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RESUMEN 

 

 

El síndrome de Ell is-van Creveld fue descrito por primera vez por las 

personas que l levan su mismo nombre y lo l lamaron displasia 

Condroectodérmica. Es una osteocondrodisplasia con herencia 

autosómica recesiva que se caracteriza por acortamiento progresivo 

de las extremidades, displasia ungueal, pol idactil ia bilateral postaxial 

en las manos y ocasionalmente en los pies, múltiples frenil los 

labiales, dientes cónicos, hipoplasia de la dentina y oligodoncia. La 

enfermedad cardíaca congénita se presenta en un 60 % de los casos 

afectados. Las malformaciones más frecuentes son la aurícula única 

y grandes defectos septales. El diagnóstico es clínico as ociado a 

hallazgos radiológicos.  Presentamos el caso de una paciente de 13 

años de edad, de sexo femenino, con las características típicas del 

Síndrome de Ell is-van Creveld, quien acude al Servicio de 

Odontopediatría de la Facultad de Odontología de la Universidad 

Central de Venezuela en el 2008 y fue referida al Postgrado de 

Ortodoncia en el 2009, donde fue canalizada para brindarle un 

tratamiento mult idisciplinario . 

  



I . -  INTRODUCCIÓN 

 

 E l  S índ rome  de  E l l i s -van  Creve ld  (EVC)  cons t i tuye  un  

s índ rome  genét ico  po l ima l fo rmat i vo ,  que  fue  desc r i to  por  

p r imera  vez  en  e l  año  19 40 por  los  doc to res  R icha rd  E l l i s  y  

S imon  van  Creve ld ,  le  d ie ron  e l  nombre  de  d isp las ia  

cond roec todé rmica ,  aunque  tamb ién  puede  encont ra rse  en  la  

l i te ra tu ra  como d isp las ia  mesoec todé rmica ,  o  s índrome 

cond rod is t ró f i co . ( 1 )   

 

Es  una  d isp las ia  esque lé t ica  reces iva  au tosóm ica  poco  

usua l ,  que  p resen ta  como carac te r ís t i cas  fundamen ta les :  

cond rod isp las ia  de  los  huesos la rgos  que  p roduce  un  

aco r tamien to  de  las  ex t remidades  tan to  super io res  como 

in fe r io res ;  d i ve rsas  ma l fo rmac iones  óseas (po l idac t i l i a  pos tax ia l ,  

pe lv i s  en  t r iden te ) ( 2 )  y  una  d isp las ia  ec todé rm ica  (h ipodonc ia ,  

h ipop las ia  unguea l ) . ( 3 , 4 )   A  es tas  a l te rac iones  se  pueden  añad i r  

o t ras  en t re  las  cua les  se  encuent ran  en  un  50 -60% de  los  casos  

las  a l te rac iones  ca rd iacas ,  ( 5 , 6 )  s iendo  las  más  comunes  aque l las  

que  a fec tan  a l  sep to  in te rau r icu la r ( 7 )  

 

La  he renc ia  es  au tosóm ica  reces iva .  E l  gen  responsab le  es  

e l  4p16 ( 8 ) ,  A fec ta  a  ambos  sexos  po r  i gua l  ( 7 , 8 , 9 , 1 0 ) ,  s iendo  su
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f recuenc ia  de  0 ,5  po r  cada  100 .000  nac idos  v i vos ( 1 1 ) .  Este  

S índ rome puede  ser  d iagnost icado  a  cua lqu ie r  edad,  i nc lus ive  

du ran te  e l  pe r íodo  p rena ta l .  

 

 En  es te  t raba jo  se  rea l i za rá  una  rev is ión  b ib l iog rá f ica  de  

los  aspectos  gene ra les ,  f ac ia les  y  den ta les  que  se  p re sen tan  en  

e l  S índ rome  de  E l l i s -van  Creve ld ,  la  f o rma  de  rea l i za r  su  

d iagnóst ico  y  e l  t ra tamien to  mu l t id isc ip l ina r io  necesa r io  pa ra  

t ra ta r  a  los  ind iv iduos  que  p resen ten  d icho  s índrome ,  as í  como 

tamb ién  es tab lece r  e l  d iagnóst ico  d i f e renc ia l  con  o t ras  en t idades 

s im i la res .  Además ,  se  repo r ta rá  e l  caso  de  una  pac ien te  con  las  

carac te r ís t i cas  c l ín i cas  t íp i cas  de  EVC,  que  se  p resen tó  en  e l  

Se rv i c io  de  Odontoped ia t r ía  de  la  Facu l tad  de  Odonto log ía  de  la  

Un ive rs idad  Cent ra l  de  Venezue la ,  e l  cua l  f ue  rem i t ido  

pos te r io rmente  a l  pos tgrado  de  Or todonc ia  de  la  m isma casa  de  

es tud ios  pa ra  con t inua r  su  t ra tam ien to .  

 

 

OBJETIVO GENERAL  

 

  Ana l i za r  los  aspectos  genera les ,  f ac ia les  y  d en ta les ,  de l  

S índ rome de  E l l i s -van  Creve ld .   
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OBJETIVOS ESPECÍFICOS  

 

  Desc r ib i r  las  carac te r ís t i cas  c ranea les ,  den to fac ia les  y  

rad iográ f icas ,  que  p resen ta  e l  pac ien te  con  e l  S índ rome  de  

E l l i s -van  Creve ld  pa ra  pode r  es tab lecer  e l  co r rec to  

d iagnóst ico  a l  rea l i za r  la  anamnes is  y  e l  examen c l ín ico  

in ic ia l  de l  pac ien te .  

 

  Des taca r  l a  impor tanc ia  de l  t ra tam ien to  mu l t i d i sc ip l ina r io  

en  es tos  ind iv iduos  pa ra  que  e l  odon toped ia t ra  y  e l  

o r todonc is ta  puedan  ob tene r  los  me jo res  resu l tados  con  la  

ayuda  de  o t ras  espec ia l idades tan to  méd icas  como 

odon to lóg icas  y  de  es ta  fo rma  t ra ta r  a l  pac ien te  de  manera  

in tegra l .  
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I I .  REVISIÓN DE LA LITERATURA 

 

I I . I .  H ISTORI A 

 

 La  pa to log ía  que  hoy  en  d ía  se  conoce  como s índrome 

E l l i s -van  Creve ld  fue  desc r i ta  por  R icha rd  W .B .  E l l i s  p roven ien te  

de  Ed inbu rgo  y  po r  S imon  van  Creve ld  de  Amsterdam ( 1 ) .  Ambos 

ten ían  un  pac ien te  con  es te  s índ rome,  cuando  se  encont ra ron  en  

e l  m ismo  compar t imento  de l  t ren  que  los  l levaba a  una  

con fe renc ia  de  ped ia t r ía  en  Ing la te r ra  ap rox imadamente  en  1930  

y  dec iden  pub l ica r lo ( 1 ) .  Ho l t  y  Mc In tosh ( 1 2 ) en 1933 ,  hab ían  

rea l i zado  los  d ibu jos  con  de ta l les  de  un  n iño  con  las  m ismas 

carac te r ís t i cas ,p ropo rc ionando  un  repo r te  comp le to  de  es te  

casoen  la  déc ima  ed ic ión  de  “En fe rmedades  adqu i r idas  en  la  

i n fanc ia  y  en  la  n iñez” ,  e l  cua l fue  inc lu i do  como caso  número  3  

en  e l  t raba jo  redac tado  por  E l l i s  y  van  Creve ld  en  1940 .  

