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Mc Intosch ?', Ellis y van Creveld® y Caffey 4, describieron
los primeros casos de un sindrome compuesto por la aso-
ciacibn de cuatro anomalias congénitas: polidactilia, displasia
ectodérmica, condrodisplasia y cardiopatia. Ellis y Andrew’, en
1962, revisaron la literatura médica y reunieron 40 casos, re-
portados en casi todas las razas del mundo. Posteriormente se han
pUb“COdO nuevos TrQbaios t, 5,8, 1i,14-18, 22, 27, 30, 31, 34, 35, 37, 41, 43. se ha
comprobado en algunos casos el compromiso de varios tejidos
derivados del mesodermo 7, por lo cual se ha sugerido para la
enfermedad el nombre de displasia mesoectodérmica %, en [u-
gar del de ectocondrodisplasia que originalmente le dieron Ellis
y van Creveld.




Reportamos en este trabajo el estudio clinico de dos her-
manas gemelas (Fig. 1) portadoras de polidactilia, displasia ec-
todérmica, condrodisplasia y una probable cardiomiopatia con-
génita. Una de ellas fue hospitalizada en el Departamento de

Pediatria del Hospital Universitario; la otra fue estudiada a ni-
vel de la Consulta Externa del mismo Hospital.

CASUISTICA

1 — MULF [(H.U. 04-30-17). Ingresa al hospital el 4-1-66,
por presentar disnea. Diagndstico: bronconeumonia. Edad: 3 me-
ses; peso: 4.250 grs.; talla: 58 cms. En el examen fisico se
observd polidactilio en las manos, ufas hipoplésicas, cortedad
de miembros superiores e inferiores (Fig. 2}, hepatoesplenome-
galia. Presentaba disnea y se auscultaban abundantes esterto-
res crepitantes Timpano izquierdo opaco; se practicd miringoto-
mia y drené pus. Recibié penicilina y cloranfenicol. La evolucién
fue satisfactoria y se le dio el alta 7 dias después. Consulta por
segunda vez el 29-3-66 por presentar fiebre, disnea y tos. Se
hospitaliza con diagndstico de neumonia del 1ébulo superior del
pulmén derecho. Existia entonces cierto retraso pondoestatural.

Fig. 2.
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Peso: 5.800 grs.; talla: 63 cms. Se apreciaba disnea y tiraje;
térax longilineo; extremidades cortas; polidactilia; alopecia y dis-
plasia ungueal. Continuaba presente la hepatoesplenomegalia y
una hernia umbilical pequefia. Se ausculié soplo sistdlico {+) en
foco pulmonar, sin irradiacién y sin modificaciones de los ruidos
cardiacos. Recibié penicilina y sulfa. La evolucién fue satisfacto-
ria.

Durante esta segunda hospitalizacién se le practicaron va-
rios exdmenes complementarios. Las radiografias mostraron una
opacidad de aspecto neuménico en el Iébulo superior del pul-
mén derecho, que desaparecidé en un control posterior. Habia
cardiomegalia (+), con predominio de las cavidades derechas.
La urografia de eliminacién fue normal, al igual que el aspecto
radiogréfico del crdneo y la columna vertebral. Los huesos lar-
gos estaban acortados y ensanchados en forma progresiva vy
centrifuga, desde el tronco a los dedos de las manos y pies.
Habia polidactilia y las falanges eran cortas y ensanchadas. La




edad désea era de 24 meses. El ECG mostré un eje eléctrico a
-90 grados, ritmo sinusal y crecimiento biventricular. Se sos-
pechd una probable cardiomiopatia congénita. El fondo de ojo
era normal. las cifras de calcio, fésforo y fosfatasas alcalinas
en el suero estaban dentro de lo normal. En el cariograma no
se observaron anormalidades en la forma y ndmero de los cro-
mosomdas.

2 — M.EF. {H.U. 05-30-17). Hermana gemela del caso an-
terior. Es referida a la Consulta Externa por presentar cortedad
de los miembros y polidactilia. La nifia se encuentra en buenas
condiciones generales, bien nutrida. Cabello muy corto y escaso.
Térax estrecho. Los ruidos cardiacos y pulmonares se auscultan
normales. Higado a 3 cms. del borde costal. Hernia umbilical
pequena. Las extremidades son cortas. Se aprecia hexadactilia
en ambas manos (Figs. 3 y 4) y en el pie izquierdo. Sindactilia

Fig. 4.



del segundo y tercer dedo del pie izquierdo (Fig. 5). Las uhas
son pequefas. El sexto dedo de las manos no tiene ufas.

