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Sindrome de Ellis-Van-Creveld

M. T. CASTANO GARCIA; A. CARRASCAL TEJADO y F. PLAZA ROMO

RESUMEN: Los autores presentan un nuevo caso de Sindrome de Ellis-Van-
Creveld, detectado en el periodo de R.N., describiendo las caracteristicas clinicas,
radioldgicas y aspecto genético. PALABRAS CLAVE: DISTROFIA CONDROECTODERMI-
CA. SINDROME DE ELLIS-VAN-CREVELD. ‘

CONDROECTODERMIC DISTROPHY. ELLIS-VAN-CREVELD SYNDROME
(SuMMARY): The authors present a new case of Ellis-Van-Creveld which are detec-

" table in the newborn period, and the clinical features are described. Clasifica-
tion. Etiopathogenesis Differential diagnosis and genetic aspects are commented.
KEY WORDS: CONDROECTODERMIC DISTROPHY. ELLIS-VAN-CREVELD.

INTRODUCCION

El Sindrome de Ellis-Van-Creveld es una forma de enanismo de co-
mienzo prenatal (1). Descrita por Ellis y Van Creveld en 1940, caracteriza-
da por miembros cortos asociados a polidactilia en las manos, del lado del
5.° dedo y alteracion del crecimiento de ufias y pelo. Acortamiento meso-
miélico de los segmentos distales de las extremidades antebrazo y pierna,
deformidades de la tibia y fusion de los huesos ganchosos de la mano.

Se transmite de forma autosémica recesiva y las deformidades esquelé-
ticas se acompafian con frecuencia de cardiopatia congénita (2, 3).

OBSERVACION CLINICA
R.N. H.? n.° 91.344, vardn, que ingresa en la Seccion de Neonatologia de este Hospi-

tal, procedente de la Sala de Partos por presentar cuadro dismorfico.

Servicio de Pediatria del Hospital Virgen de la Conchar, de Zamora.
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Antecedentes familiares: Madre 22 afios, sana, talla 1,50. padre 24 afios, sano, talla
1,65, un tio del padre presenta alteraciones leves en las ufias de las manos. Consan-
guinidad de 2.° grado.

Antecedentes personales: Es el primer embarazo bien tolerado, movimientos fetales
al 4.° mes, no se administraron medicamentos; no fue expuesta a radiacién. Cesirea
por parto estacionado, presentacién de cara, Apgar 9/10.

Exploracion: Peso 3.140 grs. (P 50), talla 44 cms. (P 10). P.C.: 39 (P 90), P.T.: 31.
R.N. con buen estado, aspecto dismoérfico, llamando la atencién la cortedad de
miembros. Crineo dolicocéfalo, aspecto tosco de la cara, micrognatia, cuello corto, se
aprecian numerosos frenillos en ambas ancias, discreto hipertelorismo (Fig. 1). Térax
extrecho, soplo sistolico 1/VI al 3.* dia de vida. Extremidades: brazos cortos con limita-

FIG. 1. Aspecto dismérfico de la cara, torax estrecho, FIG. 2. Aspecto externo del paciente

tronco redondo, miembros cortos y hexadactilia postexial — a los 8 meses con acortamiento de

y antebrazos acortados. Sindactilias de tercer y cuarto de-  miembros a partir del codo y rodilla.,
dos de los pies desarrollo psicomotor normal
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ci6n de la movilidad a nivel de ambos codos, polidactilia postaxial en ambas manos
con un dedo supernumerario del lado del 5.° dedo, ufias hipoplasicas (Figs. 1 y 2).
Piernas cortas, sindactilia entre los dedos 2.° y 3.° de ambos pies.

