, la cual es elemental para obtener resultados exitosos, 
además del seguimiento clínico y radiográfico del paciente para 
determinar posibles intervenciones quirúrgicas.

Palabras clave: Síndrome de Ellis-van Creveld, genu valgo, inter-
venciones quirúrgicas, deformidades complejas, displasia condro-
ectodérmica.

Nivel de evidencia: V

ABSTRACT

The chondroectodermal dysplasia or Ellis-van Creveld syndrome. 
Caused by a mutation in two genes EVC and EVC2. There are few 
studies in the literature for the specific treatment of genu valgus. We 
present two clinical cases with severe genu valgum. Requiring multiple 
surgical procedures as guided growth and alignment osteotomies to 
achieve correction of the deformities. Correction was achieved in 
both patients. Preoperative planning is essential to obtain successful 
results, in addition to clinical and radiographic follow up to determine 
possible surgical procedures.

Keywords: Ellis-van Creveld syndrome, genu valgum, surgical 
procedures, complex deformities, chondroectodermal dysplasia.

Evidence level: V

100,000 nacidos vivos.5 Sin embargo, su incidencia exacta es 
incierta, encontrando la mayor cantidad de casos reportados 
en comunidades Amish en Pensilvania, Estados Unidos.5,6

Es importante mencionar que dicha enfermedad puede 
ser diagnosticada incluso de manera prenatal por medio 
de ultrasonido o hasta el nacimiento por las característi-
cas clínicas del paciente.1,4 Estas características abarcan 
diversos órganos y sistemas, como patologías cardiacas y 
pulmonares.3,4

INTRODUCCIÓN

La displasia condroectodérmica o síndrome de Ellis-van 
Creveld es una enfermedad muy rara y autosómica rece-
siva.1-4 Esta patología es causada por una mutación en dos 
genes: EVC y EVC2, localizados en el cromosoma 4p16.1,3,4

Tuna y colaboradores reportan una incidencia de 
1/60,000 nacidos vivos en Estados Unidos y 1/150,000 na-
cidos vivos en Europa.3 Otros estudios estiman 0.9 casos por 
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En el sistema musculoesquelético encontramos huesos 
tubulares con adelgazamiento cortical,1-7 luxación patelar, 
torsión y depresión de superficie articular proximal de la 
tibia. Además de contracturas de la banda iliotibial, del 
vasto lateral, del retináculo lateral y cápsula articular en la 
rodilla.6 Otras alteraciones comunes óseas se encuentran 
en los cuerpos vertebrales.3,4 No podemos dejar de mencio-
nar características como la polidactilia postaxial, displasia 
ectodérmica como uñas y dientes hipoplásicos.8

Debemos tomar en cuenta que el manejo de estos 
pacientes es multidisciplinario, la parte ortopédica invo-
lucra patologías en miembros superiores como polidactilia 
y sindactilia, y en miembros inferiores como genu valgo 
y deformidades en pies.1,4,7,8 En la literatura encontramos 
pocas publicaciones sobre el tratamiento específico del 
genu valgo,2 motivo por el cual realizamos la presentación 
de dos casos clínicos y la evolución de los mismos.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Caso 1

Masculino que a la edad de 14.10 años acude a nuestra 
unidad hospitalaria; sin recibir tratamiento previo. Paciente 
con una talla de 1.39 metros y un peso de 47.9 kg. A la 
exploración física encontramos a un paciente con marcha 
claudicante. Miembros torácicos con polisindactilia compleja 
de ambas manos. En miembros pélvicos encontramos genu 
valgo, rotación externa de ambas tibias con lateralización pa-
telar bilateral. Además de una limitación de flexión de ambas 

rodillas a 100o. Fuerza muscular conservada siendo 5/5 en 
escala de Daniels. Dolor severo en ambas rodillas clasificado 
en una escala visual análoga de 9/10 a la exploración. No se 
encontró evidencia clínica de patologías en otros aparatos y 
sistemas que incrementaran el riesgo quirúrgico.

Se realizó la toma de radiografías panorámicas y 
segmentarias para una mejor planeación quirúrgica. Se 
encontró una depresión articular a nivel de plataforma tibial 
lateral bilateral, con valgo de rodillas de 44o derecha y 48o 
izquierda. Una MAD (desviación del eje mecánico) de 130 
mm derecho y 122 mm izquierdo (Figura 1).