Fig. 5.

En los estudios radiolégicos practicados se observd cardio-
megalia (+), a expensas del ventriculo izquierdo; mientras que
el crdneo y la columna vertebral tenian un aspecto normal. Ra-
diolégicamente se aprecié un acortamiento y ensanchamiento de
los huesos tubulares. Habia fusién del quinto y sexto metacar-
pidno en ambas manos (Fig. 6). Los metotarsianos también es-
taban acortados y se observd fusién de las falanges proxima-
les del segundo y tercer dedo del pie izquierdo. La edad ésea
correspondia o 24 meses.

COMENTARIOS

Se han descrito una serie de anomalias congénitas asocia-
das ocasionalmente a las displasias cartilaginosas 28, La displasia
ectodérmica, también se puede encontrar asociada a polidactilia
y otras malformaciones . Sin embargo, hasta 1933 no se habian
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Fig. 6.

publicado trabajos que reportaran la asociacién de los cuatro ele-
mentos cardinales del sindrome de Ellis-van Creveld. Es evidente que
en los Ultimos afos ha aumentado el ndmero de casos reportados. La
enfermedad parece fransmitirse como un factor recesivo no ligado al
sexo 242542 Ellis y Andrew’, encontraron consanguinidad en 11 ca-
sos, y 6 pares de hermanos y hermanas en los 40 pares revisados.
La enfermedad sélo ha sido reportada en un par de gemelos . No
existe predileccién por un sexo. Generalmente los padres son sanos y
no se encuentra incidencia familiar de las anomalias congénitas
que constituyen el sindrome. Los padres de nuestros pacientes son
sanos y j6venes. El padre tiene 33 afos y la madre 23. Sus dos
hijos anteriores son sanos y no habfa antecedentes familiares
de malformaciones.

Lo polidactilia de las manos es el hallazgo méas frecuente.
Falta en algunos casos reportados '°', pero éstos se consideran
como formas incompletas del sindrome. Zunin® presenté el
caso de una nifia con polidactilia en los pies y cinco dedos en
cada mano. La sindactilia en los pies o las manos, también ha

sido citada ?2 . La polidactilia en los pies es poco frecuente”
22

En el sindrome de Ellis-van Creveld, la displasia ectodérmi-
ca es del tipo hidrético. No estdn afectadas las gldndulas se-
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bdceas y sudoriparas; aunque los casos de Lodin ' presentaban
una disminucién de la actividad de dichas glandulas y también
de la glédndula lagrimal de un ojo. La alopecia puede obser-
varse, pero no es un signo constante. Los dientes son hipopld-
sicos, irregularmente implantados y de aspecto conico® En al-
gunos casos ya los incisivos han brotado en el momento del
nacimiento ® 3%, pero generalmente la denticién es tardia. El bo-
rramiento del surco gingivolabial superior es un hallazgo in-
constante. Algunos pacientes presentaban labio leporino#? o mi-
croqueila *'. La oniconiquia o anoniquia completan el cuadro de
la displasia ectodérmica. Nuestros casos han sido controlados
hasta la edad de 12 meses y ambos presentan borramiento del

surco gingivolabial, alopecia y adn no les han brotado los in-
cisivos inferiores.

Lla condrodisplasia determina un acortamiento de los hue-
sos tubulares, principalmente los de las partes distales de los
miembros. Esto es lo contrario de lo que sucede en la acondro-
plasia, donde el acortamiento afecta la parte proximal. En el
sindrome de Marfan ocurre un alargamiento distal de los miem-
bros. Una condrodisplasia similar o la observada en el sindro-
me de Ellis-van Creveld, pero limitada o las manos y los pies,
ha sido reportada en algunos casos 2. Los huesos del crdneo y
la columna no estdn comprometidos. Pero, segin Wolf *' puede
observarse un acortamiento de las apéfisis y cierta irregularidad
de las placas éseas superior e inferior de las vértebras. Ocasio-
nalmente existe lordosis lumbar. El térax es alargado y la cor-
tedad de los miembros contribuye o acentuarle este cardcter
longilineo. Smith y Hand ** describieron .una deformidad tordci-
ca e hipoplasia pulmonar en uno de sus casos. Zunin ® seRalé
que esta anormal formacién costal puede explicar la disnea de
algunos pacientes con este sindrome y establecié una relacién
entre esta enfermedad vy la distrofia torfcica asfixiante de
Jeune %2, En los casos de Mc Kusick 2, un defecto en el me-
canismo de la respiracién fue probablemente la causa de la
muerte de algunos recién nacidos afectados de la enfermedad.
Moore?” comprobé en otro nifio, que existia ausencia de los car-
tilagos bronquiales, lo cual determiné colapso bronquial y en-
fisema lobar. El estrecho superior de la pelvis tiene una confi-
guracién reniforme. El hueso iliaco, a consecuencia de la reduc-
cién de su crecimiento longitudinal, presenta un menor didme-
tro crdneocaudal; pero esto es menos pronunciado que en la

