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REPORTE DE CASOS
Diagnostico prenatal de ectrodactilia, por ecografia, en dos hermanos

*Herreros MB, Atobe O, Rodriguez S
Instituto de Investigaciones en Ciencias de la Salud.
Universidad Nacional de Asuncion- UNA

RESUMEN

La Ectrodactilia una malformacién congénita rara caracterizada por la ausencia de digitos y
tiene una amplia variedad de expresion. Esta anomalia puede ser esporadica o asociada a
sindromes genéticos y no genéticos, como la Ectrodactilia autosémica dominante y el Sindrome de
Ectrodactilia y displasia ectodérmica y paladar hendido. En este trabajo presentamos los casos de
dos hermanos con el diagnéstico prenatal de ectrodactilia por ecografia del 2° trimestre, en ambos
casos. El primer embarazo resulté en un feto muerto con ectrodactilia de ambas manos y ambos
pies y estenosis de cordon umbilical. El segundo embarazo, en el nacimiento de un nifio de sexo
masculino con agenesia de mano izquierda y ectrodactilia de mano derecha y ambos pies. Se
resalta la importancia de un examen exhaustivo de manos y pies fetales, en la ecografia del
segundo trimestre para asi realizar mas y mayores diagnosticos de malformaciones de manos y
pies.

Palabras claves: ectrodactilia, diagnéstico prenatal, ultrasonido.

Prenatal diagnhosis of ectrodactyly in two siblings

ABSTRACT

Ectrodactyly is a rare congenital malformation characterized by absence of digits and has a
wide variety of expression. This anomaly can be sporadic or associated with various genetic and
non-genetic syndromes such as the autosomal dominant Ectrodactyly and the Ectrodactyly and
Ectodermal Dysplasia, Cleft Palate Syndrome (EEC). In this report, we present the cases of two
brothers with a prenatal diagnosis of ectrodactyly by ultrasound in the second trimester of both
pregnancies. The first pregnancy ended in the stillbirth of a male fetus with ectrodactyly of both
hands and feet and stenosis of the umbilical cord. The second pregnancy resulted in the delivery of
a boy with left hand agenesis and right hand and feet ectrodactyly. We highlight the importance of
routine and thorough examination of fetal hands and feet during the second trimester ultrasound to
make a better and more frequent diagnosis of hand and foot malformations.
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INTRODUCCION

La ectrodactilia es una malformacion
congénita rara de los miembros, caracterizada
por la presencia de una hendidura media
profunda de manos y/o pies, debido a la falta de
los rayos mediales. El espectro de la misma
puede ir desde agenesia de un digito, a mano o
pie hendidos. La ectrodactilia se considera
genéticamente heterogénea y puede ser de
etiologia esporadica o asociada a otros
sindromes genéticos y no genéticos; como la
ectrodactilia autos6mica dominante y el
sindrome de Ectrodactilia, displasia
ectodérmica, paladar hendido™?. Hasta la fecha
se conocen, en asociacion con la ectrodactilia,
mutaciones en cinco diferentes locus (SHFM1
en 7921.3, SHFM2 en Xq26, SHFM3 en 10g24,
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SHFM4 en 3927 y SHFM5 en 2q31). Esta
patologia es clinicamente heterogénea,
presentandose a veces en forma aislada y otras
en combinacién con malformaciones de otros
6rganos 0 sistemas como: genitourinario,
craneofacial y estructuras ectodérmicas®. La
ectrodactilia no sindromética muestra, en
general, una transmisién autosémica dominante
con penetrancia casi completa’. sin embargo, la
expresividad suele ser variable con fenotipos
muy diferentes en la misma familia®. lanakiev
et al sugirieron que la ectrodactilia podia ser
causada por mutaciones en el gen p636 y
Brunner et al, reportaron que las mutaciones en
p63, probablemente no sean responsables de
mas del 10% de las ectrodactilias no
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sindromaticas’. Parece ser que p63 es un gen
importante como causante del sindrome de
Ectrodactilia, displasia ectodérmica, paladar
hendido y no de la ectrodactilia no
sindromatica® Varios autores  reportaron
ectrodactilias de transmision autosémica
recesiva 2. como serfa nuestro caso. Existen
casos en que la ectrodactilia se presenta en
combinacion con sordera, estos casos son de
transmision dominante'®. También se la ve en
asociacién con anomalias cromosdmicas, sobre
todo a nivel del brazo largo del cromosoma 7
(7922.1) **°.

REPORTE DE LOS CASOS

CASO 1: Feto del sexo masculino,
producto del primer embarazo de una madre de
25 y padre de 30 afios. Ambos aparentemente
sanos y no consanguineos. El feto fallecio a las
35 semanas y fue extraido en una operacion
cesarea. No habia antecedentes familiares, ni
antecedentes de patologias o medicamentos
durante el embarazo. Se realiz6 el diagnéstico
prenatal por ecografia en la semana 20. Al
examen fisico el feto presentaba ectrodactilia
de ambos pies, pie izquierdo; tres ortejos y pie
derecho; dos ortejos, mano derecha; lobster
claw, y mano izquierda, ectrodactilia con cuatro
digitos. No presentaba otras malformaciones y
la causa probable de muerte fue una estenosis
del cord6n umbilical.

CASO 2: Recién nacido de sexo
masculino, producto del segundo embarazo de
una madre de 26 afios y padre de 31 afos. El
nifio nacié a las 36 semanas en una operacion
ceséarea con un peso de 2350 grs. perc 10, talla
de 46 cm. perc 25 y CC de 34 cm. perc >50.
Antecedente familiar: un hermano fallecido
intrautero con ectrodactilia de manos y pies. No
refirieron antecedentes de patologias o
medicamentos durante el embarazo. Se realizé
el diagnostico prenatal por ecografia a las 16
semanas de embarazo. Al nacimiento presenté:
ectrodactilia de ambos pies con cuatro ortejos
en pie derecho y tres ortejos en pie izquierdo.
Agenesia de huesos de la mano izquierda y
ectrodatilia con cuatro dedos, en mano
derecha. El nifio present6é buen estado general
de salud. Estudios auxiliares de diagnéstico:
Ecocardiografia: normal. Cariotipo: Normal. A
los 5 meses de vida el nifio se encuentra en
buen estado de salud. Tiene una CC de 40 cm.
perc-2DS y una talla de 64 cm. perc 10. Tuvo
sostén cefalico a los 4 meses, balbucea y tiene
sonrisa social.

66

CONCLUSION

Las anomalias musculo-esqueléticas
pueden ser muy variables y presentarse en
forma aislada o como parte de un sindrome
genético'. La ectrodactilia aislada, es
generalmente de origen genético, autosémico
dominante™**’. Sin embargo, existen reportes
de familias en las cuales se observa una
transmisién autonémica recesiva, como seria el
caso de nuestra familia descrita, ya que se trata
de dos hermanos, hijos de padres normales®
1217 En ambos pacientes se realizd el
diagnostico prenatal de la ectrodactilia de
manos y pies en el segundo trimestre del
embarazo. Es muy importante que se mire
detenidamente ambas manos y pies en la
ecografia del segundo trimestre para poder
realizar mas y mejores diagnosticos de
anomalias de miembros.
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