Revista Cubana de Reumatologia. 2020;22(2):e143

Estudio de casos

Deformidad de Madelung: presentacion de un caso

Madelung deformity: a case presentation
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RESUMEN

La deformidad de Madelung es una alteracion poco comin de la articulacion de las
mufiecas. Se vincula a mutaciones del gen SHOX y se caracteriza por alteraciones en el
radio, carpo y cubito, con predominio bilateral. Afecta principalmente a pacientes de sexo
femenino y aparece al inicio de la adolescencia. Se presenta una paciente de 15 afios de
edad, con antecedentes de problemas de salud. Al entrar en la adolescencia comenzé a
presentar deformidad en ambas mufiecas, mas marcada en el lado derecho acompafiado de
dolor. El diagnostico de deformidad de Madelung se concluyé mediante la clinica
asociado a la positividad de los estudios imagenoldgicos, basados en los criterios
radiograficos de Dannenberg y otros. Se decididé tratamiento quirdrgico, mediante
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osteotomia doble correctora para longitud y fijacion externa de la mano derecha, con la
resolucion completa de la deformidad y seguimiento en la Consulta Externa de Ortopedia.
Palabras clave: deformidad de Madelung; deformidad de la mufieca, radio y cubito;

mutaciones del gen SHOX.

ABSTRACT

Madelung's deformity is a rare alteration of the wrist joint. It is linked to mutations of the
SHOX gene. It is characterized by alterations in the radius, carpus and ulna,
predominantly bilateral. It mainly affects female patients; signs and symptoms are evident
at the beginning of adolescence. To present a case of a patient with a diagnosis of
Madelung deformity. The case of a 15-year-old female patient with a health history and
family history of interest of an equine clubfoot father is presented. When she entered
adolescence, she began to present deformity in both wrists, more marked in the right side
accompanied by pain. This is a patient with a Madelung deformity. The diagnosis was
concluded by the clinic associated with the positivity of the imaging studies.

Keywords: Madelung deformity; wrist deformity, radius and ulna; SHOX gene mutations.
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Introduccion

La deformidad de Madelung (DM) es una anomalia congénita de la articulacion de la
mufieca provocada por una alteracion del desarrollo en el extremo distal del radio. Esta
afeccion fue descrita por primera vez por Dupuytren en 1834 y posteriormente por
Malgaigne en 1855.% En 1878, Otto Madelung realizé una descripcion completa de esta
enfermedad osea, por lo que lleva su nombre.? Se debe distinguir de la enfermedad de
Madelung, y otras afecciones descritas por €l en la que se desarrollan multiples lipomas en
la parte alta de la espalda, los hombros y el cuello.®

La deformidad consiste en una curvatura progresiva idiopatica del radio distal, debido a
una alteracion congénita del crecimiento de la epifisis distal del radio que da lugar a una

subluxacion anterior.®®
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Esta entidad se caracteriza por el acortamiento del radio con una marcada incurvacion vy,
en menor medida, del cubito, acompafiado de una angulacion de las carillas articulares
radiocubitales y deformidades secundarias de los huesos del carpo.®

Afecta principalmente a pacientes de sexo femenino en la edad de la adolescencia (9-
14 afios) y es bilateral en el 50 al 66 % de los casos. Se transmite con patrén autosémico
dominante en un tercio de los casos, y se ha demostrado su asociacion con afecciones
donde existe mutacion o ausencia del gen short stature homeobox-containing (SHOX).()
Aunque tras la descripcion original de Madelung, la deformidad fue atribuida
principalmente a la discondrosteosis de Léri-Weill, hoy se acepta que estd presente en
diversas enfermedades. Puede estar asociada a trastornos genéeticos y displasicas como el
sindrome de Léri-Weill, sindrome de Turner, sindrome ufia-rétula, exostosis hereditaria
multiple, enfermedad de Ollier, acondroplasia, mucopolisacaridosis de Hurler; a causas
secundarias como trauma, infeccion, insuficiencia vascular, trastornos musculares; o
también ser idiopética.

Si se observa osteopenia y metacarpianos cortos, debemos pensar en el sindrome de
Turner. Pero si la DM es unilateral, las causas comunes son el trauma y las infecciones.®
Independientemente de que existen criterios clinicos, son los criterios radiograficos los
que definen el diagnostico. Para ello, se pueden emplear varias técnicas imagenoldgicas,
como la tomografia axial computarizada (TAC) o la resonancia magnética (RM), aunque
en la mayoria de los casos es suficiente con la radiografia simple.

En 1939, Dannenberg y otros propusieron doce criterios radiogréficos que continGan
ensefiandose en los textos de radiologia (Tabla).*>

Tabla - Criterios radiograficos clasicos de deformidad de Madelung, segin Dannenberg y otros

Cambios en el radio

—  Doble curvatura (medial y dorsal)

—  Disminucion de la longitud del hueso

—  Forma triangular de la epifisis distal

—  Fusidn prematura de la parte medial de la fisis, asociada a angulacion medial
y volar de la superficie articular

—  Zonas radiotransparentes focales a lo largo del borde medial del hueso

Cambios en el clbito

—  Subluxacion dorsal
— Densidad aumentada (hipercondensacion y distorsién de la cabeza del
cubito)

—  Aumento de longitud del hueso
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Cambios en el carpo

—  Configuracién triangular con el semilunar en el apex
—  Aumento de distancia entre el radio distal y el ctbito
—  Disminucion del angulo carpiano
Fuente: Adaptado de Saavedra et al. Rev Chil Radiol. 2015;21(1):18-21.%

Presentacion de caso

Se trata de una paciente femenina, de 12 afios de edad, con antecedentes de problemas de
salud, que comenzé a notar una alteracion muy sobresaliente en los huesos de las
mufiecas, con predominio de la derecha y que le molestaba para ponerse el reloj. Tenia
dolor ocasional y dificultad para realizar algunos movimientos.

