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Anormalidades y sindromes
ortopédicos mas comunes en el
Hospital Regional General Ignacio
Zaragoza

RESUMEN

Antecedentes: las malformaciones congénitas del sistema muscu-
loesquelético comprenden una gran diversidad de deformidades. Las
malformaciones o defectos congénitos se deben a alteraciones en el
desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular del embrién.
La clasificacion precisa de todas ellas ha sido dificil.

Objetivos: conocer las anormalidades musculoesqueléticas mas co-
munes en los pacientes pediatricos atendidos en el Hospital Regional
General Ignacio Zaragoza del ISSSTE.

Material y método: estudio descriptivo, retrospectivo, observacional. Se
realizé una revisién sistemdtica de los expedientes de todos los pacientes
nacidos vivos, del Hospital Regional General Ignacio Zaragoza, en el
periodo comprendido de marzo del 2010 a febrero del 2014.

Resultados: nuestro universo de estudio consistié en 4 466 nacidos
vivos, de los cuales 2 239 fueron mujeres (50.13%) y 2 227 varones
(49.86%). Se observaron 292 malformaciones en 208 pacientes con
algtin tipo de anomalfa ortopédica o sindrome ortopédico congénito.
Se clasificaron en dos grupos: pacientes diagnosticados al nacimiento
y pacientes recabados en la consulta externa.

Conclusiones: las malformaciones ortopédicas requieren asesoramiento
genético a fin de realizar acciones encaminadas a confinar el diagnds-
tico y, en ocasiones, ofrecer algin tratamiento médico o quirdrgico
oportuno, asi como orientar a los padres para entender las caracteristicas
del trastorno y el riesgo de recurrencia en embarazos posteriores. Se
encontré que la displasia del desarrollo de la cadera fue el principal
diagndstico al nacimiento, seguida de las alteraciones de columna.

Palabras clave: malformacion, congénita, sindrome ortopédico, mus-
culoesquelética, genético.

Abnormalities and most common
orthopaedic sindromes at Hospital
Regional General Ignacio Zaragoza

ABSTRACT

Background: Congenital malformations of the musculoskeletal system
include a wide variety of deformities, malformations or birth defects
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are due to alterations in the morphological, structural, functional, or
molecular embryo development. Has been difficult to accurately clas-
sifying them all.

Objectives: Knowing the most common musculoskeletal abnormalities
in pediatric patients attending the General Ignacio Zaragoza ISSSTE
regional hospital.

Material and Method. It is a descriptive, retrospective, observational
study, which was conducted through a systematic review of the records
of all patients born alive, the general regional hospital Ignacio Zaragoza,
within the period March 2010 to February 2014.

Results. Our universe of study consisted of 4466 live births, of which
2239 were females 50.13% and 2227 males 49.84%. A total of 292
defects were obtained in 208 patients. with some type of orthopedic or-
thopedic congenital anomaly or syndrome, found in patients diagnosed
at birth and patients collected for the first time in the outpatient clinic.

Conclusions: Orthopedic malformations require genetic counseling to
carry out actions to confine the diagnosis and occasionally offer some
timely medical or surgical treatment, as well as guide parents to un-
derstand the characteristics of the disorder and the risk of recurrence in
subsequent pregnancies. documented that developmental dysplasia of
the hip was the main diagnosis at birth, followed by alterations column.

Key words: malformations, congenital, orthopedic syndrome, muscu-
loskeletal, genetic.
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INTRODUCCION

Se define como malformacién a la formacién
deficiente del tejido que resulta de un desarrollo
anormal y de origen intrinseco, mientras que una
deformacion es originada por fuerzas mecanicas
alteradas en un tejido normal; puede ser de
origen intrinseco y extrinseco." Mundialmente,
la prevalencia de malformaciones oscila entre
1.5 y 6%.% Las malformaciones o defectos con-
génitos se deben a alteraciones en el desarrollo
morfolégico, estructural, funcional o molecular
del embrién.!? La frecuencia de malformaciones
congénitas aumenta hasta 14.9 por cada 1 000
y la mortalidad hasta 15.1% comparada con
12.2% de la mortalidad perinatal general. Cuan-
do coexisten dos o mas malformaciones pueden
dar lugar a alguna de las siguientes situaciones:

a) un sindrome, se define como un conjunto de
anomalias patogenéticamente relacionadas; b)
una secuencia, es un patron de defectos multi-
ples derivados de malformaciones, deformidades
y desorganizaciones; c) una asociacion, se define
como dos o mas defectos no debidos al azar o
a un sindrome.’