 

 E l los  sug i r ie ron  p rov is iona lmente  e l  nombre  “D isp las ia  

Condroec todé rm ica ”  ya  que  en fa t i zaba  la  re lac ión  ex is ten te  

en t re  las  dos  carac te r ís t i cas  más  resa l tan tes .  (E l  té rm ino  

“condrop las ia ”  y  no  e l  té rm in o  “acond rop las ia ”  se  u t i l i zó  para  
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desc r ib i r  la  cond ic ión  ósea  en  es tos  pac ien tes ,  ya  que  d i f ie re  en  

c ie r tos  aspectos  de  la  idea  c lás ica  de  acond rop las ia ) .  

 

 

I I . I I .  CONCEPTOS BÁSICOS DE GENÉTICA  

  

 Es impor tan te  conoce r  l as  s igu ien tes  de f in ic iones  bás icas  

de  gené t i ca .  E l  genoma con t iene  todo  e l  con ten ido  gené t i co  de  

un  juego  de  c romosomas  ex is ten te  en  una  cé lu la  o  un  

o rgan ismo.  Los  genes rep resen tan  las  un idades f ís i cas  y  

func iona les  más  pequeñas  de  he renc ia ,  que  res iden  en  zonas 

espec í f icas  (denominadas  l ocus  en  s ingu la r ,  o  l oc i  en  p lu ra l )  

den t ro  de l  genoma  (F ig .  1 .A ) .  Puede  de f in i rse  un  gen  como toda  

la  secuenc ia  de  ADN necesa r ia  pa ra  la  s ín tes is  de  una  mo lécu la  

de  po l ipép t ido  func iona l  (p roducc ión  de  una  p ro te ína  a  t ravés  de  

un  ARNm o  mensa je ro  in te rmed ia r io )  o  de  ARN ( t rans fe ren te  o  

ARNt  y  r ibosóm ico  o  ARNr ) ( 1 3 ) (F ig .  1 .B )  
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       A              B  

F i g .  1 .  G e n é t i c a .   A .  L o c u s .  B .  G e n .  

T o m a d o  d e  http://bit.ly/oB1Z392011
(14)

y http://bit.ly/n0rRvh2011
(15)

 

 

 

 E l  genot ipose  re f ie re  gene ra lmente  a l  juego  de  genes  que  

l l eva  un  ind iv iduo  y ,  en  pa r t i cu la r ,  sue le  hace r  re fe renc ia  a l  par  

conc re to  de  a le los  ( f o rmas a l t e rna t i vas  de  un  gen  espec í f i co )  

que  t iene  una  pe rsona  en  una  reg ión  dada  de l  genoma.  En  

con t ras te ,  los  f eno t ipos  son  p rop iedades obse rvab les ,  

man i fes tac iones  mensurab les  y  ca rac te r ís t icas  f ís i cas  de  un  

ind iv iduo ( 1 6 ) ,de te rm inadas  po r  e l  geno t ipo  de l  su je to  y  e l  en to rn o  

en  e l  que  se  desa r ro l la  du ran te  un  de te rminado pe r íodo  de  

t iempo.   

http://bit.ly/oB1Z39
http://bit.ly/n0rRvh
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I I . I I I .  NOMENCLATURA 

 

 .  McKus ick ,  Ege land ,  E ld r ige  y  K rusen  en  1964 ( 3 ) ,  

u t i l i za rone l  té rm ino  “enan ismo  con  se is  dedos ”  como  una  opc ión  

pa ra  desc r ib i r  es ta  cond ic ión  cuan do  h ic ie ron  un  es tud io  en  e l  

g rupo  Amish .  Es te  té rm ino  pudo  habe r  ayudado  a  de f in i r  d icha  

pa to log ía  poco  conoc ida  po r  l a  p ro fes ión  méd ica ,  as í  como 

tamb ién  por  e l  púb l ico  no  méd ico ,  s in  embargo ,  ha  s ido  

cons ide rado  como o fens ivo ,   no  so lo  porque  se  inc luye  en  é l  la  

pa lab ra  “enan ismo” ,  s ino  ademásporque  se  menc iona  la  

po l idac t í l i a ,  la  cua l  se  pod r ía  in te rp re ta r  como  una  connotac ión  

despec t i vade  anorma l idad .   

 

Po r  es ta  razón ,  e l  té rm ino  de  “enan ismo  con  6  dedos ”  ha  

s ido  e l im inado como un  nombre  a l te rna t i vo  que  iden t i f i que  es ta  

en t idad .  Según  la  OMIM,  (On l ine  Mende l ian Inher i t ance  in  Man) ,  

l a  d isp las ia  condroec todé rm ica  y  la  d isp las ia  mesoectodé rm ica  

no  de f inen  a  es ta  pa to log ía  y  no  sa t is facen  a l  púb l ico  

p ro fes iona l  méd ico  en  gene ra l .Quedar ía  en tonces,  e l  té rm ino  

S índ rome E l l i s -van  Creve ld  con  ab rev iac ión  ace r tad a  EVC,  como 

e l  ún ico  té rm ino  sa t i s fac to r io . ( 1 7 )  
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I I . IV .  ETIOLOGÍA Y PREV ALENCI A 

 

E l  s índ rome  de  E l l i s -van  Creve ld  es  poco  f recuente ,  con  

tan  só lo  a l rededo r  de  300  casos  repo r tados  e n  la  l i te ra tu ra  a  

n i ve l  mund ia l ( 1 8 ) .  Su  inc idenc iaes  de  1 :244 ,000  en  la  pob lac ión  

gene ra l ,  aumentando  en grupos é tn icos  en  los  cua les  la  

endogamia  y  la  consangu in idad  son  comunes,  como la  obse rvada 

en  un  g rupo  Amish  de  Pens i l van ia ,  (F ig .  2 )  cuya  inc idenc ia  es  de  

2 :1 ,000 ( 1 9 )  y  en  a lgunosgrupos á rabes ,  s iendo  de  5 ,2 :100 ,000 ( 2 0 ) .  

 
F i g .  2 .  P a c i e n t e  d e  l a  c om u n i d a d  Am i s h  c o n  EC V  

T o m a d o  d e :  M c K u s i c k  y  c o l s  1 9 6 4
( 3 )  

 

Se  he reda  con  carác te r  au tosóm ico  reces ivo ,  con  la  m isma 

f recuenc ia  en  ambos  sexos ,  no  muest ra  p red i lecc ión  rac ia l  y  en  

un  te rc io  de  los  casos  se  reconoce  consang u in idad  en t re  los  

p rogen i to res ( 2 1 ) .Los  pac ien tes  co r ren  un  r iesgo  Mende l iano  de l  
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25  % en  embarazos  subsecuen tes .  (F ig  3 ) .Los  h i jos  de  una  

pe rsona  a fec tada  no  co r ren  un  r iesgo  mayo r  de  man i fes ta r  e l  

s índ rome,  a  menos  que  la  pa re ja  tamb ién  lo  p resen te ,  en  es te  

caso ,  e l  r iesgo  es  de l  50% ( 1 0 ) Es ex t remadamente  ra ro  que  se  

p resen te  en  uno  de  un  pa r  de  me l l i zos ,  s in  embargo ,  Thapa,  y  

co ls ( 1 8 )  repo r ta ron  e l  caso  de  me l l i zos ,  donde  la  n iña  p resen taba  

carac te r ís t i cas  norma les  y  e l  n iño  p resen tó  e l  s índrome de  EVC .   

