REPORTE DE CASO

RESUMEN

Introduccién: el sindrome de Ellis van Creveld
(EVC) es una entidad rara que se caracteriza
por extremidades cortas, polidactilia y defectos
cardiacos, que puede ser detectada prenatalmente
por medio de ultrasonido. Se analiza un caso con el
objetivo de discutir sus caracteristicas, los posibles
diagnésticos diferenciales y el pronéstico.
Materiales y métodos: este articulo presenta un
caso de diagnéstico prenatal de EVC por medio de
ultrasonido, que se confirmé luego del nacimiento.
Se realizé una buisqueda bibliografica en la base de
datos Medline via PubMed en donde se encontraron
579 articulos, de los cuales se revisaron 15 debido
a su pertinencia y actualidad.

Conclusiones: el sindrome EVC es una condicién
susceptible de diagnéstico prenatal. Se debe
sospechar en caso de mesomelia, polidactilia
y defectos cardiacos. El pronéstico depende
principalmente del tipo de malformacién cardiaca.
Palabras clave: Ellis van Creveld, displasia
condroectodérmica, malformacién cardfaca,

polidactilia.
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SUMMARY
Introduction: Ellis van Creveld (EVC) syndrome

is a rare genetic disorder which is characterized by
a person having short limbs, polydactylia and heart
defects; it can be detected prenatally by ultrasound.
A case is presented here so that its characteristics,
possible differential diagnoses and prognosis can
be discussed.

Materials and methods: this article presents a
case of prenatal diagnosis of EVC by ultrasound
which was confirmed shortly after birth. A
bibliographic search was made of the Medline via
PubMed database; 15 of the 579 articles which
were found were reviewed due to their pertinence
and topicality.

Conclusions: EVC syndrome is a condition which
is susceptible to prenatal diagnosis. It should be
suspected in cases of mesomelia, polydactyly and
cardiac defects. Prognosis mainly depends on the
type of cardiac malformation.

Key words: Ellis-van Creveld, ectodermal chondro-
dysplasia, cardiac malformation, polydactyly.

INTRODUCCION

Actualmente el ultrasonido fetal permite
diagnosticar multiples sindromes genéticos, los
cuales pueden confirmarse con pruebas moleculares
o estudios citogenéticos previos al nacimiento

del paciente.1 Las displasias esqueléticas son
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una de las entidades que pueden ser detectadas
por ultrasonido desde el perfodo prenatal,’ lo
que permite una aproximacién al diagnéstico
definitivo. Se presenta un caso de sindrome de
Ellis van Creveld, diagnéstico que fue considerado
prenatalmente por la detecciéon de huesos largos
cortos y una malformacién cardiaca compleja, con el
objetivo de discutir sus caracteristicas, los posibles

diagnésticos diferenciales y el pronéstico.

REPORTE DE CASO

Paciente de 26 afios, secundigestante, que consulta
al Hospital Universitario San Vicente en la ciudad
de Medellin (Colombia), institucién de referencia
regional que atiende pacientes del régimen
contributivo y subsidiado del régimen de seguridad
social. La paciente fue remitida del municipio de
Sampués (Cérdoba), poblacién ubicada en la regién
Caribe de Colombia, a la semana 38 de gestacién
para ecocardiografia fetal por anomalfa cardiaca
compleja durante una ecografia gestacional de
rutina. El primer hijo de la mujer presenta talla baja
y polidactilia en las cuatro extremidades.

El estudio realizado en nuestra institucién
demostré un feto tGnico, con edad gestacional por
biometria 3642, acortamiento proximal y distal
de las cuatro extremidades, aumento de la relacién
cardiotoracica por presencia de térax estrecho, y
anomalfa cardfaca compleja, compatible con canal
auriculoventricular incompleto no compensado,
dado por: ventriculo izquierdo hipoplasico,
comunicacién interventricular (figura 1), pérdida
del off-set valvular (figura 2), e hipoplasia aértica.
No se evidenciaron otras anomalias. Se present6 el
caso en la junta de diagnéstico prenatal, en donde
el servicio de genética considera el diagnéstico
presuntivo de displasia condroectodérmica
(sindrome de Ellis van Creveld).

La paciente inicia trabajo de parto espontaneo,
y se atiende parto vaginal de un recién nacido
de género masculino, con peso y talla adecuada
para la edad gestacional. Ademas de los hallazgos

encontrados en el ultrasonido antenatal, se hizo

Figura 1. Comunicacién interventricular.

evidente la presencia de hipoplasia ungueal, dientes

en proceso de erupcién (figura 3), polidactilia
posaxial en las cuatro extremidades (figura 4) y
pene incluido (figura 5).

Las radiografias de térax, abdomen y de
huesos largos realizadas en el periodo posnatal,
confirmaron el acortamiento mesomélico y
rizomélico de las cuatro extremidades, polidactilia
posaxial (figuras 6 y 7) y disminucién del
tamafio de la caja tordcica (figura 8), ademis la
ecocardiografia informé hipoplasia y coartacién
de la aorta y canal auriculoventricular no

balanceado.
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Figura 3. Erupcién dentaria anémala. Figuras 6 y 7. Acortamiento meso y rizomélico.
v
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El paciente evoluciona en forma desfavorable,
con dificultad respiratoria secundaria a la
cardiopatia compleja y fallece pocos dias después
del nacimiento. Los padres no autorizan la

necropsia.

