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Resumen. Werner en 1915, describié un paciente con las siguientes
caracteristicas: aplasia o hipoplasia bilateral de tibias, polidactilia y ausen-
cia de pulgares. El modo de herencia es autosémico dominante, con expre-
sividad variable. El objetivo de este trabajo es describir una nifia en la que
se demostré clinica y radiolégicamente la presencia de signos compatibles
con el diagnéstico de Hipoplasia de Tibia con Polidactilia. El estudio genea-
logico permite suponer que el gen tiene una expresividad variable, ya que
por la linea materna se encontraron malformaciones tales como: sindactilia
en manos, implantacién proximal de pulgares y tibia vara. Se discuten los
aspectos clinicos, radiologicos y genéticos.

Hypoplasia of Tibia, Polydactyly and Triphalangeal Thumbs: First
Family Described in Venezuela.
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Abstract. Werner in 1915, described a patient is characterized by a
tibial bilateral aplasia or hypoplasia, polydactyly and absent thumbs.
Autosomal dominant inheritance is demonstrated, with variable expresiv-
ity. The objetive of this work is to describe a child with clinic and radiologic
signs of Tibial Hypoplasia with Polydactyly. The genealogic study allowed
us to suppose that the gen has a variable expresivity, since in the maternal
branch, malformations such as syndactyly of hands, proximal implantation
of thumbs and tibiae vara, have been found. The clinic, radiologic, and ge-
netic aspects are discussed.
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INTRODUCCION

La Displasia Mesomélica Tipo
Werner (DMW), descrita por Werner
en 1915, consiste en un acorta-
miento marcado de los miembros in-
feriores con polidactilia preaxial bi-
lateral de pies y pulgares digitaliza-
dos {1}; en la mayoria de los casos
se encuentra aplasia o hipoplasia de
la tibia, siendo normal el peroné, y
la rétula puede estar ausente o hi-
poplasica. Los casos reportados su-
gleren un modo de herencia autos6-
mico dominante con expresividad
variable (1-11).

El presente trabajo tiene como
objetivo la descripeion de una nifia
en la que se demostré clinica y ra-
diolégicamente la presencia de sig-
nos compatibles con el diagnéstico
de Hipoplasia de Tibia con Polidacti-
lia (HTP) (6). La descripcion de algu-

nas malformaciones en los miem-
bros inferiores de varios individuos
relacionados por la linea materna
sustentan este diagnoéstico, ya que
podrian representar la expresividad
minima del sindrome en cuestion.

REPORTE DEL CASO

La proposita es una lactante
menor, producto de primer embara-
zo, simple, a término (40 semanas
segun fecha de ultima menstrua-
cion), sin complicaciones; parto por
cesarea debido a desproporcién feto-
pélvica, peso al nacer 3100 g (per-
centil 10), no se tomo la talla por el
defecto en los miembros inferiores.
Padre y madre, aparentemente sa-
nos, no consanguineos, de 23 y 16
afios, respectivamente, para el mo-
mento de la concepcion. En el arbol
genealdgico (Fig. 1), se muestran va-

e B Luxacién Congénita
de Caderas

O E] Sindactilia Tipo |

M [ Tibia vara

Fig. 1. Arbol genealégico.

LElTner

8 11 12 13 t4 18 1817

@ E[ Implantacién proximal

de pulgares

@ Hipertrofia Congénita del Piloro

. -HTP

6 Estudiados clinica y

radioldgicamente

Investigacion Clinica 38(4): 1997



Hipoplasia de tibia, polidactilia y pulgar trifalangico

221

%g R

Fig. 2. Heptadactilia preaxial y sindactilia cutdnea parcial.

rios individuos afectados con mal-
formaciones tales como: sindactilia
tipo I en pies (II-2, II1-4, HI-8, III-9,
I-10, 1-14, HI-15, I1I-16, IV-6, IV-
23, Iv-24, 1v-26, 1IV-27), implanta-
cion proximal de los pulgares (II-2,
111-4, M1-8, Ii1-9, 11I-10, 11-12, 1II-14,
I1I-15, 1I-16, IV-6, IV-23, IV-24), t-
bia vara (IlI-12}), luxacién congénita
de caderas {IV-31), e hipertrofia con-
génita de piloro (IV-28, IV-27).

A la exploracion fisica, se palpa
en region de epigastrio, oliva pil6ri-
ca. Miembros superiores: pulgares
trifalangicos, desviacién cubital de
manos. Pelvis: luxacién congénita
de ambas caderas. Miembros infe-
riores: acortamiento mesomeélico bi-
lateral a expensas de las piernas,
angulacién y rotacion interna de
piernas y pies, quedando cada uno

.

sobre las caras internas de los mus-
los correspondientes, con heptadac-
tilia preaxial bilateral y sindactilia
cutdnea parcial de segundo, tercero
y cuarto ortejo (Fig. 2). No se detec-
taron otras malformaciones.

Se practica estudio baritado
(esofago, estémago, duodeno), ob-
servandose imagen en cuello de bo-
tella en la region pilorica (Fig. 3). El
estudio radiolégico de craneo reveld
escafocefalia. Manos: pulgares trifa-
langicos, con el metacarpiano a la
misma altura que el resto (Fig. 4).
Miembros inferlores: ausencia de ti-
bias, ambos peronés presentes, con
reduccién en longitud de ambas
plernas. Pies: sinostosis del primery
segundo metatarsiano en el extremo
proximal, polidactilia preaxial (hep-
tadactilia), el tercer ortejo presenta
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Fig. 3. Estudio baritado de vias digestivas.