Durante los 3 afios siguientes y al arribar a la edad de 15 afios not6 un aumento de la
deformidad de las mufiecas, pues los huesos sobresalientes que predominaban en la mano
derecha se volvieron mas llamativos y la mufieca estaba desviada hacia afuera. Se
incrementd también el dolor y la limitacion de los movimientos, sobre todo la
pronosupinacion.

Antecedentes patoldgicos familiares:

— Madre: Sin antecedentes.

— Padre: Pie varo-equino.

Durante el examen fisico, se observo en la articulacién de ambas mufiecas la epifisis distal
del cubito muy sobresaliente (Fig. 1). La mano derecha estaba rotada hacia afuera con
aspecto de bayoneta (traslacion palmar de la mano y de la mufieca).
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Fig. 1 - Paciente femenina de 12 afios con deformidad de Madelung. Se observa la epifisis distal

del clbito sobresaliente en la mufieca.

Al visitar el ortopédico pediatrico se le realiz6 radiografia de las mufiecas y el antebrazo,
en la cual se visualiza el arqueamiento del hueso radio en ambas mufiecas y fusion
prematura de la epifisis radial distal, criterios radiograficos compatibles con la DM (Fig.
2).
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Fig. 2 - Arqueamiento del hueso radio de la mufieca y fusion prematura de la epifisis radial distal.

En la revision 6sea general, no se encontraron alteraciones en otros huesos largos,
mientras que los examenes de laboratorio fueron negativos. La cifra de hemoglobina fue
de 130 g/L, por lo que se decide el tratamiento quirargico.

Después de recibir el tratamiento quirtrgico, mediante osteotomia doble correctora para
longitud y fijacion externa de la mano derecha por decision del ortopédico, se obtuvo la
resolucion completa de la deformidad (Fig. 3). La paciente continud con seguimiento en la

Consulta Externa de Ortopedia.
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Fig. 3 - Osteotomia doble correctora para longitud y fijacion externa de la mano derecha.

Discusion

La DM es un trastorno congénito extremadamente raro del sistema musculo-esquelético,
que consiste un crecimiento anormal de las mufiecas desde que nace el nifio. Como se
reporta en la literatura, las mujeres son mas afectadas que los varones,™ y la deformidad
no suele manifestarse hasta la adolescencia (12 afios en este caso), con afectacién bilateral
en el 50 al 66% de los casos, como ocurrid con esta paciente.

La DM puede clasificarse como postraumatica, displasica, genética o de causa idiopatica.
En esta paciente se descartd la causa traumatica porque no tenia antecedentes y la causas
displasica que incluye el sindrome de exostosis maltiple o el sindrome ufia-rotula que
tampoco se observaron en nuestra paciente.®”

En la DM, al dejar de crecer una parte del radio, el cubito sigue creciendo y en un punto se

angula y se crea una deformidad. Los otros huesos en la mano y el antebrazo también

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




Revista Cubana de Reumatologia. 2020;22(2):e143

pueden estar afectados y el resultado final es que las manos terminan giradas y mas bajas
que el antebrazo.®

El motivo frecuente de consulta es la deformidad y alteracion funcional, caracterizadas por
una deformidad de la mufieca en forma de bayoneta, con aumento de la angulacién palmar
del radio y de una prominencia dorsal por la subluxacion dorsal del extremo distal del
ctibito.® En relacion con el cuadro clinico este caso se presentd de forma clasica, pues
refirié deformidad e impotencia funcional, sobre todo de la mano derecha.

La DM se observa a simple vista y se confirma mediante la radiografia simple, TAC o
RM; el primer método diagndstico resulta suficiente en la mayoria de los casos.

Basado en los criterios de Dannenberg, Langer definié que para hacer el diagndstico

deben estar al menos presentes los hallazgos radiograficos siguientes:®

— Acortamiento del radio.

— Alteracién de la forma cuadrangular de la epifisis distal radial que toma forma
triangular.

— Configuracion triangular de los huesos del carpo con el semilunar en el apice,

acufiandose entre la deformidad del radio y la protrusién del cubito.

Estos criterios se corresponden con los signos radiograficos identificados en esta paciente.
Este trastorno se debe diferenciar de la artritis idiopatica juvenil que es un grupo
heterogéneo de enfermedades que se caracterizan por presentar artritis de etiologia
desconocida antes de los 16 afios e incluye los tipos sistémico, oligoarticular y
poliarticular con factor reumatoide positivo y negativo.

La inflamacion articular persistente en estas enfermedades puede eventualmente conducir
a la maduracion esquelética prematura, y esto a su vez originar discrepancia de
extremidades, cuerpos vertebrales pequefios, desviacion de la articulacion tibioastragalina
y DM en los carpos.®

El tratamiento se enfoca de acuerdo con la sintomatologia inicial. Contra el dolor se
indican antiinflamatorios no esteroideos y relajantes musculares como sostén. Para evitar
los movimientos se recomienda una férula.

En algunos casos se requiere una intervencion quirurgica en el periodo intermedio final de
la infancia, que es lo ideal porque la epifisis aln estd en desarrollo y se trabaja sobre el

tejido 6seo inmaduro.®”) En este caso se procedio a realizar intervencion quirtrgica de la
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mano derecha, con resultados satisfactorios y se pospuso el tratamiento de la mano
izquierda para otro periodo, pues la deformidad era menor.

Conclusiones
Se presenta un caso de una paciente femenina, adolescente, con DM enfermedad
infrecuente en la préactica clinica, pero ante la cual debemos estar atentos por su frecuente

asociacion con otros procesos morbosos y la discapacidad que causa.
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