 

 

F i g .  3 .  H e r e n c i a  a u t o s ó m ic a  r e c e s i v a  c o n   u n  r i e s g o  M e n d e l i a n o  d e l  2 5  %  

e n  e m b a r a zo s  s u b s e c u e n t e s . T o m a d o  d e :  http://bit.ly/qzyvHe 2011
(22) 

 

http://bit.ly/qzyvHe
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Els índ rome  de  E l l i s - van  Creve ld  es  una  en fermedad  

ocas ionada por  una  mutac ión  gené t i ca  loca l i zada  en  e l  

c romosoma 4 ,  locus  p16 ,  en  un  á rea  p rox ima l  a  o t ras  

cond rod is t ro f ias  (F ig .  4 ,  A  y  B ) ,  pud iendo  p resen ta r  exp res iones 

va r iab les ( 2 3 , 2 4 , 2 5 ) .Es tegen  fue  iden t i f i cado  po r  p r imera  vez  por  

Ru iz -Pé rez ,  Ide ,  S t rom,  Lorenz ,  W i l son ,  W oods  y 

co ls ( 2 6 ) ,med ian te  man ipu lac ión  c lón ica  en  e l  año  2000,  y  l o  

denomina ron  gen  EVC.E l los  iden t i f i ca ron  

d i f e ren tesmutac ionesen  7  ped igree sen  e l  g rupo  re l i g ioso  

endogámico  Am ish  de l  Es tado  Pennsy lvan ia  en  los  EE .U U.   

 

 

         A     B  
F i g .  4 .  C r om o s o m a  4 .  A .  U b i c a c i ó n  g e n  4 p 1 6 .  B .  O t r a s  e n f e r m e d a d e s  

r e l a c i o n a d a s ,  u b i c a d o s  e n  c r o m o s o m a  4 . T o m a d o  

d e : http://ghr.nlm.nih.gov/gene/EVC2011
(25) 

y http://bit.ly/mYZgkE2011
(26)
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Se han  repo r tado  mutac iones  en  un  segundo  gen ,  e l  EVC2,  

asoc iado  a l  gen  EVC t íp i co  en  e l  c romosoma 4 ,  e l  cua l  ha  s ido  

igua lmente  iden t i f i cado  como e l  causante  de  la  en fe rmedad en  

un  número  s ign i f i ca t i vo  de  pac ien tes . ( 2 9 )  

 

Tompson ,  Ru íz -Pé rez ,  B la i r ,  Ba r ton ,  Nava r ro ,  Robson  y 

co ls ( 2 4 ) ,  en  e l  año  2007 ,  ana l i za ron  los  genes  EVC y  EVC2  en  65  

ind iv iduos  no  consangu íneos  que  p resen taban  e l  s índ rome  EVC,  

y  19  p roven ían  de  fami l ias  consangu íneas.  Se  iden t i f i ca ron  

mutac iones  en  los  genes  EVC en  20  pac ien tes  (17  homoc igo tos  y  

3  he te roc igo tos  comb inados ) ;  se  iden t i f i ca ron  las  mutac iones  en  

e l  gen  EVC2 en  25  pac ien tes  (17  homoc igo tos ,  5  he te roc igo tos  

combinados  y  3  que  most raban,  so lamente  una  mutac ión ) .  Los  

au to res  no ta ron  que  no  se  encont raban  mutac iones  que  

expe r imen ta ra  a lgún  gen  en  20  casos , es tos  even tos  pueden  ser  

u t i l i zados  como ev idenc ia  de  la  he te rogene idad  gené t i ca  en  

pac ien tes  con  e l  s índ rome  EVC y  la  pos ib i l idad  de  es ta r  

asoc iada  a  la  mutac ión  de  o t ros  genes .  

 

En  la  mayo r ía  de  los  casos ,  los  ind iv iduos  a fec tados  con  

mutac iones  en  e l  ge n  EVC o  EVC2  p resen tan  ca rac te r ís t icas  que  

son  ind is t ingu ib les  feno t íp icamente ( 3 0 , 3 1 ) .  S in  embargo ,  los  
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ha l lazgos  repo r tados  po r   U lucan ,  Gü l ,  Sapp,  Cocke rham,  

Johns ton  y  B iesecke r ( 3 2 ) en  e l  2008 ,  nos  ind ican  que  ex is ten  

d i f e renc ias  feno t íp icas  en  e l  gen  EVC destacadas  cuando  se  

es tud ian  fami l ias  numerosas  que  man i f ies tan  de fec tos  ca rd iacos  

sep ta les  comple jos ,  m iembros  co r tos  p redominantemen te  

r i zomé l icos  y  po l idac t i l ia  s in  p resenc ia  de  hend iduras  

lab ia les , anomal ías  den ta les  o  unguea les .   E l  geno t ipo  

subyacente  co r respond ien te  a  es te  feno t ipo  más  leve  fue  

repo r tado  como una  mutac ión  en  e l  gen  EVC.  

 

Du ran te  mucho  t iempo  se  ha  es tud iado  l a  pos ib i l idad  de  

que  es ta  pa to log ía  se  haga man i f ies ta  en  po r tado res  

he te roc igo tos .  En  base  a  es to ,  McKus ick  y  co ls ( 3 )  conc luyeron  

que  no  se  p roducen  man i fes tac iones  he te roc igo tas  en  pac ien tes  

con  s índ rome  EVC luego  de  eva lua r  a  una  pob lac ión  de l  grupo  

Amish .  Po r  e l  con t ra r io ,  o t ros  au to res  descr ib ie ron  po l idac t i l ia  

en  pa r ien tes  de  cua t ro  fami l ias  no  consangu íneas  que  hab ían  

con t ra ído  e l  s índrome  EVC. ( 2 5 , 3 3 , 3 4 ) Sprange r  y  Ta r i ve rd ian ( 3 5 ) en 

1995 ,  desc r ib ie ron  e l  pad re  de  un  pac ien te  que  p resen taba  e l  

s índ rome  EVC con  anomal ías  en  los  dedos  y  en  los  d ien tes ,  e  

h ic ie ron  la  rev is ión  de  o t ros  repor tes  en  los  que  se  desc r ib ían  

man i fes tac iones  he te roc igo tas .   
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I I .V  CARACTERÍSTICAS  

 

I I .V .1 .  CAR ACTERÍSTICAS GENERALES  

  

Este  s índ rome  puede  a fec ta r  todos  los  es t ra tos  de l  t e j ido  

embr iona r io  y  es  po l is in tomá t i co .  Se  inc luye  den t ro  de l  g rupo  de  

las  cond rod isp las ias  con  a fec tac ión  va r iab le  de l  tamaño  de  las  

cos t i l las ,  most rando  tó rax  es t recho ,  a l t e rac iones  de  los  huesos 

tubu la res  en  c rec im ien to  con  aco r tam ien to  r i zomé l ico  de  los  

m iembros ( 3 1 , 3 6 ) .La  po l idac t i l ia  pos t -ax ia l  en  manos  se  p resen ta  

p rác t icamen te  en  e l  100  % de  los  casos  (F ig .  5 ) ,  ex i s t iendo  en  

a lgunos  pac ien tes  más  de  se is  dedos.  La  po l idac t i l ia  de  los  p ies  

se  recoge en  un  20  % de  los  pac ien tes ( 5 , 3 3 ) .  