Para la planeación de la cirugía se tomó en cuenta que 
ambas extremidades contaban con una deformidad ósea 
compleja. Sin embargo, se observó mayor deformidad en 
miembro pélvico derecho, además de que el paciente 
contaba con mayor sintomatología en dicha extremidad. 
Se inició la primera intervención en tibia derecha a la edad 
de 15.4 años con una planeación preoperatoria, en la cual 
se realizó la medición del CORA (Center of Rotation of An-
gulation) con posterior osteotomía por debajo del mismo, 
considerando que éste se encontraba a nivel articular, se 
colocaron las bisagras en la cara convexa de la deformidad 
y con dos niveles proximales y dos distales para mantener 
la estabilidad del dispositivo. Se optó por una corrección 
progresiva con fijador circular Ilizarov para lograr una 
corrección gradual de la deformidad en valgo. Se realizó 
una cuña de apertura lateral que medializa y alinea el seg-
mento distal, mejorando el trayecto del aparato extensor y 
la función de la articulación femoropatelar al lograr hacer 
paralelas las superficies articulares de la tibia (Figura 2).

Después de 10 meses se realizó la segunda intervención 
quirúrgica, realizándose una osteotomía de alineación con 
fijador externo articulado en fémur derecho. En este sentido 

Figura 1: 

Caso 1. Radiografía 
preoperatoria.

Figura 2: 

Radiografía 
anteroposterior 
de tibia derecha. 
Postoperatorio 
inmediato.
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el objetivo fue mejorar la alineación de la superficie articular 
distal del fémur; la bisagra lateral, a nivel diafisario, generó 
una traslación, pero mejoría del eje mecánico. Continuando 
a la edad de 16.9 años, es decir, seis meses de la cirugía 
en fémur derecho, se realizó una corrección progresiva 
con Ilizarov en tibia izquierda, bajo el mismo principio de 
colocación de bisagras que en la tibia derecha (Figura 3).

La última intervención se realizó a la edad de 17.10 
años, siendo osteotomía de alineación con fijador externo 
articulado en fémur izquierdo, donde se optó por realizar 
una osteotomía más distal con una cuña de apertura la-
teral evitando la traslación y mejorando igualmente el eje 
mecánico.

En su última valoración hospitalaria a la edad de 18.11 
años, cuenta con una evolución clínica adecuada. Con 
últimas mediciones radiográficas: MAD de 30 mm derecho 
y 25 mm izquierdo (Figura 4).

Caso 2

Femenino que a la edad de 10.2 años acude a nuestra 
unidad hospitalaria con único antecedente quirúrgico a 
los 16 meses de edad, siendo resección de falanges por 
polidactilia en ambas manos. Paciente con una talla de 
1.31 metros y un peso corporal de 43.100 kg. A la ex-
ploración física encontramos a una paciente con marcha 
claudicante. Miembros torácicos con disminución de 
primer espacio interdigital en ambas manos. En miembros 
pélvicos encontramos genu valgo, rotación externa de 
ambas tibias con lateralización patelar bilateral. Arcos de 
movilidad completos para caderas, rodillas y tobillos. Pie 
derecho con sindactilia de 3o y 4o rayo. Fuerza muscular 
conservada siendo 5/5 en escala de Daniels. Dolor severo 
en ambas rodillas clasificado en una escala visual análoga 
de 9/10 a la exploración.

Se realizó la toma de radiografías panorámicas y 
segmentarias para una mejor planeación quirúrgica. Se 

Figura 3: 

Radiografía anteroposterior y 
lateral de tibia izquierda a los 

cuatro meses de postoperatorio.

Figura 4: 

Eje mecánico en su 
última valoración.
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encontró depresión articular a nivel de plataforma tibial 
lateral bilateral, con deformidad en valgo de rodillas de 
48o y MAD de 104 mm derecho y 198 mm izquierdo, 
aLDFA (ángulo anatómico distal femoral lateral) 72o/70o, 
aMPFA (ángulo anatómico proximal femoral medial) de 
110o/110o.

En esta paciente se decidió iniciar con crecimiento 
guiado por la edad. Intentando lograr la mayor corrección 
posible, tomando en cuenta lo poco predecible del creci-
miento óseo en estos pacientes. Iniciamos con su primera 
cirugía a la edad de 10.4 años, siendo una hemiepifisiode-
sis tibial proximal medial bilateral y femoral distal medial 
bilateral con placas en 8 (Figura 5).

Posterior a tres años, a la edad de 13.3 años, se realizó 
retiro de las placas en 8 de ambos fémures y de manera 
simultánea se realizó osteotomía de alineación de fémur 
bilateral con fijadores externos articulados.

Un año después se efectuó la tercera intervención, 
siendo el retiro de placas en 8, además de osteotomía 
de alineación y desrotadora de ambas tibias con fijador 
externo articulado.

A la edad de 15 años se realizó la última intervención 
por continuar con deformidad valga en tibia derecha. Por 
lo que se realizó nuevamente una osteotomía en la tibia 
derecha y la colocación de fijador externo articulado 
(Figura 6).

