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Manejo quirurgico de la deformidad vertebral en un paciente
con sindrome de Escobar: revision de la literatura
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RESUMEN. Antecedentes: El sindrome de Esco-
bar o de pterigium miiltiple en su variante no letal
es una entidad con tipo de herencia autosémica re-
cesiva ligada al cromosoma X; se caracteriza por
presentar miltiples pterigiones —de ahi su nom-
bre—, principalmente localizados en cuello (95%)
y axilas (55%), asi como otras malformaciones de
tipo ortopédico como astragalo vertical, luxacion
congénita de cadera y escoliosis congénita. Objeti-
vo: Dar a conocer una técnica quirurgica opcional
para el manejo de deformidades vertebrales seve-
ras en pacientes con este sindrome. Caso clinico:
Femenina de 12 afios de edad con diagnéstico de
sindrome de Escobar con escoliosis severa que
condiciona malformaciones de la caja toracica con
compromiso pulmonar, produciendo restriccion de
la mecanica ventilatoria e incrementando el ries-
go de infeccion severa de vias aéreas inferiores. Se
realiza instrumentacion posterior con manos libres
y sistema PASS LP mas osteotomias de Smith-Pe-
tersen. Conclusiones: Mejora del angulo de Cobb
de 62° a 23°, asi como del balance sagital de 125
mm a 73 mm.

Palabras clave: Sindrome de pterigium multi-
ple, sindrome de Escobar, variante no letal, esco-
liosis congénita, tratamiento quirirgico.

ABSTRACT. Background: The non-lethal variant
of the Escobar or multiple pterygium syndrome
is an entity of autosomal recessive inheritance
linked to the X chromosome; it is characterized by
multiple pterygia (hence its name) located mainly in
the neck (95%) and armpits (55%), as well as other
orthopedic malformations such as a vertical talus,
congenital hip dislocation, and congenital scoliosis.
Objective: To present an optional surgical technique
for the management of severe spinal deformities.
Case report: Twelve-year-old female diagnosed
with Escobar syndrome with severe scoliosis which
conditions malformations of the chest with lung
involvement, producing mechanical ventilatory
restriction and increasing the risk of severe lower
respiratory tract infection. We performed a hands-
free posterior instrumentation with PASS LP system
and Smith-Petersen osteotomies. Conclusions:
The Cobb angle improved from 62° to 23° and the
sagittal balance from 125 mm to 73 mm.
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Antecedentes

Los sindromes de pterigium multiple son un espectro de
desordenes fenotipicamente heterogéneos reconocibles por
la presencia de contractura articular (artrogriposis), pteri-
giones, fascies tipicas y una variedad de otras anomalias ge-
néticas. Se presentan dos variantes: letal y no letal.'**

La variante letal esta ligada al tipo de herencia autos6-
mica dominante y la variante no letal, como el sindrome de
Escobar, tiene herencia autoséomica recesiva ligada al cro-
mosoma X.'?

Este fue descrito por primera vez en 1902 sobre la base
de las malformaciones observadas por Bussiere y Frawley;
sin embargo, fue hasta 1978 que Victor Escobar y sus cola-
boradores describieron ampliamente las caracteristicas cli-
nicas de este sindrome.'

El defecto que se encuentra alterado en este sindrome es
una mutacion en la subunidad embrionaria del gen receptor
de acetilcolina (CHRNG), el cual es el encargado de pro-
veer las instrucciones para fabricar la subunidad gamma de
la proteina del receptor de acetilcolina.* Dicha proteina se
encuentra en la membrana de las células del sistema muscu-
loesquelético y es critica para la sefalizacion entre las célu-
las nerviosas y musculares.

La proteina del receptor de acetilcolina consta de cinco
subunidades, cada una de las cuales se forma en un gen di-
ferente; en este caso, esta subunidad gamma se encuentra
en el brazo largo del cromosoma 2 en la posicion 37.1.3° La
subunidad gamma se encuentra unicamente en la proteina
fetal del receptor de acetilcolina. Alrededor de la semana 33
de embarazo, esta es reemplazada por la subunidad épsilon,
que es producida por el gen CHRNG, el cual forma el recep-
tor de acetilcolina del adulto.® Se han encontrado multiples
mutaciones de este gen, el cual es el causante de las varian-
tes del sindrome de pterigium multiple ya mencionadas.