 

F i g .  5 .  P o l i d a c t i l i a  p o s t a x i a l  

T o m a d o  d e :  http://bit.ly/n6f5Dx 2011
(37) 
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Los  s ignos  asoc iados  a  la  d i sp las ia  ec todé rm ica  sue len  

l im i ta rse  a  las  uñas  (pequeñas  y  f r i ab les ) ,  d ien tes  (connata les  e  

h ipop lás icos )  y  enc ía  (mú l t ip les  f ren i l l os ,  f ren i l los  h ipe r t ró f i cos) ,  

aunque  en  a lgunos  casos  se  ha  repo r tado  quese  a fectan  los  o jos  

y  e l  s i s tema  neura l ( 5 , 3 1 , 3 6 , 3 8 ) .  Las  anomal ías  óseas ,  ca rd iacas  

ya lgunos  pac ien tes  con  a l te rac iones  rena les ,  nos  ind ican  que  

hay  pa r t ic ipac ión  mesodérmica .  La  pa r t i c ipac ión  endodé rm ica  no  

es  muy común ,  pe ro  se  ha n  repo r tado  en  a lgunos  pac ien tes  

anoma l ías  pu lmonares  y  hepát icas ( 1 0 , 3 9 ) .  A  pesa r  de  eso ,  

a lgunas  man i festac iones  son  pa tognomón icas  y  deben se r  

tomadas  en  cuenta  cuando  se  ap l ica  e l  c r i t e r io  d iagnós t ico  

p r imar io .  S in  embargo ,  en  a lgunos  pac ien tes ,  es tas  

man i fes tac iones  buca les  y  den ta les  no  se  hacen  muy ev iden tes  

c l ín i camente  y  es to  puede  p roduc i r  e r ro res  en  e l  d iagnóst ico ( 1 0 )  

 

La  ta l la  es  ba ja  desde  la  e tapa  p rena ta l  con  una  ta l la  f ina l  

que  osc i la  en t re  109 -152  cm,  aunque  en  a lgunos  casos ,  la  ta l la  

a l  nac im ien to  no  es tá  muy a fec tada . ( 1 0 )  (F ig .  6 )  
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F i g .  6 .  C a r a c t e r í s t i c a s  c l í n i c a s  m á s  f r e c u e n t e s  e n  E V C .  O b s é r v e s e  

e l  e n a n i s m o  d e s p r o p o r c i o n a l ,  m i e m b r o s  c o r t o s ,  t ó r a x  e s t r e c h o  y  g e n u  
v a l g o .  T o m a d o  d e :  h t t p : / / b i t . l y / n 6 f 5 D x 2011

(40)
 

 

 

Los  pac ien tes  que  padecen  de l  s ín d rome  E l l i s -van  Creve ld  

muest ran  d i f e renc ias  feno t íp i cas ,  la  f asc ies  no  es  espec ia lmente  

carac te r ís t i ca ,  los  o jos  usua lmente  son  norma les  pe ro  en  

a lgunos  casos  se  ha  desc r i to  la  p resenc ia  de  ca ta ra tas  e  

h ipe r te lo r ismo  leve ,  además  de  lab io  supe r io r  de lgado  y  un ido  

po r  f ren i l los  a l  rebo rd e  a lveo la r ( 4 1 ) .  

 

http://bit.ly/n6f5Dx
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I I .V .2MANIFESTACIONES  ÓSE AS Y RADIOGRÁFICAS  

 

Las  ca rac te r ís t icas  óseas  cons is ten  en  les iones  de  manos  y 

p ies  con  camb ios  en  la  f o rma,  tamaño,  número  y  s inos tos is  de  

a lgunos  huesos ,  p r inc ipa lmente  los  huesos  ganchoso  y  g rande 

de l  ca rpo .   

 

La  po l idac t i l ia  hace  re fe renc ia  a  la  p resenc ia  parc ia l  o  to ta l  

de  dedos  supe rnumera r ios .  La  dup l icac ión  puede  se r  p reax ia l  o  

i n te rna  (dup l ic idad  de l  p r imer  dedo) ,  pos tax ia l  o  ex te rna  (a fec ta  

a l  qu in to  dedo ) ,  o  cen t ra l  (a fec ta  a  los  dedos  segundo ,  te rce ro  y  

cua r to ,  s iendo  de  ca rác te r  ocas iona l ) .  Se  puede  d iv id i r  en  t i po  A  

(dedo  desa r ro l lado  y  b ien  con fo rmado ) ,  o  t ipo  B  (dedo 

rud imenta r io ) ( 4 2 ) .  

 

Todas  las  personas  a fec tadas po r  es te  s índ rome 

desa r ro l lan  po l idac t i l ia  t i po  A  (F ig .  7 ) ,  aunque  la  po l idac t i l ia  en  

las  manos  inva r iab lemente  ocu r re ,  l a  po l idac t i l ia  en  los  p ies  se  

hace  p resen te  e n  so lamente  ap rox imadamente  e l  2 0% de  los  

casos  que  p resen tan  e l  s índ rome. ( 4 3 )  
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F i g .  7 .  I m a g e n  r a d i o g r á f i c a  d e  m a n o s  c o n  p o l i d a c t í l i a .   
T o m a d o  d e :  A l c a l d e  y  c o l s  1 9 9 8

( 2 1 )  

 

 

Es te  s índ rome tamb ién  se  carac te r i za  porque  la  es t ruc tu ra  

en  gene ra l  de  los  m iembros  tan to  supe r io res  como in fe r io res  

d i f ie ren  de l  tamaño  no rma l  que  deben  tene r .  E l  acor tam ien to  de  

las  ex t remidades  puede  invo luc ra r  e l  m iembro  comp le to  

(m ic romel ia ) ,  e l  segmento  p rox ima l  ( r i zome l ia ) ,  e l  segmento  

in te rmed io  (mesome l ia ) , o  e l  segmento  d is ta l  (ac romel ia )  (F ig .  8 ) ,  

p resen tándose  más f recuen temente   un  aco r tam ien to  de  t ipo  

m ic rome l ia  o  r i zome l ia  deb ido  a  una  marcada  reorgan izac ión  de l  

te j ido  óseo  en  las  re g iones  ep imeta f i s ia r ias :  l os  huesos 

tubu la res  son  co r tos  y  engrosadose l  ex t remo  p rox ima l  de l  cúb i to  
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y  d is ta l  de l  rad io  son  inusua lmen te  g randes  y  e l  ext remo 

p rox ima l  de l  rad io  y  d is ta l  d e l  cúb i to  inusua lmente  pequeños . ( 4 1 )  

 

F i g .  8 .  T i p o s  d e  a c o r t a m i e n t o s  d e  l a s  e x t r e m i d a d e s   
T o m a d o  d e :  J e a n t y  y  c o l s  2 0 1 1

( 4 4 )  

 

E l  t ronco  es  no rma l  en  long i tud ,  gene ra lmente  se  obse rva  

una  ca ja  to rác ica  es t recha  con  pec tusexcava tum  o  cos t i l las  

cor tas  y  rud imen tar ias  que  puede  ocas iona r  d i f i cu l tades  

resp i ra to r ias .  (F ig .  9 )  