MATERIALES Y METODOS

Se realizé una busqueda bibliografica en la base de
datos Medline via PubMed, para tal fin se utilizaron
las palabras clave: Ellis van Creveld, displasia
condroectodérmica, sindrome de costillas cortas
y polidactilia. Se encontraron 579 articulos de los
cuales se revisaron 15 debido a su pertinencia y
actualidad.

DISCUSION

El sindrome de Ellis van Creveld (EVC) o displasia
condroectodérmica fue descrito por primera
vez en 1940 por Simén van Creveld,’ y existen
aproximadamente 300 casos reportados en la
literatura;* esta entidad es una rara condicién
genética de transmisién autosémica recesiva por
una mutacién en el brazo corto del cromosoma 4,
actualmente hay 2 loci descritos, se han identificado
mutaciones en los genes EVC1 y 2.°7

El fenotipo de la enfermedad es variable y
consiste basicamente en polidactilia posaxial,
defectos cardfacos, extremidades cortas, metéfisis
redondeadas y térax estrecho; de acuerdo a estas
caracteristicas es posible sospechar el diagnéstico
desde la vida intrauterina mediante una ecografia
después de la semana 18;° en etapas tempranas
del embarazo, se ha descrito aumento en la
translucencia nucal.’

El sindrome EVC hace parte del grupo de
los sindromes de costillas cortas-polidactilia,
tales como: sindrome de Saldino-Noonan (tipo
I), sindrome de Majewski (tipo II), sindrome de
Verma-Naumoff (tipo III), sindrome de Beemer-
Langer (tipo IV) y distrofia de Jeune.*'” Todas
estas entidades tienen caracteristicas fenotipicas
comunes lo que hace dificil hacer una diferenciacién

de cada una de ellas. Sin embargo, algunas

caracteristicas evidentes en el Gtero permiten
asociar un determinado sindrome; por ejemplo,
la presencia de paladar hendido indica sindrome
de Majewski, mientras que encontrar onfalocele
y fémur curveado es sugestivo de sindrome
de Beemer-Langer.® El sindrome EVC tiene
mayor prevalencia de malformaciones cardiacas
y condrodisplasia que las otras condiciones, esto
es clave en el diagnéstico diferencial, junto a la
polidactilia posaxial."

Después del nacimiento se hacen evidentes otras
caracteristicas como talla baja, acortamiento de
falanges medias y distales, displasia ectodérmica
manifestada principalmente como: hipoplasia
ungueal, cabello quebradizo y erupcién dentaria
temprana.'' La condrodistrofia es el defecto mas
frecuente del sindrome EVC que se manifiesta como
retardo en la maduracién ésea, fusién de los huesos
del carpo y metacarpo, depresién en el aspecto
proximal y lateral de la tibia, luxacién congénita
de rétula, cibito en valgo, hipoplasia cubital, genu
valgo, clinodactilia del quinto dedo, y alteracién en
el modelado éseo de los metacarpianos y falanges
(dedos en salchicha). El térax es usualmente
estrecho con pectus excavatum y lordosis lumbar
aumentada.'

Entre el 50% al 60% de los pacientes con
sindrome EVC presentan malformaciones cardfacas
congénitas, las mas frecuentemente descritas
son: auricula tnica, defectos de vélvula mitral o
trictspide, ductus arterioso persistente, defectos
del septo auriculoventricular y sindrome de corazén
izquierdo hipoplésico.”

Se han descrito anomalias genitourinarias en
el 20% de los casos reportados como agenesia o
displasia renal y megauréter, entre otras."* Solo
un caso en la literatura demostré alteraciones
hematolégicas con leucemia mieloblastica
perinatal.15 Otras caracteristicas menos frecuentes
son: estrabismo, epi e hipospadias, criptorquidia,
malformaciones pulmonares y de pared toracica."
El desarrollo cognitivo y motor de estos pacientes

es normal al igual que el perimetro cefalico.'



Revista Colombiana de Obstetricia y Ginecologia Vol. 62 No. 3 ® 2011

El diagnéstico del sindrome se basa en la
observacién de las caracteristicas fenotipicas
previamente descritas, y se confirma con pruebas
genéticas para identificar la mutacién responsable
del sindrome.” El pronéstico del sindrome EVC
depende de la dificultad respiratoria en el periodo
neonatal, relacionada con la restriccién torécica
y la severidad del defecto cardiaco.”' Se sugiere
remitir de manera temprana las pacientes con
anomalias complejas a centros de medicina fetal,
para establecer un diagnéstico mds preciso y guiar
en el manejo posnatal, y asi mejorar el pronéstico

materno fetal y brindar consejeria a los padres.”"

CONCLUSION

El diagnéstico de este sindrome se basa en las
caracteristicas clinicas y la evaluacién radiolégica.
El ultrasonido prenatal permite sospechar esta
entidad para realizar las pruebas genéticas que lo
confirman. El pronéstico depende de la severidad
de las anomalias cardiacas y la presencia o no
de hipoplasia pulmonar. Se debe dar consejeria

genética a los padres, por el riesgo de recurrencia.
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