Se puede realizar un diagndstico prenatal a través de un
ultrasonido, el cual puede mostrar aquinesia fetal, restric-
cién del crecimiento intrauterino, hydrops fetalis, microgna-
tia,”® asi como alteraciones en las extremidades toracicas y
pélvicas, tales como manos empuiadas, displasia del desa-
rrollo de la cadera, astragalo vertical, limitacion del movi-
miento de flexion y extension.’

Clinicamente, se caracteriza por presentar retraso del
crecimiento, desarrollo psicomotor y cognitivo normal,
multiples pterigiones localizados en cuello (95% de los
casos), axilas (55%), fosa antecubital (35%), hueco popli-
teo y pliegues intercrurales (35%), contracturas en flexion
de multiples articulaciones, anormalidades faciales como
implantacion baja de las orejas, hemangioma frontal y pto-
sis bilateral. También pueden presentar astragalo vertical,
pie equinovaro, luxacion de la cadera, deformidad en las
extremidades toracicas como camptodactilia, desviacidon
cubital y flexion de la articulacion interfalangica proximal
y metacarpofalangica.'®

Otra de las manifestaciones de este sindrome es la esco-
liosis congénita, la cual progresa rapidamente. Es impres-
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cindible realizar un diagndstico y tratamiento quirurgico
tempranos por la deformidad tan grande, el compromiso
pulmonar y la rapida progresion de la curva, asi que se ne-
cesitan procedimientos complejos de salvamento.!" Decidi-
mos publicar este caso clinico para mostrar el tratamiento
quirtrgico de la deformidad vertebral asociada.

Caso clinico

Paciente femenino de 12 afos de edad con diagnostico
clinico de sindrome de Escobar, la cual fue tratada por el
Servicio de Neumologia del Hospital de Pediatria Siglo
XXI (IMSS) por hipertension pulmonar leve y exclusion del
segmento basal medial derecho secundarias a deformidad
de la caja toracica por lordosis.

Fue referida a la UMAE Lomas Verdes (IMSS) al Ser-
vicio de Escoliosis, donde se inicié un protocolo de estudio
para determinar el tipo de deformidad y su complejidad, asi
como planificar el evento quirurgico.

Se solicitaron radiografias simples anteroposterior y late-
ral de la columna dorso-lumbar, panoramica de la columna,
tomografia axial computada, asi como resonancia magnéti-
ca nuclear para descartar deformidades asociadas, como de
Chiari.

A la exploracion fisica, observamos una nifia con talla y
peso bajos para la edad, cara con implantacion baja de los
pabellones auriculares, edema bipalpebral, cuello corto ala-
do con ligera rotacion hacia la izquierda, torax restrictivo,
espalda con deformidad hacia la derecha, aumento del surco
interescapular por lordosis dorsal, curvatura dorsal hacia la
derecha y deformidad de los arcos costales posteriores hacia
la derecha; test de Adams positivo con una curva estructura-
da, desbalance de hombros, pterigiones en huecos axilares,
abduccion de hombro 70°, codos en flexion de 50°, prono-
supinacioén completa, arcos de movilidad para mufiecas y
dedos sin alteraciones, pelvis desbalanceada inclinada hacia
anterior con elevacion de la hemipelvis izquierda, caderas
en flexion de 30°, rodillas en flexion de 20°, con acorta-
miento de dos centimetros del miembro pélvico izquierdo,
arcos de movilidad completos para tobillos y ambos pies,
sin datos de compromiso neurovascular distal.

Presencia de multiples pterigiones en el cuello, axilas,
codos y rodillas (Figura 1y Tabla 1).

En los estudios de gabinete solicitados realizamos las si-
guientes mediciones radiograficas: Figura 2 y Tabla 1.