Fig. 4. Radiografia de ambas manos.
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Fig. 5. Radiografia de ambos pies.

ausencia de la tercera falange bila-
teralmente, y la primera falange es
mas pequena que el resto (Fig. 5).
Columna vertebral: apdfisis cistifor-
me en la primera lumbar. Pelvis:
displasia acetabular bilateral
(Fig. 6).

El cariotipo de la propésita
muestra 46, XX. El tamizaje meta-
bélico en orina, calcemia, fosfate-
mia, fosfatasas &cidas y alcalinas
séricas, resultaron normales.

DISCUSION

El sindrome, originalmente, se
describe como Sindrome Polidacti-
lia-Sindactilia; sin embargo, la sin-
dactilia puede ser una manifesta-
cién menor. Los hallazgos principa-
les son 5 dedos trifalangicos (ausen-

cia de pulgares), polidactilia preaxial
de los pies, y tibia hipoplasica (11}.
En nuestro caso existe un pa-
trén de herencia autosémico domi-
nante, el cual se corresponde con
los casos familiares reportados por
la literatura {1, 5, 7, 12}. La expresi-
vidad variable es otra caracteristica
del sindrome, ya que se aprecian
manifestaciones menores tales como
sindactilia y la implantacién proxi-
mal de pulgares, las cuales se mani-
fiestan por un gen mutado transmi-
tido desde la segunda generacion
hasta la cuarta, y en la quinta gene-
racién se muestra el sindrome. He-
chos similares han sido reportados
por Reber (7), Eaton y McKusick (5},
Pashayan y col (1}, Yujnovsky y col
{11), Canun y col {3). Una caracte-
ristica interesante que muestran es-
tos rasgos menores dentro de la ge-
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Fig. 6. Radiografia de pelvis.

nealogia, es que su transmisién
coincide en los individuos que los
expresan. Se puede argumentar que
el patrén fenotipico transmitido en
forma de sindactilia tipo I es un ras-
go autosémico dominante muy co-
mun en la poblacion general. Sin
embargo, la presencia de HTP en la
propdésita aunado con las otras ma-

nifestaciones descritas en miembros
inferiores en varios individuos de la
familia en cuestion corroboradas
por la descripcion de los dermatogli-
fos, nos hace suponer que es la mis-
ma manifestaciéon con alta variabili-
dad la cual esta siendo transmitida
por un mismo gen mutado en varias
generaciones.
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En el sindrome de HTP, se pos-
tulan diversas teorias para explicar
la ausencia de tibias; en los casos
familiares se descarta la accién de
virus, traumatismos, presion meca-
nica, deficiencias nutricionales y el
efecto de drogas, asimismo se cree
gque podria ser consecuencia de
bandas amniéticas (1), pero éstas,
generalmente, provocan amputacio-
nes.

Algunos autores sugieren que
la aplasia de tibla y la polidactilia
preaxial, se deben a un evento tera-
togénico simple, que ocurre en un
momento temprano de la embriogé-
nesis, causando las malformaciones
durante la especificacién y la pos-
tespecificaciéon combinadas. Aque-
llos defectos que occurren antes o
durante la especificacion de un
miembro (cuarta y quinta semana
del desarrollo), resultan en ausencia
completa de huesos y su tejido blan-
do, y/o0 en la presencia de estructu-
ras supernumerarias. Si ocurre du-
rante la postespecificacion  del
miembro, se observaran deformacio-
nes, reduccion, ausencia de estruc-
turas 6seas con tejidos blandos rela-
tivamente normales. Si el evento
ocurre anfes que se complete la es-
pecificacién, el miembro puede con-
tener ambos tipos de defectos (au-
sencia de tibias con diplopodia). Asi-
mismo, una disminucién en el cali-
bre de la arteria tibial anterior redu-
ce el nimero de vasos requeridos
para la circulacién colateral, y colo-
ca al miembro en riesgo para la sub-
secuente malformaciéon, debido a
que el evento vascular es el que con-

duce a los defectos en la especifica-
cién y la postespecificacion (12, 13).

Viljoen y Kidson (14}, plantean
la hipétesis del Gradiente Morfoge-
nético como posible mecanismo pa-
togenético de la polidactilia en espe-
Jjo realizando estudios en embriones
de pollo y humanos, donde la mis-
ma depende de la posicién precisa
de 2 zonas polarizantes separadas
{una anterior y otra posterior}); la
masa de células polarizantes se divi-
de en 2 grupos distintos de células
predeterminadas, se cree que unas
migran a una posicién inapropiada
dentro del botéon del miembro; o que
las posiciones, anteriortnente no di-
ferenciadas, polarizaran células des-
pués que ¢l botén del miembro se
hubiese formado. Estos autores ma-
nifiestan que seria mas factible que
las células predeterminadas migra-
ran a posiciones inapropiadas.

La hipertrofia congénita de pi-
loro, corresponde a las patologias
con herencia multifactorial, al igual
que la luxacidon congénita de cade-
ras. En este caso, podrian repre-
sentar patologias asociadas a la
HTP, con segregacion inde-
pendiente.
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