Rizomelia 

Mesomelia 

Acromelia 

Micromelia 

Preaxial 

Postaxial 
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F i g .  9 .   R a d i o g r a f í a  d e  t ó r a x ,  d o n d e  s e  o b s e r v a  c a j a  t o r á c i c a  e s t r e c h a .  
T o m a d o  d e :  A r u m u g a m  y  c o l  2 0 1 1

( 4 5 )  

 

Se  ha  desc r i to  de  fo rma  esporád ica  l a  p resenc ia  de  

ma l fo rmac ión  de  la  pe lv i s  en  fo rma  de  « t r iden te»  además  de  la  

p resenc ia  de  genu  va lgo  (F ig .  10 ) ,  donde  se  puede  obse rva r  en  

una  v i s ta  f ron ta l  l os  mus los  y  l as  rod i l las  jun tas  y  los  ta lones  

sepa rados cuando e l  ind iv iduo  ese  encuent ra  de  p ie . ( 5 , 3 1 , 4 6 )  

 
   A     B  

F i g . 1 0 . A l i n e a c i ó n  d e  R o d i l l a s .  A .  A l i n e a c i ó n  n o r m a l .   

B .  G e n u  V a l g o .  T o m a d o  d e :  http://bit.ly/n0Cx2W
(47) 
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I I .V .3  MANIFESTACIONES CARDÍAC AS  

 

Estos  pac ien tes  p resen tan  ca rd iopa t ías  congén i tas  

asoc iada  con  una  f recuenc ia  supe r io r  a l  50  % ( 3 1 , 4 6 , 4 8 ) .  La  

mayor ía  de  las  anoma l ías  ca rd íacas  congén i tas  asoc iadas a l  

s índ rome  son  de fec tos  sep ta les  (80  %)  e  inc luyen  desde 

de fec tos  de l  sep to  in te raur i cu la r  de  t i po  os t ium pr imum de 

tamaño  va r iab le ,  (F ig .  11 )  has ta  la  aur ícu la  ún ica ,  (CIV  

OCIA) ( 6 , 2 1 , 3 1 , 4 9 , 5 0 ) ,aunque también  se  han  descr i t o  t ranspos ic ión  

de  g randes  vasos ( 5 , 3 1 , 4 8 ) ,  d rena je  venoso  a nóma lo  y  cana l  

a t r ioven t r icu la r  común ( 3 1 , 4 8 ) .  En  un  20% de  los  casos  ex is ten  

o t ras  ca rd iopa t ías  congén i tas  como la  coa r tac ión  de  ao r ta ,  

h ipop las ia  de l  ven t r ícu l o  i zqu ie rdo  o  pe rs i s tenc ia  de l  

duc tusa r te r ioso ( 2 1 , 4 8 )  

 

 

 

 

 

 

 

F i g .  1 1 .  Ec o c a r d i o g r a m a  q u e  m u e s t r a  S e p t o  t r a n s v e r s a l  i n c o m p l e t o  
t i p o  O s t i u m  P r im i u m  ( F l e c h a ) .  T o m a d o  d e :  A l c a l d e  y  c o l s  1 9 9 8

( 2 1 )  
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Muchos  pac ien tes  con  de fec tos  de l  sep to  in te rau r icu la r  

pe rmanecen  as in tomát i cos  has ta  la  v ida  adu l ta ,  con  exce len te  

to le ranc ia  a  la  sob reca rga  de  vo lumen  de l  co razón  de recho  

impues ta  po r  e l  co r toc i rcu i to  aur i cu la r .E l lo ,  jun to  a l  

desconoc im ien to  de l  s índ rome  o  de  las  anoma l ías  ca rd íacas  

asoc iadas,  puede  jus t i f i ca r  excepc iona lmen te  su  d iagnós t ico  

ta rd ío ( 2 1 , 5 1 )  

 

 

I I .V .4  MANIFESTACIONES BUCALES  

 

Las man i fes tac iones  buca les  más  f recuentes  que  se  

obse rvan  en  los  pac ien tes  con  E l l i s -van  Creve ld  son  fus ión  de  la  

po rc ión  med ia  de l  l ab io  supe r io r  con  e l  margen  g ing iva l  max i la r  

po r  lo  que  e l  f ondo  de l  ves t íbu lo  es  poco  p ro fundo ,  f ren i l los  

acceso r ios ,d ien tes  cón icos  e  h ipodonc ia .También  s e  pueden 

obse rva r  d i f e ren tes  ma loc lus iones ,  h ipe r t ro f ia  g ing iva l ,  

h ipe r t ro f ia  en  e l  f ren i l lo  lab io -g ing iva l  supe r io r  e  in fe r io r ,  bordes  

inc i sa les  den tados ,  to rs i ve rs ión ,  t ranspos ic ión  den ta l ,  d ias temas 

e  h ipop las ia  de l  esma l te . ( 4 3 )  (F ig .  12 .  A )  
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Con  f recuenc ia  hay  d ien tes  na ta les ,  que  son  d ien tes  

p r imar ios  que  h ic ie ron  e rupc ión  p rematu ramen te .  A  menudo  se  

encuen t ra  re ta rdada  la  e rupc ión  den ta r ia  y  los  que  e rupc ionan ,  

comúnmente  p resen tan  de fec tos  como  va r iac iones  de  fo rma ,  

tamaño y  pos ic ión . ( 4 3 )  

 

E l  lab io  hend ido  pa rc ia lmente  y  las  hend idu ras  a l veo la res  

max i la res  además  de l  f ren i l lo  con t inuo  podr ían  es ta r  

re lac ionados  a  una  fa l la  en  e l  desar ró l lo  no rma l  que  ocu r re  en  e l  

p roceso  nasa l  med io  embr iona r io ( 1 0 , 5 2 ) (F ig .  12 .  B )  

 

     A         B  

F i g .  1 2 .  M a n i e s t a c i o n e s  b u c l e s  E V C .  A .  A n o m a l í a s  d e n t a r i a s  d e  f o r m a ,  
t a m a ñ o  y  p o s i c i ó n .  B .  L a b i o  h e n d i d o  p a r c i a lm e n t e .   