Las malformaciones congénitas del sistema
musculoesquelético comprenden una gran
diversidad de deformidades. La clasificacion
precisa de todas ellas ha sido dificil y hasta fecha
reciente no se contaba con una nomenclatura
undnime aceptable. En 1961 Franz y O'rahilly
propusieron una clasificacién concisa y global
basada en aspectos embriolégicos vy teratologi-
cos que tenia como fin delinear la deficiencia
funcional del nifio con alguna anomalia en un
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miembro y ayudar en su adaptacién. Swanson
ha explicado en detalle tal clasificacion que
divide a las malformaciones congénitas de los
miembros en 7 categorias con base en la falla
embriolégica que ocasioné tal deficiencia:** 1)
falta de formacion (detencion del desarrollo); 2)
falta de diferenciacion (separacién de partes);
3) duplicacién; 4) crecimiento excesivo (gigan-
tismo); 5) crecimiento deficiente (hipoplasia); 6)
sindrome congénito de banda constrictiva y 7)
anormalidades genéticas generalizadas.”®

MATERIAL Y METODO

El siguiente es un estudio descriptivo, retros-
pectivo y observacional. Se realiz6 una revision
sistematica de los expedientes de todos los
pacientes nacidos vivos en el Hospital Regional
General Ignacio Zaragoza, en el periodo com-
prendido entre marzo del 2010 y febrero del
2014, asi como pacientes atendidos por primera
vez en la consulta externa en el mismo perio-
do. Se buscaron malformaciones o sindromes
ortopédicos. En todos los casos se conté con la
autorizacién del consentimiento informado y
firmado por alguno de los padres y con la auto-
rizacion previa del Comité de Investigacion. No
se contd con ningln tipo de apoyo econémico.

RESULTADOS

Nuestro universo de estudio consistié en 4 466
pacientes registrados al nacimiento, o vistos por
primera vez en la consulta externa en ortopedia
pediatrica, en el periodo ya mencionado. Se en-
contraron 292 malformaciones en 208 pacientes
(4.65% de todos los pacientes). De 3 030 pacien-
tes nacidos vivos 1 538 (51%) fueron varones y
1492 (49%) mujeres; se encontraron 116 mal-
formaciones en 82 pacientes con algin tipo de
anomalia o sindrome ortopédico diagnosticado
al nacimiento, representaron 2.70% de los casos
y se vio mas afectado el género femenino, con
44 casos (53.65%), que el masculino con 38

ISSSTE

(46.34%) del total de afectados al nacimiento.
El Servicio de Consulta Externa de ortopedia
pediatrica del hospital atendié 1 436 pacientes
de primera vez (en el periodo comprendido
entre marzo del 2010 y febrero del 2014) y
encontré 172 malformaciones ortopédicas en
126 pacientes de distintas edades, desde recién
nacidos hasta los 16 afos de edad, que repre-
sentaron 8.77% de los pacientes atendidos en la
consulta externa; 68 fueron mujeres (53.96%) y
58 varones (46.3%). La media de edad fue 4 anos
3 meses en un total de 113 mujeres (54.32%) y
95 varones (45.67%) con alguna malformacion.
En total se contabilizaron 2 239 pacientes fe-
meninos y 2 227 pacientes masculinos nacidos
en el hospital o atendidos por primera vez en la
consulta externa, enviados del mismo hospital
o de otros hospitales (Cuadro 1). Para una me-
jor comprension separamos los pacientes por
diagndstico y segin fueron diagnosticados: al
nacimiento o por primera vez en la consulta
externa.