Con las mediciones anteriores mas los exdmenes com-
plementarios por parte del Servicio de Neumologia (con re-
porte de hipertension arterial pulmonar leve, exclusion del
segmento basal medial derecho, gammagrama pulmonar
con hipoperfusion derecha; endoscopicamente, lateraliza-
cion muy importante de la luz ojival de la trdquea y bron-
quios principales con exudado pulmonar), se decide realizar
un procedimiento quirtrgico con el fin de mejorar el balan-
ce sagital, aumentar el didmetro anteroposterior del térax,
mejorar la mecanica ventilatoria y disminuir los procesos
infecciosos.
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Se plane6 una artrodesis posterior por medio de una inci-
sion desde T1 hasta S1 disecando a lo largo de los procesos
interespinosos y subperiosticamente para exponer T1 a L5
con técnica de manos libres y el sistema PASS LP; coloca-
mos dos barras de titanio x 500, tornillos poliaxiales de L5 a
C6, poniendo dos tornillos en C7, T11, T12, L1, L2, L4 y L5
y un tornillo en C6, T1, T10 y L3; removimos el ligamento
interespinoso y realizamos osteotomias de Smith-Petersen
en T5-T7; situamos el injerto y dando distraccién y com-

Figura 1. Imagen clinica prequirtrgica.

presion, se mejord el balance sagital, valorando la artrodesis
hasta huesos iliacos; sin embargo, no se encontr6 tanto des-
balance pélvico, por lo que no se realizd artrodesis hasta
ese nivel; durante el procedimiento quirtrgico, se realizd
neuromonitoreo con potenciales evocados motores y soma-
tosensoriales, sin mostrar cambios.

Resultados

Se egreso a los siete dias de estancia intrahospitalaria:
fue valorada por la consulta externa a las tres semanas del
postquirtrgico tomando controles radiograficos y clinicos,
los cuales mostraron mejoria en 70%.

Se tomaron radiografias de control y fotografias clinicas
de la paciente, que mostraron cambios radiolégicos y clini-
cos (Figuras 3y 4, Tabla 2).

La nina actualmente se encuentra en observacion; con-
tinuamos su monitoreo cada tres meses, sin cambios radio-
graficos del resultado postquirrgico; esta asintomatica, con
disminucion de los reingresos al area de urgencias por crisis
asmaticas; contintia con actividades de la vida cotidiana y
se reintegré a sus actividades escolares sin complicaciones.

Discusion

La hemivértebra congénita es la mas comun de las de-
formidades vertebrales que condicionan una escoliosis de
inicio temprano y cuyo pronostico es dificil de predecir.

Una hemivértebra incarcelada y un buen balance sagital
tienen un buen prondstico en el crecimiento del individuo,
mientras que una hemivértebra no incarcelada con un cre-

Tabla 1. Medidas radiograficas prequirirgicas.

Angulo de Incidencia Inclinacién Balance Inclinacién Angulo Angulo
Cobb pélvica pélvica sagital Cifosis Lordosis sacra lumbosacro lordético
62° 69° -10° 125 mm -38° -39° 102° 78° 41°
SVA
125.04 mm
Angle 1
41°
Sacral slopc;ll
102° /" Angle 2
78° Figura 2.
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Mediciones radiograficas prequi-
rargicas.
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cimiento vertebral normal va a condicionar una deformidad
severa que ameritara manejo quirtirgico para su correccion.'?

La primera reseccion de hemivértebra fue reportada por
Royle en 1928. Posteriormente, continuaron los reportes de
reseccion con abordajes anteriores, posteriores o combina-
dos con buenos resultados, ya fuera en un mismo tiempo
quirargico o en dos. Shono describié una exitosa reseccion
de hemivértebra en 2001 de una reseccion con abordaje pos-
terior unico. '

SVA 1
73.38 mm

Angle 1
28°

Sncra_f‘.. :

slope”  Angle 2
1382 44°

Cuando la reseccion y/o artrodesis in situ no funciona,
sobre todo en personas con curvas mayores de 50°, el trata-
miento quirtrgico con artrodesis esta indicado."® En cuanto
al tratamiento quirurgico a través de instrumentacion, los pri-
meros en describir uno fueron John Hall y sus colaboradores,
los cuales utilizaron una instrumentacion de Harrington, que
consiste en el uso de barras con fuerza de un solo eje, ya sea
compresion o distraccion; requerian los ligamentos longitu-
dinales integros. Se pensaba que este sistema era seguro para
los nifios; sin embargo, se describieron dificultades y lesiones
que causaba en ninos pequenos. Tras el uso de instrumenta-
cion de Harrington, se observo un rango muy amplio de seu-
doartrosis, asi como pérdida de la correccion de la curva.