T o m a d o  d e :  http://bit.ly/p83Qei2011
(53) 

 

http://bit.ly/p83Qei
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La  va r iab i l idad  c l ín i ca  que  mues t ran  las  anomal ías  buca les  

en  pe rsonas  con  e l  s índ rome  E l l i s -van  Creve ld  pod r ían  debe rse  

a l  hecho  de  que  su  e fec to  gené t ico  sobre  los  d ien tes  y  sob re  

o t ras  es t ruc tu ras  buca les  ocu r re  en  lapsos  p ro longados  y 

pod r ían  ser  ocas ionadas  po r  o t ro s  fac to res  que  mod i f i can  e l  

f eno t ipo  amb ien ta l  y  o t ros  fac to res  gené t i cos .  ( 1 0 )  

 

Las  ma loc lus iones  son  comunes  en  pe rsonas  que  

desa r ro l lan  e l  s índ rome E l l i s -van  Creve ld ,  pe ro  no  adop tan  una  

fo rma  espec í f i ca .  Por  o t ra  par te ,  muchos  pac ien tes  mues t ran  

pa rámet ros  ce fa lomét r icos  no rma les .  La  h ipop las ia  

expe r imen tada  por  e l  max i la r  f ue  pa r te  de l  s índ rome desc r i to  en  

la  comun idad  Amish ,  a l  i gua l  que  p rodu jo  e l  p rogna t i smo  en  

o t ros  pac ien tes .  Tamb ién  se  ha  repor tado  en  pac ien tes  que  

su f ren  es te  s índrome  u n  ángu lo  gon íaco ab ie r to con  una  a l tu ra  de l  

te rc io  in fe r io r  de  la  ca ra aumen tada ( 1 0 ) .  
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I I .V .5  OTRAS MANIFESTACIONES  

 

 Otros  ó rganos  de  o r igen  mesodérm ico  o  endodé rmico  

pueden  es ta r  a fec tados  en  es te  s índ rome.  Se  han  repor tado  

a fecc iones  en  e l  s i s tema  rena l inc luyendo  s índ rome  ne f ró t ico ,  

ne f ronopt is i s  e  insu f ic ienc ia  rena l  y  en  e l  s is tema  hepá t i cocomo 

f ib ros is  p rog res iva  e  insu f ic ienc ia  hepát ica ,  pe ro  cons t i tuyen  

man i fes tac iones  poco  f rec uentes .  ( 5 4 , 5 5 , 5 6 )  

 

 Con  respecto  a  las  man i fes tac iones  neu ro lóg icas ,  a lgunos  

pac ien tes  han  p resen tado re ta rdo  menta l  pe ro  se  sug ie re  que  e l  

re t raso  no  es  pa r te  in tegra l  de  la  en fe rmedad ,  ya  que  la  mayor ía  

de  los  sobrev iv ien tes  son  de  in te l i genc ia  y  desa r ro l lo  motor  

no rma l .  ( 4 1 ) .  Ex is ten  repo r tes  a i s lados  de  o t ras  a fecc iones de l  

s i s tema  ne rv ioso  cen t ra l  como  agenes ia  de l  cue rpo  ca l loso ,  

h id roce fa l ia  y  ano ma l ías  en  la  m ig rac ión  neu rona l ( 5 6 ) .  
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También  se  han  repor tado  l as  anoma l ías  hemato lóg icas  

aunque  muy espo rád icamente ,  so lo  se  ha  p resen tado  un  caso  

con  d ise r i t ropoyes is ( 5 5 ) (F ig .  13 )  y  o t ro  asoc iado  con  leucemia  

m ie lob lás t ica  pe r ina ta l . ( 5 7 )  

 

 

 

F i g .  1 3 . I m a g e n  d e  D i s e r i t r o p o ye s i s .  T o m a d o  d e :  
h t t p : / / v i v i a n l u n t . 4 t . c o m / P a g e s / i n d e x . h t m 2 0 1 1

( 5 8 )  

 

 

  

http://vivianlunt.4t.com/Pages/index.htm
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I I .V I .  DI AGNÓSTICO 

 

 A pesar  de  su  ra reza ,  e l  s índ rome de  E l l i s -van  Creve ld  no  

debe r ía  p resen ta r  p r ob lemas  de  d iagnóst ico  neonata l  po r  lo  

f lo r ido  de  sus  man i fes tac iones  feno t íp icas ( 2 1 , 5 9 ) .E l  d iagnóst ico  

fundamenta lmente  se  es tab lece  med ian te  la  c l ín ica  y  l as  

carac te r ís t i cas  rad io lóg icas ,  aunque  también  resu l ta  ú t i l  la  

rea l i zac ión  de  e lec t roca rd iograma  y  ecoca rd iograma  para  

de tec ta r  la  pos ib le  card iopa t ía  congén i ta  asoc iada ;  l a  ecogra f ía  

y  l a  resonanc ia  magné t i ca  nuc lear  ayudan  a  la  iden t i f i cac ión  de  

las  anoma l ías  rena les  y  ce reb ra les .  

 

Es ta  a l t e rac ión  se  puede  d iagnost i ca r  a  cua lqu ie r  edad,  

i nc luso  du ran te  e l  pe r íodo  p rena ta l  con  ayuda  de l  u l t rason ido  

obs té t r ico  (F ig .  14 )  deb ido  a  los  camb ios  óseos  y  las  anoma l ías  

card íacas ,  y  puede  se r  u t i l i zado  con  f ines  de  d iagnós t ico  desde 

la  semana  18  de  ges tac ión en pare jas  donde  ambos  padres  son  

po r tadores  sanos,  con  r iesgo  de  conceb i r  h i jos  

ano rma les ( 7 , 4 1 , 6 0 , 6 1 , 6 2 , 6 3 , 6 4 ) .E l  aná l is is  h is topa to lóg íco  de l  

s i s tema  óseo  de  los  fe tos  se  usa  para  iden t i f i ca r  va r ias  

os teocond rod isp las ias  inc luyendo la  que  se  descr ibe  en  es te  

s índ rome ( 6 0 ) .  

 



27 
 

 
 

 
F i g .  1 4 .  U l t r a s o n i d o  d o n d e  s e  e v i d e n c i a  p o l i d a c t i l i a .  

T o m a d o  d e :  h t t p : / / w w w . o b g yn . n e t / u s / c o t m / 9 8 0 8 / c o t m _ 9 8 0 8 . h t m
( 6 5 )

 

 

 

I I .V I I .  DI AGNÓSTICO DIFERENCI AL  

 

El  d iagnós t i co  d i f e renc ia l  debe  hacerse  fundamenta lmente  

con  e l  s índ rome  de  W eyers  o  d i sos tos isac rodenta l . Es te  s índrome 

se  t ra ta  de  una  en fe rmedad  he red i ta r ia  de  ca rác te r  au tosómico  

dom inante  de  exp res ión  va r iab le ,  que  cu rsa  con  po l idac t i l ia  

pos tax ia l  de  man os  y  p ies ,  con  hend idu ra  de  la  s ín f is is  

mand ibu la r ,  uñas  d isp lás icas  y  es ta tu ra  co r ta ,  no  es ta rá  

p resen te  e l  enan ismo  desp ropo rc iona l ,  de fec tos  ca rd íacos  o  

d isp las ia  to rác ica ( 6 6 ) .  Ru íz -Pé rez  y  co ls ( 2 6 ) ,  encon t ra ron  2  

mutac ioneshete roc igo tas   asoc iadas  a l  f eno t ipo ,  una  en  un  

http://www.obgyn.net/us/cotm/9808/cotm_9808.htm
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hombre  que  padec ía  de l  s índrome  de  W eyers  con  

d isos tos isac rodenta l  y  o t ro  en  un  pad re  y  su  h i ja ,  ambos ten ían  

de fec tos  ca rd íacos  y  po l idac t i l i a  carac te r ís t i cos  de l  EVC,  pero  

no  ten ían  es ta tu ra  ba ja .  