Exiamenes complementarios: Hemograma, glucemia, urea, creatinina, calcemia, in-
munoglobulinas, anilisis de orina normales. Estudio radioldgico al nacimiento: Se
aprecia torax extrecho. Cardiomegalia. En extremidades se aprecian huesos ensanchados
y acortados a medida que se alejan del tronco y en manos polidactilia (Fig. 3). En
miembros superiores se observa, huesos ensanchados y acortados, displasia de las
epifisis proximal del cibito y distal del radio que estin ensanchados, hexadactilia pos-
taxial, hipoplasia de las terceras falanges, observando en la mano izquierda fusién de
los metacarpianos 3.° y 4.° con falanges independientes. En miembros inferiores,
displasia y ensanchamiento de las epifisis tibiales, huesos incurvados (fémures), pelvis
displasica, con acetdbulo en tridente. En genitales se observa criptoequidia bilateral y
pene pequefio.

FiG. 3. Displasia de epifisis pro-

ximal de cibito y distal de radio,

que aparecen ensanchadas, fusion

de metacarpianos de mano iz-
quierda

Evolucion: El paciente actualmente revisado en consulta externa hasta los 18 meses,
presenta un adecuado desarrollo psicomotor manteniendo Percentiles de Talla entre
25,10 y P 3 actualmente. La cardiopatia congénita que presenta es una comunicacién
interventricular subadrtica minima, que se mantiene asintomitica. (Tabla II).
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TaBLA I. EXPLICACION: SIGUIENDO EL ESQUEMA DEL PROF. COLLADO DEL
PROCESO DE ESQUELETOGENESIS

ESQUELETOGENESIS

MAQUETA O MOLDE "MESlENOUIMATOSO

MORFOGENESIS < HISTOGENESIS

DISOSTOSIS DISPLASIAS
DESARROLLO
/\ Y
DIFERENCIACION
craneo AXIAL  EXTREM CONDROCITARIA MEMBRANOSA
HISTOLOGICA
FACIAL PERIOSTICO-—ENDOSTICA<
ASOCIADA TRABECULA PRIMITIVA CALCIFICACION
FORMA
TAMANO rumo-
NUMERO, ete TRABECUILA TIPO ADULTO OLICANOS

TaBLA II.  CLASIFICACION DE DISPLASIAS OSEAS BASADA EN LA FORMACION
DEL HUESO A PARTIR DEL FIBROBLASTO

CONDROBLASTO$ =—————»1I, CONDRO-DISPIASIAS

FIBROBLASTO

I. FIBRO-DISFLASIAS OSTEOBLASTC—CLASTO$ —&III. TRABECULO-DISPLASIAS

mmmalumg:?ﬁmmqqus PREDOM. METAF. PREI fo DIAFIS.

Enler-Danlos * OSTECG. IMPERF. TRABECULO-DISP. PERIOSTIO
ENDOSTIO-DISP.
Cutis laxa, etce DESARR.DESCRGANIZ., Osteopetr.gral.yloce
Metafisarias Diafisarias

Craneo-metaf, Craneo—-diaf.
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COMENTARIOS

Se ha incluido nuestro caso en un Sindrome de Ellis-Van-Creveld,
ya que presenta casi todos los signos tipicos de este sindrome descritos
por su autor (Tabla III) (4).

TaBLA III. SINDROME DE ELLIS-VAN-CREVELD. DISPLASIA CONDROECTO-
DERMICA (1940)

Herencia autosémica recesiva

Talla corta corporal

Micromielia

Huesos distales cortos y gruesos

Falanges distales distroficas

Fusi6én de los huesos grandes y ganchosos
Hipoplasia de la patte superior y lateral de la tibia
Genu valgo

Polidactilia

Ex6stosis maltiple

Térax estrecho

Disminucién de los coridrocitos metafisarios
Dientes neonatales

Retraso en la aparicion de los dientes
Anodoncia Parcial

Hipoplasia ungueal, microniquia

Alopecia parcial y pelo fino

Labio superior corto y frenillos maltiples
Cardiopatia, defectos septales

Coeficiente intelectual conservado ligeramente bajo
Cariotipo normal

Ocasionalmente criptorquidia, epispadias

o+ F o+ o+ o+t o+

+

+

|\++++

+

+
|\+

+ Signos encontrados en nuestro caso.