P
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acondroplasia. Son tipicos de este sindrome las prolongaciones
en forma de espina en los limites distales de la incisura isquid-

tica . Las extremidades son cortas y la talla es inferior a la
normal. Estos pacientes son enanos. Los huesos tubulares de los
miembros se dcortan progresiva y centrifugamente del tronco
hacia las puntas de los dedos. Estos huesos son cortos y anchos,
principalmente la tibia, el peroné, el cibito y el radio. El fémur
y el himero pueden estar arqueados y acortados. Eventualmente,
ya al nacimiento existe osificacién de la cabeza femoral *'. Tam-
bién se han descrito exostosis de los huesos largos® y disloca-
cibn compensatoria de la cabeza del radio. La marcha puede
ser vacilante *'. Las radiografias revelan que existe hipoplasia y
ectopia medial del centro de osificacién de la epifisis proximal
de la tibia; cuya superficie articular es aguzada y mds elevada
por el lado interno que por el externo ®. El peroné es extremada-
mente corto. Las manos son anchas y los dedos cortos. Existe
hexadactilia y eventualmente heptadactilia. Generaimente el de-
do supernumerario se encuentra en el borde cubital de la mano.
Radiolégicamente se aprecia un acortamiento de las falanges
terminales, que tienen una forma cénica, y una aceleracién de
la maduracién de las mismas. A veces falta la falange distal.
Lo maduracién también estd acelerada en los metatarsianos vy
metacarpianos, pero en menor grado que en las falanges 3. El
quinto y sexto metacarpianos pueden estar soldados. Los hue-
sos del carpo tienen contornos irregulares; su osificacién estd
de acuerdo con la edad y generalmente se observa fusidén ma-
siva de los mismos.

Signos de cardiopatia congénita se han encontrado en 22
de los 40 casos revisados por Ellis y Andrew 7, aunque en algu-
nos la evidencia no era muy clara. El atrium simple es el tipo
de anormalidad cardicca mds comidn!!, pero también es fre-
cuente la comunicaciéon interventricular ®. En algunos casos el
corazén era frilocular* 2. % y en otros era bilocular**. Behar'!
encuentra en un adulto, una distrofia de los tejidos eldsticos del
sistema cardiovascular. En realidad el sindrome afecta los tejidos
ectodérmicos y mesodérmicos y puede incluirse también entre
los trastornos hereditarios del tejido conectivo” %, La severidad
de la cardiopatia sefiala el pronéstico de la enfermedad. Hasta
1963 de 11 casos autopsiados, 10 presentaban cardiopatia con-
génita ''. En tres de ellos se comprobd una persistencia de la
vena cava superior izquierda ' 12,
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Otras anormalidades asociadas, pero no constantes, son: pene
rudimentario 7%, epispadias, e hipospadias, hendidura palatina, co-
loboma del iris '?, hepatoesplenomegalia ¥, retardo mental !, estra-
bismo, genuvalgum e hipergammaglobulinemia 2. El hallazgo de
estas anomalias es més bien coincidencial.

RESUMEN

Se reportan dos casos, hermanas gemelas, que presentan
los signos cardinales del sindrome de Ellis-van Creveld. Es la
primera comunicacién sobre esta enfermedad en Venezuela y el
segundo caso en la literatura mundial del sindrome en gemelos.
Se hace una revisién de la bibliografia, comprobdndose que en
los Gltimos afios ha aumentado el nimero de casos reportados.

SUMMARY

One pair of monozigotic twins sister with Ellis-van Creveld's
syndrome is reported. From a review of the literature, this would
appear to be the second case of ectochondrodysplasia in twins
and the first reported from Venezuela.
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“Si se nos presenta una idea,
no debemos rechazarla sim-
plemente porque no esté de
acuerdo con las deducciones
logicas de una teoria reinan-
te”.

Claudio Bernard

“E]l Arte de la Investigacion
Cientifica”. W. I. B. Beveridge.