 

También  se  puede  hace r  e l  d iagnóst ico  d i f e renc ia l  con  la  

D is t ro f ia  To rác ica  A s f i x ian te  (DTA)  o  S índ rome de  Jeune ( 3 3 , 6 7 ) ;  

como e l la ,  p resen ta  tó rax  es t recho ,  aunque en  e l  EVC no  sue le  

ser  tan  seve ro  como en  la  DTA;  la  pe lv i s  en  « t r i den te»  es t á  

p resen te  en  los  dos  s índ romes ( 5 , 3 1 , 6 7 ) ;  la  po l idac t i l ia  y  

card iopa t ía  congén i ta  son  menos  f recuentes  en  la  DTA que  en  e l  

EVC ( 3 1 , 6 7 ) .  O r ien ta  tamb ién  e l  d iagnós t i co  de  EVC e l  

componente  ec todé rmico  de  la  d isp las ia  ( 3 1 , 4 9 ) .   

 

En  su  fo rma  c l ín ica  madura ,  e l  S ín drome de  E l l i s -van  

Creve ld se  d iagnos t ica  fác i lmente ,  pe ro  en  pac ien tes  que  no  

muest ran  a lgunas de  sus  man i fes tac iones  gene ra les  re levan tes ,  

l os  s ignos  buca les  y  den ta les  como hend idu ras  parc ia les  en  los  

p rocesos  a lveo la res ,   lab ios  hend idos  pa rc ia lmen te  y  f ren i l los  

mú l t ip les  cons t i t uyen  man i fes tac iones  pa tognomón icas  de l  EVC 

que  se  deben u t i l i za r  cuando se  da  e l  d iagnóst ico  p r imar ioy  la  

o r ien tac ión  gené t ica ,  ya  que  o t ros  c r i te r ios  pueden  se r  inc ie r tos .  

Con  base  a  es tos  s ignos ,  se  puede  da r  e l  d iagnós t ico  
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d i fe renc ia l ,  a l  ana l i za r  o t ros  s índ romes  que  inc luyen  ba ja  

es ta tu ra ,  po l idac t i l ia  y  anomal ías  buco fac ia les  (s índ romes 

bucod ig i ta les  I  y  I I )  S in  embargo ,  en  a lgunos  pac ien tes ,  los  

s ignos  buca les  y  den ta les  pueden se r  l eves  y  e l  o r todonc is ta  

debe  in te rp re ta r los  en  fo rma adecuada . ( 1 0 )  

 

I I .V I I I .  PRONÓSTICO  

 

 E l  p ronóst ico  de l  EVC es tá  dado  fundamen ta lmente  po r  dos  

fac to res :  po r  un  lado  la  gravedad  de r i vada  de  las  

ma l fo rmac iones ca rd íacas  y  por  e l  o t ro ,  e l  d is t i n to  g rado  de  

es t rechez to rác ica  ( 5 , 3 1 ) .  Ce rca  de  la  m i tad  de  los  pac ien tes  

fa l lecen  p recozmen te  en  la  in fanc ia  a  causa  de  comp l i cac iones 

card io resp i ra to r ias ( 7 )  

 

Las  ma l fo rmac iones  ca rd í acas  pa recen  const i t u i r  e l  f ac to r  

de te rm inan te  que  puede  d ism inu i r  la  longev idad  según  e l  t ipo  de  

ma l fo rmac ión  que  p resen te  y  e l  g rado  de  seve r idad .  E l  

p ronóst ico  es  exce len te  cuando  no  hay  p resenc ia  de  

en fe rmedades  congén i tas  de l  co razón . ( 2 5 )  

 

.  A  n i ve l  de l  tó rax  se  debe  obse rvar  e l  tamaño de  las  

cos t i l las ,  ya  que  cuando  p resen tan  un  tamaño  ano rma l  
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puedeocas iona r  una  ca ja  to rác ica  demas iado  es t recha  

imp id iendo  e l  c rec im ien to  no rma l  de  los  pu lmones ,  t rayendo 

como consecuenc ia  una  h ipop las ia  pu lmonar  le ta l .  Es te  es  un  

ha l lazgo  t íp ico  en  la  mayor ía  de  las  d i sp las ias  esque lé t icas  

le ta les  (d i sp las ia  tana to fó r ica ,  acond rogénes is ,  h ipo fos fa tas ia ,  

d isp las ia  camptomél ica ,  d isp las ia  cond roec todé rm ica ,  

os teogénes is  imper fec ta ,  po l idac t i l i a  con  cos t i l las  co r tas ) .  En  la  

p rác t ica ,  no  es  necesa r io  med i r  e l  tó rax  o  las  cos t i l las ,e s  

su f ic ien te  sabe r  que  e l  d iámet ro  to rác ico  debe  ser  en t re  80 -

100% de l  d iámet ro  abdomina l .  Las  d isp las ias  esque lé t icas  

le ta les  f recuen temente  p resen ta rán  un  tamaño  to rác ico  de  

a l rededo r  de l  50% ( 2 5 )  

 

En  pac ien tes  con  es te  s índrome es  d i f íc i l  es tab lece r  e l  

p ronóst ico  de  la  ta l la  f ina l ,   ya  que  puede  se r  muy va r iab le  en  

cada ind iv iduo ,  puede  osc i la r  desde  10 9  cm has ta  152cm ( 1 0 , 2 5 , 6 8 )  
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I I . IX .  TRATAMIENTO   

 

El  mane jo  de  es tos  pac ien tes  debe  se r  mu l t id isc ip l ina r io  

fo rmado  po r  un  equ ipo  que  inc luya  genet i s ta ,  ped ia t ra ,  

de rmató logo ,  ca rd ió logo ,  t raumató logo  y  odontó logos .  E l  mane jo  

s in tomát ico  es  p r inc ipa lmente  necesa r io  en  e l  pe r íodo  p rena ta l ,  

deb ido  a  la  d i f i cu l tad  resp i ra to r ia  que  puede  ocas iona r  la  

p resenc ia  de  t ó rax  es t recho  o  de fec tos  ca rd íacos .  Los  d ien tes  

neonata les  deben  se r  ex t ra ídos ,  ya  que  pueden d i f i cu l ta r  e l  

amamantamien to .  E l  segu im ien to  debe  se r  con t inuado  po r  

espec ia l is tas  en  gené t i ca  pa ra  pode r  d iagnost i ca r  e l  s índrome 

según  las  ca rac te r ís t icas  que  p resen ta  y  poder  desca r ta r  o t ros  

s índ romes .  Tamb ién  debe  se r  eva luado  po r  ped ia t r ía ,  

gene ra lmente ,  e l  t ra tamien to  con  ho rmonas  de  c rec im ien to  en  

es tos  ind iv iduos  con  ta l la  ba ja  deb ido  a  la  condrod isp las ia  no  es  

muy e fec t i vo ,  has ta  e l  momen to  só lo  se  ha  repo r tado  un  caso  

donde  los  resu l tados  con  te rap ia  ho rmona l  de  c rec im ien to  fueron  

sa t is fac to r ios .  ( 2 5 , 6 9 )  

 

El  segu im ien to  po r  par te  de  p ro fes iona les  espec ia l is tas  en  

t raumato log ía  y  o r toped ia ,  cons is te  en  e l  t ra tamien to  de  las  

de fo rm idades  óseas  p resen tes ,  como  la  co r recc ión  de l  

genuva lgum y  exéres is  de  dedos  supe rnumera r ios  en t re  o t ros . Se  
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ha  recomendado la  d is t racc ión  os teogén ica  pa ra  p roduc i r  e l  

a la rgam ien to  de  los  huesos  la rgos .  ( 1 0 )  

 

  