En la actualidad, con edad de 16 años, cuenta con 
mejoría a la marcha siendo claudicante, no dolorosa. 
Alineación de miembros pélvicos. Flexión de rodillas a 
100 grados de manera bilateral. Con últimas mediciones 

radiográficas: MAD de 25 mm derecho y 25 mm izquierdo 
(Figura 7).

Ambos pacientes cuentan con una mejoría en la evo-
lución clínica de acuerdo con las escalas preoperatorias. 
Los dos pacientes cuentan con una fuerza muscular 5/5 
en la escala de Daniels en miembros pélvicos, además de 
clasificar el dolor con la escala visual análoga en 4/10 para 
el primer caso y 3/10 para el segundo caso clínico.

Podemos observar que el tratamiento de esta patolo-
gía es progresivo. Necesitando múltiples procedimientos 
quirúrgicos para lograr la corrección de las deformidades. 
Igualmente, de manera radiográfica, se considera un 
adecuado resultado, teniendo una comparación pre- y 
postoperatoria con mediciones de ángulos articulares y 
ejes mecánicos.

Podemos resumir que los resultados de la deformidad 
en genu valgo con uso de fijadores externos y osteotomías 
de alineación son adecuados para la corrección. Agregamos 
que el resultado quirúrgico que se obtuvo con el uso de 
placas en 8 no logró mejoría de la deformidad. Se debe 
tomar en cuenta que este tipo de patología cuenta con 
una ventana de madurez esquelética diferente, pudiendo 
tener un resultado relativo.

DISCUSIÓN

No existe un consenso establecido de cuál es el mejor 
tratamiento para esta patología.1 Morsy y su equipo men-
cionan buenos resultados para el tratamiento del genu 
valgo por medio de corrección progresiva con Ilizarov 

Figura 5: 

Caso 2. Hemiepifisiodesis 
tibial proximal medial bilateral 
y femoral distal medial 
bilateral con placas en 8.

Figura 6: 

Eje mecánico, dos 
meses después de 
última osteotomía 
en tibia derecha.
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en un solo episodio quirúrgico para tibia y fémur. Con 
un promedio de uso de fijador de 100 días para ambos 
fémures y 190 días para las tibias. Obteniendo un eje 
mecánico casi normal, marcha normal no dolorosa.7 En 
nuestros pacientes se logró una adecuada evolución utili-
zando fijadores externos articulados y fijadores circulares. 
Sin embargo, en ninguno de los dos casos se optó por 
la corrección del miembro pélvico en un solo tiempo. 
Se prefirió la vigilancia de evolución en cada uno de los 
procedimientos de manera paulatina. Teniendo resultados 
similares con adecuada marcha no dolorosa en ambos 
pacientes y alineación del eje mecánico.

Igualmente, el estudio radiográfico es de gran im-
portancia para la planeación de las cirugías. Kamada y 
colaboradores optaron por estudios de gabinete como 
tomografía de reconstrucción tridimensional para visua-
lizar las deformidades articulares tibiales.2 En nuestros 
pacientes no se realizó la tomografía computarizada. Sin 
embargo, se realizó la toma del eje mecánico radiográfico 
y proyecciones laterales. No descartamos la importancia 
de estudios tomográficos para poder realizar planeaciones 
tridimensionales con deformidades tan severas como las 
de esta patología.

En esta patología, donde el cuadro clínico nos muestra 
un síndrome de talla baja, el resultado del uso de hemiepi-
fiosidesis es limitado. La ventana de crecimiento óseo es 

Figura 7: 

Eje mecánico en su 
última valoración.

diferente, por lo que pueden tener un efecto poco favo-
rable. Y esperar tal vez, hasta la madurez esquelética, para 
las correcciones quirúrgicas con osteotomías.

CONCLUSIONES

Al ser una patología rara, no se cuenta con un protocolo 
de intervención quirúrgica en específico. Mostramos 
nuestra experiencia en el tratamiento de genu valgo 
severo en pacientes con Ellis-van Creveld, ya que pue-
de ser realizado con fijadores externos (circulares o 
articulados), siendo así una opción quirúrgica más. Es 
importante tomar en cuenta que el cierre fisario temporal 
en edades tempranas, como lo observamos en uno de 
nuestros casos, puede tener un efecto poco favorable, 
debido a la ventana de crecimiento óseo distinta en 
estas patologías.

La planificación preoperatoria es elemental para ob-
tener resultados exitosos, además del seguimiento clínico 
y radiográfico del paciente para determinar posibles inter-
venciones quirúrgicas.
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