DISCUSION

De acuerdo con estudios de Flores-Nava y sus
colaboradores las malformaciones (separadas
por aparatos y sistemas) mds frecuentes son las
musculoesqueléticas.* La displasia del desarro-
llo de cadera se detecté en 26.04% de los casos
y es el diagndstico mas frecuente en la explo-
racion del recién nacido; afecta a 1-12 de cada
1 000 nacidos vivos; en este estudio la displasia
del desarrollo de cadera tuvo prevalencia de 16
por cada 1 000 nacimientos con 20-30% de
antecedente familiar. Es mas frecuente en mu-
jeres 3:1. Esta afeccién incluye desde defectos
ligeros hasta importantes como luxaciones te-
ratolégicas.”'" Las prevalencia de las anomalias
vertebrales es 1.5- 2.5 por cada 1 000 nacimien-
tos; en nuestro estudio se encontré una
frecuencia de 4 por cada 1 000 nifos e incluye
varias afectaciones especificas donde la esco-
liosis idiopatica (con 7 casos) representd
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Cuadro 1. Frecuencia de malformaciones éseas congénitas aisladas diagnosticadas en consulta externa y al nacimiento

ordenadas de mayor a menor

Alteracién Diagnéstico al nacimiento  Diagnéstico en la consulta externa Total
Displasia de desarrollo de la cadera 50 (72.46%) 19 (27.53%) 69 (100%)
Anomalias de la columna vertebral 23 (67.64%) 11 (32.35%) 34 (100%)
Pie plano 0 28 (100%) 28 (100%)
Braquimetatarsia 0 20 (100%) 20 (100%)
Defectos angulares de rodilla 0 15 (100%) 15 (100%)
Pie equino varo congénito aducto 14 (100%) 0 14 (100%)
Talo valgo 0 12 (100%) 12 (100%)
Pie cavo 0 9 (100%) 9 (100%)
Polidactilia 0 8 (100%) 8 (100%)
Sindactilia 2 (25%) 6 (75%) 8 (100%)
Braquimetacarpia 0 7 (100%) 7 (100%)
Dedo en garra 0 7 (100%) 7 (100%)
Bandas amnidticas 2 (50%) 2 (50%) 4 (100%)
Luxacién congénita de rétula 0 1 (100%) 1 (100%)
Hipoplasia femoral focal 0 1 (100%) 1 (100%)
Total 91 (40.44%) 146 (59.55%) 237 (100%)

30.43% y fue la mayor anomalia de la columna
vertebral. Se detecté en 4 mujeres y en 3 varo-
nes seguida de la escoliosis congénita con 6
casos (26.08%), xifosis con 4 casos (17.39%),
espina bifida en 2 casos (8.69%) y anomalias
de la columna vertebral asociadas con otras
patologias: 6 casos (26.08%), 2 pacientes con
paralisis cerebral infantil (un varén y una mujer),
2 pacientes con raquitismo (1 varén y 1 mujer),
1 Marfan varén, 1 neurofibromatosis o enferme-
dad de Von Recklinghausen en mujer con
afectacién de columna.'?' El pie plano puede
afectar entre 3 y 6% de los nifios sin anteceden-
tes heredofamiliares, hay pocos estudios de
incidencia al respecto y explican la variabilidad
del pie plano por las edades; la incidencia en
ninos menores de 3 afios es de 300 por cada
1 000 ninos y en mayores de 12 afios la preva-
lencia es de 6 por cada 1 000 nifos. En nuestro
estudio la incidencia fue de 10 por cada 1 000
ninos sin predominio de género.' La braquime-
tatarsia es un acortamiento anormal de uno o
mas metatarsianos, su incidencia en Estados
Unidos varia de 0.1 a 0.2 por cada 1 000 naci-
mientos. El estudio de Guizar-Cuevas y sus