Algunos autores en la literatura revisada refieren algunos otros carac-
teres especificos; cabeza de tamafio normal (5). Pelvis en tridente (3, 6),
a veces anomalias renales o de otras visceras (4, 6). Microcefalia (7).
Cardiopatia congénita inespecifica, 60 % de los casos (4). Nuestro caso
presenta los signos radiolégicos descritos por Caffey (2).

Estudio y clasificacion (8): El Sindrome de Ellis-Van-Creveld deno-
minado también displasia condroectodérmica es una enfermedad primi-
tiva del esqueleto (3).
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En un breve comentario, sobre el proceso de esqueletogénesis a pat-
tir del molde mesenquimatoso, se describe una primera fase de morfo-
génesis, y una segunda fase de histogénesis, siendo ésta una fase mis
avanzada de la diferenciacién, aunque ambas son inseparables (8). Se-
guimos para su explicacién el esquema del Prof. Collado.

Cuando por alguna causa, .atin no conocida, se producen alteracio-
nes en los mamelones embrionarios: primarias, secundarias 0 en su emi-
gracion segmentaria, se producen malformaciones que afectan la forma,
tamafio, etc., son las dis6stosis, lo que darfa como respuesta: sindstosis,
defectos de fusion, oligo o polidactilia. La alteracidon en la histogénesis,
con alteracidén en la formacién y desarrollo del cartilago se denomina os-
teocondrodisplasia (3, 8), o displasias 6seas (8), que son enfermedades
caracterizadas por anomalias del crecimiento del cartilago y/o hueso. Se
ha realizado una clasificacién de displasias Gseas (8) basindose en la
evolucién de la formacién del hueso, a partir del fibroblasto.

La displasia condroectodérmica pertenece al grupo de condrodispla-
sias con predominio de la alteracién costal, presentando térax extrecho y
costillas cortas, y también afectacion de los huesos tubulares en creci-
miento (3, 8), anomalias que también presenta nuestro paciente, aun-
que como é&sta alterado el crecimiento distal de los huesos y este creci-
miento es menos importante que el proximal (9), la talla alcanzada en
este enanismo suele ser mayor que en los que se afecten los segmentos
proximales (enanismos rizomélicos).

Diagnostico diferencial. Debe hacerse con enanismos neonatales fa-
cilmente confundibles en el periodo del R.N. Algunas clasificaciones se
basan en la variedad de criterios clinicos y genéticos, incluyendo nuestro
caso en los enanismos mesomélicos, de herencia recesiva (10).

Siguiendo también criterios radiolégicos, se deberd hacer diagndstico
diferencial; en primer lugar con la «Acondroplasia»: el enanismo es rizo-
mélico (1, 2, 8, 9) con acortamiento de segmentos proximales, autoso-
mico dominante (5). En segundo lugar con otros enanismos mesoméli-
cos neonatales como son: «La distrofia Toéraco asfixiante» (Enf. de
Jeune). Se diferencian por no tener distrofia ectodérmica, la polidactilia
suele ser preaxial, no hay fusién de los huesos grande y ganchoso (en el
S. de Ellis-Van-Creveld se manifiesta a partir del primer afio de edad)
(3). Y sindromes con polidactilia y costillas cortas (3). Son variedades
raras de enanismo: El tipo MAJEWSKY presenta, intenso acortamiento
costal, suele tener labio leporino, huesos cortos, lisos y redondeados; o
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el tipo SALDINO NOOMAN presenta huesos con extremos cortos y mella-
dos, rifion poliquistico, atresia intestinal, etc.

Herencia y consejo genético: Se trata de una enfermedad, genética y
transmisible, siendo esta herencia debida a un gran autosémico recesivo
de expresividad variable, sin diferencia entre los casos esporadicos y fa-
miliares (11).

Actualmente se emplean para el diagnéstico los ultrasonidos, y la fe-
toscopia para la confirmacién del diagndstico en el sindrome de Ellis-
Van-Creveld, en casos de embarazos de riesgo por tener ya otro hijo
afectado (12).

En nuestro caso se confirma de nuevo, la mayor incidencia si hay
consanguinidad.
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