Como parte del abordaje, otro procedimiento que se ha
descrito es la traccion con halo por gravedad. Esta se lleva a
cabo a través de un halo con 10 puntas de tornillo que se co-
locan en el craneo del sujeto; se inicia con 10 a 20% del peso
corporal, incrementando un kilo por dia, sin exceder 50% del
peso corporal. Se utilizo el peso por 12 horas al dia, dismi-
nuyendo 10% por la noche. La traccion se mantuvo durante
64 dias; posteriormente, se realizo tratamiento quirurgico con
osteotomias e instrumentacion. En algunas ocasiones, se utili-
zaron abordajes anteriores y en otras, posteriores. La mejoria
mas importante mostré una correccion de 28°.'

Se reportd un caso en la literatura de una paciente de 18
aflos de edad con una cifosis dorsal de 170° y una lordo-
sis toracolumbar de 130°; se realizdo una RMN en la que
se observo un gran compromiso ventilatorio en el esternon
y columna. Realizaron dos tiempos quirurgicos: el primero
consistid en un abordaje anterior para realizar disectomias
de T4-T12 con aplicacion de injerto; en el segundo tiem-
po quirurgico, colocaron a la mujer en decubito prono para

Figura 4.

Mediciones radiograficas postqui-
rurgicas.

Tabla 2. Medidas radiograficas postquirtrgicas.

Angulo de Incidencia Inclinacién Balance Inclinacién Angulo Angulo
Cobb pélvica pélvica sagital Cifosis Lordosis sacra lumbosacro lordético
23° 17° -27° 73.38 mm -7° -25° 135° 44° 28°
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colocar tornillos transpediculares de L1 a L3 mas osteoto-
mias de TS5 a T12; situaron amarre sublaminar, tensionaron
la curva y corrigieron la escoliosis y cifosis, dando como
resultado cifosis de 98° y lordosis de 33°."

Para el estudio de las escoliosis congénitas, se debe reali-
zar un completo protocolo prequirdrgico tomando radiogra-
fias simples de columna anteroposterior y laterales, asi como
estudios complementarios con la realizacion de tomografia
axial computada y resonancia magnética nuclear para identi-
ficar otro tipo de malformaciones, sobre todo de tipo Chiari.

En México no se encuentra la literatura suficiente para
poder comparar casos o realizar una revision para establecer
el mejor manejo quirurgico para este sindrome.

En la revision de la literatura en México, s6lo encontra-
mos un caso reportado para el tratamiento especifico de la
escoliosis congénita, el cual presentd una barra lateral de-
recha a nivel de la 8.2 a la 12.? vértebras toracicas, con un
angulo de Cobb de 90°; fue tratada con instrumentacion
posterior con colocacidn de barra de titanio y ganchos la-
minares a nivel de las vértebras toracicas T1-T2 y L1 y L2
con técnica de colocacion de barra subcutanea. Se le colocod
corsé tipo Boston y se rehabilito. El reporte indic6 una me-
joria del angulo de 15°.

Existe mucha informacion acerca de las alteraciones mo-
leculares de esta patologia; sin embargo, no hay informa-
cion sobre las malformaciones de la columna vertebral ni su
tratamiento quirurgico, razon para presentar este caso.

Conclusiones

En este caso, la mejoria de la paciente se basa en las me-
diciones radiograficas, que demuestran una disminucion del
angulo de Cobb de 62° a 23° y un balance sagital de 125
mm a 73 mm. Esto mejor6 la funcion pulmonar y redujo las
crisis asmaticas; desde el momento de su egreso hospitala-
rio no ha ingresado por exacerbaciones.
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