colaboradores registré una incidencia de 2 por
cada 1 000 nacimientos con predominio del
sexo femenino." Los defectos angulares de las
rodillas se caracterizan por afectar a nifios o
adolescentes. Las deformidades constitucionales
mas frecuentes son el genu varo y valgo en dos
etapas muy diferentes del desarrollo: nifios
menores de 7 anos y adolescentes; la frecuencia
de las deformidades angulares se estimaen 2 a
10 por cada 1 000 nifios de 2 a 15 afios.’* El pie
equino varo aducto tiene una frecuencia de 2 a
6 por cada 1 000 nacimientos y afecta mas a
hombres (2.5:1.4), es bilateral en 50% de los
casos y en las presentaciones unilaterales el lado
mas afectado es el derecho. La incidencia esti-
mada de pie equino varo aducto en la poblacién
mexicana es de 6.6/1,000 nacimientos, con
predominio entre la poblacién masculina de
1.7:1; en nuestro estudio encontramos una
prevalencia de 5 por cada 1 000 nacimientos."”
El talo valgo es una deformidad en la que
el pie permanece constantemente en flexién
dorsal de tal modo que, al apoyar el pie en el
suelo, éste entra en contacto Gnicamente con
el talén, el antepié permanece levantado. La
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persona con pie talo tiene limitada la extensién
del tobillo. Con una frecuencia de 2 a 8/1 000
nifos en nuestro estudio encontramos una fre-
cuencia de 4/1 000 nifos." Alrededor de 80%
del pie cavo en el nifio se debe a alteraciones
neuromusculares que en algunos casos son de
indole familiar; su incidencia se estima en
3-6/1 000 nacimientos pero podria incremen-
tarse hasta 10/1 000 nacimientos debido a que
se subdiagnostica hasta 50% de los recién na-
cidos; en nuestro estudio se encontré una
incidencia de 3/1 000 nifios.'®La polidactilia es
una anomalia congénita caracterizada por de-
dos supernumerarios o bifidos (Figura 1), tiene
distintas formas de presentacién e incidencia
de 2-6/1 000 personas; en nuestro estudio tuvo
una incidencia de 3/1 000 personas.' La sin-
dactilia, la alteracién congénita mas frecuente
de la mano, tiene una prevalencia de 1/2 500
nacidos vivos; en nuestro estudio se encontrd
una frecuencia 2/1 000 nifos. Frecuentemente
se asocia con otras alteraciones congénitas de
los miembros toracico y pélvico. Es mas fre-
cuente en el género masculino con una relacién
de 2:1. A pesar de que se desconoce la causa
exacta de la fisiopatogenia la apoptosis celular
juega un papel importante en la sindactilia.?’La
braquimetacarpia es una alteracién congénita
que presenta un retraso en el crecimiento del la

Figura 1. Polidactilia con formacién de falange distal
en pie izquierdo de un nifio de 7 afos de edad.
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matriz 6sea a nivel de la diéfisis de los huesos
del carpo; de etiologia desconocida se estima
una frecuencia de 1/1 000 nifios mientras que
en nuestro estudio la frecuencia fue 2/1 000
nifos.?’ Dedo en garra es aquel que presenta
una hiperextension de la articulacién metatar-
sofaldngica con flexién de la articulacién
interfaldngica proximal y posicion en flexién o
neutro de la interfaldngica distal. La etiologia
de estas deformidades de los dedos del pie
parece ser multifactorial, con afeccion predo-
minantemente al sexo femenino en una relacién
de 5:1; el segundo dedo es el mas implicado,
su incidencia varia de 1 a 2/1 000 nifios que
puede incrementarse hasta 70 por cada 1 000
en adultos. Nuestra incidencia fue de 2/1 000
nifios con un margen de 2 a 16 afios.? El sin-
drome de bandas amnidticas es un conjunto
completo de anomalias congénitas cuya inci-
dencia varia entre 1/1 200 y 1/15 000 recién
nacidos vivos. La causa mds comin de anoma-
Iias por disrupcién es la rotura prematura del
amnios. En nuestro estudio encontramos una
frecuencia de 1/2 000 nifos.? La luxacién con-
génita de la rétula es una afecciéon poco
frecuente y ha motivado escasas publicaciones
en la literatura. Aunque el concepto de displasia
fémoro-rotuliana tiene, al menos en la primera
década de la vida, una frecuencia de 1/2 000 a
1/6 000, en nuestro estudio se encontré de
1/4 000 nifos.?* La hipoplasia femoral focal
proximal es una alteracién esquelética que
afecta al fémur como hueso largo y su relacién
con el hueso coxal. Con una incidencia aproxi-
mada de 1/50 000 nacimientos se presenta de
forma bilateral en 85-95% de los casos. En
nuestro estudio se encontré una incidencia de
1/4 000 nifos.?® El sindrome de Down afecta a
uno de cada 700 neonatos y es mas comdn en
ninas (2:1). En nuestro estudio encontramos una
prevalencia de 1/350 nacimientos, relacionados
posiblemente con la edad materna promedio;
el sindrome de Down se caracteriza por retraso
sicomotriz, cardiaco y musculoesquelético.?**”
La osteogénesis imperfecta, con incidencia de
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1-3/1 000 nacidos vivos, afecta por igual a am-
bos sexos, razas y grupos étnico. En nuestro
estudio encontramos una incidencia de 2/1 000
nacimientos, 5 casos en varones y 1 caso en
mujer.?® La enfermedad de Ollier o encondro-
matosis multiple se presenté en 12.76% de los
casos sindromaticos (6 casos); es una condro-
displasia de osificacién encondral, de causa
desconocida con una prevalencia de 1-10/5 000
nacimientos y distribucién unilateral en muchos
casos. Desde el punto de vista clinico suele ser
una enfermedad asintomatica; sin embargo, en
ocasiones también provoca fracturas patologi-
cas.? La acondroplasia se presenté en 12.76%
de los casos, es un sindrome autosémico domi-
nante en el que se presenta una mutacion
especifica en el gen que codifica para el recep-
tor 3 del factor de crecimiento del fibrinégeno
(FGFR3) que se encuentra en el cromosoma 4.
Anualmente afecta a 1-6/6 000 nacimientos, en
80% de los pacientes resulta una mutacion
de novo.** El sindrome artrogrip6sico, caracte-
rizado por contractura de varias articulaciones
con grados diversos de fibrosis de los mdsculos
afectados, engrosamiento y acortamiento de los
tejidos capsulares y ligamentarios periarticula-
res, afecta a 1-4/3 000 nacidos vivos. En nuestro
estudio encontramos incidencia de 6/3 000
nacimientos, se puede ver de forma aislada o
en asociacion con otras anomalias congénitas,
con o sin afectacién del sistema nervioso cen-
tral. La patogénesis es desconocida, el grupo 1
afecta s6lo las extremidades (amioplasia), el
grupo 2 afecta extremidades y otras partes del
cuerpo y el grupo 3 afecta extremidades y al
sistema nervioso.*' La enfermedad de Blount se
caracteriza por un crecimiento anormal de la
region medial de la epifisis tibial proximal,
condicionando angulacién progresiva en varo
por debajo de la rodilla. Existen 3 tipos: forma
infantil, de inicio entre los 1 y 3 afios de edad,
bilateral y simétrica; juvenil, entre los 4 y los 10
afnos y la del adolescente en nifios de 11 afios
o mayores. Con una frecuencia de 1/3 000 a
1/6 000 recién nacidos vivos. Nosotros encon-
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tramos una frecuencia de 1/4 000 nifos.>? El
sindrome de Marfan es un trastorno genético
autosomico dominante que afecta las fibras
elasticas del tejido conectivo. Esta red de mi-
crofibrillas estd formada por fibrilina,
codificada por el gen FBN, en el cromosoma
15g21. La incidencia reportada varia entre
1/3 000 y 1/20 000 habitantes, en nuestro estu-
dio encontramos una incidencia de 1/2 000
nifios.** La acromegalia es una enfermedad
producida por la hipersecrecion crénica e ina-
propiada de hormona del crecimiento que se
inicia después del cierre de los cartilagos de
conjuncién, el aumento de secrecién acontece
mientras estos permanecen abiertos, se origina
el gigantismo. En general la acromegalia se
desarrolla muy lentamente donde existen cam-
bios morfolégicos tipicos de la funcién
osteoarticular. Con una incidencia de 1/8 000
a 1/100 000 nifos, en nuestro estudio se encon-
tré una frecuencia de 4 000 nifos.** El sindrome
de Turner es un trastorno cromosémico por
monosomia parcial o total del cromosoma X.
La prevalencia al nacimiento es de 1/2 000 a
1/5 000 recién nacidas vivas mujeres. Cerca de
1% de todas las concepciones presenta una
monosomia X. De ellas la mayoria termina en
abortos esponténeos, generalmente durante el
primer trimestre del embarazo; en nuestro estu-
dio se encontré una frecuencia 1/4 000 nifos.*
El sindrome Loeys Dietz esta relacionado con
mutaciones heterocigéticas halladas en los
genes TGFBRT o TGFBR2, causales de la codi-
ficacién del receptor para el factor de
crecimiento transformante beta. En el afio 2007
la Fundacién del Sindrome de Loeys-Dietz en
Estados Unidos manifesté que se habian diag-
nosticado 180 casos en ese pais. Sin embargo,
muchas revisiones genéticas de casos diagnos-
ticados fenotipicamente de sindrome de Marfan
o sindrome de Enlers Danlos estan demostrando
mutaciones correspondientes con este sindro-
me, por lo que su prevalencia esta aumentando;
en nuestro estudio se encontré una prevalencia
de 1/4 000 nifios.** (Cuadro 2).
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Cuadro 2. Comparacién de frecuencias de sindromes ortopédicos diagnosticados al nacimiento, ordenados de mayor a menor

Sindrome ortopédico Diagnéstico al nacimiento

10 (62.5%)
2 (33.33%)

Sindrome de Down
Osteogénesis imperfecta
Enfermedad de Ollier
Acondroplasia 3 (33.33%)
Artrogriposis 4 (66.66%)

Enfermedad de Blount

Sindrome de Marfan 2 (50%)
Acromegalia 2 (50%)
Sindrome de Turner 1 (100%)
Sindrome de Loeys Dietz 1 (100%)
Total 25 (45.45%)

CONCLUSIONES

Las malformaciones ortopédicas requieren ase-
soramiento genético a fin de realizar acciones
encaminadas a confinar el diagnéstico y, en
ocasiones, ofrecer algin tratamiento médico
o quirdrgico a tiempo, asi como orientar a los
padres para entender las caracteristicas del
trastorno vy el riesgo de recurrencia en emba-
razos posteriores. Se pudo documentar que la
displasia del desarrollo de la cadera es el prin-
cipal diagnéstico en mujeres, las extremidades
inferiores fueron afectadas en 69.73% de las
malformaciones aisladas. La literatura médica
actual no es muy precisa debido a varios factores,
como lo son pacientes que no son atendidos en
ambientes hospitalarios y no se contabilizan,
pacientes que son diagnosticados pero no son
censados o pacientes que son atendidos en ins-
tituciones pero no son diagnosticados al inicio
(si fuera el caso); por tanto queda una pauta para
investigaciones futuras y para llevar un conteo
mas real de pacientes que no son diagnésticos
al nacimiento, En el caso de los pacientes que
son capturados por primera vez en la consulta
externa se atienden por primera vez ya con se-
cuelas que modifican por completo la calidad
de vida de los pacientes. En este estudio las
malformaciones ortopédicas y los sindromes
ortopédicos congénitos no son tan infrecuentes

Diagnéstico en consulta externa Total

6 (37.5%) 16 (100%)
4 (66.66%) 6 (100%)
4 (100%) 4 (100%)
6 (66.66%) 9 (100%)
2 (33.33%) 6 (100%)
4 (100%) 4 (100%)
2 (50%) 4 (100%)
2 (50%) 4 (100%)

1 (100%)

1 (100%)

30 (54.54%) 55 (100%)

como muchas veces se piensa, a pesar de que
se han discutido los factores probables que mo-
difican la estadistica mexicana no hay estudios
metodolégicos que demuestren un conteo pre-
ciso de las malformaciones 6seas al nacimiento,
asi como una base de datos electrénica como en
otros paises que se toman como referencia para
llevar una estadistica mas confiable.
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