E l  á rea  odonto lóg ica  juega  un  pape l  f un damenta l  en  e l  

t ra tamien to  de  las  d i versas  man i fes tac iones  buca les  que  

p resen ta  es te  s índ rome.  S e  ind ica  la  in te rconsu l ta  con  las  

d i f e ren tes  espec ia l idades  como Odontoped ia t r ia ,  Or todonc ia ,  

Pe r iodonc ia ,  P ró tes is ,  Es té t i ca  y  C i rug ía  B uca l  pa ra  pode r  l leva r  

a  cabo  un  p lan  de  t ra tam ien to  que  pe rmi ta  ob tene r  resu l tados  

tan to  es té t i cos  como func iona les  sa t i s fac to r ios .  Los  t ra tam ien tos  

odon to lóg icos  se  deben rea l i za r  con  e l  p ro toco lo  de  

an t ib io t i co te rap ia  p ro f i lác t i ca  en  aque l los  pac ien tes  que  

p resen tes  man i fes ta c iones  ca rd íacas  congén i tas . ( 1 0 )  
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I I I . -   REPORTE DE UN CASO     

 

 Se t ra ta  de  pac ien te  femen ina  de  13  años  de  edad,  na tu ra l  

de  Nueva  Espa r ta  y  p rocedente  de  Caracas ,  qu ien  as is te  a  

consu l ta  de  Odontoped ia t r ía  en  la  Facu l tad  de  Odonto log ía  de  la  

Un ive rs idad  C ent ra l  de  Venezue la  en  e l  2008 ,  s iendo  luego   

re fe r ida  a l  Pos tg rado  de  Or todonc ia  en  e l  2009  con  e l  

d iagnóst ico  de  D isp las ia  Condroec todé rm ica ,  pa ra  su  eva luac ión  

y  t ra tam ien to .  

 

 

I I I .  I .  DATOS DEL P ACIENTE 

 

APELLIDO Y NOMBRE :  A.  G.  

FECHA DE NACIMIENTO :  1 ro  de  ene ro  de  1996  

LUGAR DE NACIMIENTO :  Nueva  Espa r ta .  

NACIONALIDAD :  Venezo lana .  

SEXO:  Femen ino .  

OCUP ACIÓN:  Estud ian te .  

MOTIVO DE CONSULTA:  La  madre  re f ie re  t rae r  a  su  h i ja  po rque  

“Los  d ien tes  de  a r r iba  y  ade lan te  es tán  to rc idos  y  los  de  aba jo  

no  le  han  sa l ido”  
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FECHA DE PRIMERA CONSULTA DE ODONTOLOGÍA INFANTIL:  

13  de  nov iembre  de  2008  

FECHA DE PRIMERA CONSULTA DE ORTODONCI A:  12  de  jun io  

de  2009    

PROFESIONAL ENCARG ADO  POSTGRADO DE ORTODONCI A:  

-  Es tud ian te  de  pos tg rado  de  Or todonc ia :  Od.  Da i l ín  

Qu in te ro  

-  Tu to ra  de l  caso :  Dra .  Yo landa O lmos de  Ma lavé  

 

 

I I I . I I .  ANTECEDENTES FAMIL I ARES  

 

 Madre :  venezo lana  de  39  años  de  edad  pa ra  e l  momento  

de l  pa r to ,  aparen temente  sana  y  de  ocupac ión  ama de  casa .  

 

 Pad re :  venezo lano  de  35  años  de  edad  pa ra  e l  momento  de l  

nac im ien to ,  aparen tement e  sano  y  de  ocupac ión  cho fe r  

 

 P rogen i to res  norma les  y  no  se  reconocen  como 

consangu íneos p róx imos pe ro  hay  una  a l ta  p robab i l idad  de  

consangu in idad   po r  o r i gen  geográ f i co  ances t ra l  común.  
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I I I . I I I .  ANTECEDENTES MÉ DICOS 

 

I I I . I I I .  1 .  ANTECEDENTES PRENATALES Y  OBSTÉTRICIOS 

 

La  pac ien te  es  p roducto  de  1 r a .  ges ta ,  de  embarazo  a  

té rm ino   ob ten ido  por  p roced im ien to  de  cesá rea .  

 

Su  madre  n iega  habe r  padec ido  du ran te  e l  embarazo  de  

toxop lasmos is ,  rubéo la ,  c i tomega lov i rus ,  he rpes  s imp le  n i  s í f i l i s .  

I gua lmen te  n iega  habe r  inger ido  med icamen tos  con t ra ind icados 

du ran te  e l  embarazo ,  abuso  de  a lcoho l   y  expos ic ión  a  

rad iac iones  y  no  ex is te  consangu in idad  aparen te  en t re  los  

pad res .  

 

 

I I I . I I I .  2 .  INFORME GENÉ TICO.  

 

 La  eva luac ión  gené t i ca  fue  rea l i zada  a  la  n iña ,  en  e l  Cent ro  

Nac iona l  de  Genét i ca  Humana  y  Expe r imenta l  de l  I ns t i t u to  de  

Med ic ina  Expe r imen ta l  de  la  Un ivers idad  Cent ra l  de  Venezue la ,  

po r  e l  Méd ico  Gene t i s ta  Dr .  Venanc io  S imosa ,  apo r tando  pa ra  e l  

exped ien te  méd ico  de l  p ac ien te  e l  s igu ien te  in fo rme:  
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 “Rec ién  Nac ida  de  16  d ías  de  v ida  pa ra  e l  17 -01-1996 .  

P r imer  E .S .A.T .  no rma l  a l  nacer  y  ba ja  ta l la  in  ú te ro .  

P rogen i to res  norma les ,  consangu in idad  remo ta  muy p robab le .  

 

FENOTIPO:   

 

 Ta l la  ba ja  de  m iembros  cor tos  p rox ima les  con  

b raqu imetaca rpo fa lang ia ;  h ipop las ia  unguea l  y  po l idac t i l ia  

pos tax ia l  en  ambas manos;  t ó rax  es t recho  y  cor to ;  f rénu las  

lab iog ing iva les  mú l t ip les  supe r io res  y  sop lo  s is tó l i co  

mesocá rd ico .  (F ig .  15 )  

 

CONCLUSIÓN:   

 

 D isp las ia  cond roec todé rm ica  (S .  de  E l l i s -van  Creve ld )  

au tosóm ico  reces ivo ,  los  p rogen i to res  po r tan  e l  gen  y  hay un  

r iesgo  de  25% de  que  tengan o t ro  h i j o  i gua l .  

 

SUGERENCIAS  REALIZADAS POR EL  GENETISTA :  

 

1 -  Eva luac ión  card iovascu la r ;  usua lmente  es te  s índrome 

p resen ta  de fec to  sep ta l  o  au r ícu la  ú n ica .  
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2 -  Cont ro l  po r  odonto log ía  in fan t i l  a l rededo r  de  los  6  meses 

de  edad y  po r  o r toped ia  a l rededo r  de l  año .  

3 -  Exc is ión  de  po l idac t í l ia  y  con t ro l  po r  ped ia t r ía ,  no  requ ie re  

o t ros  es tud ios  espec ia les . ”  

 

 
 

F i g .  1 5 .  F o t o  a  l o s  m e s e s  d e  n a c i d a  d o n d e  s e  e v i d e n c i a  h e p t a d a c t i l i a  e n  
m a n o  d e r e c h a  y  h e x a d a c i l i a  e n  m a n o  i zq u i e r d a .  1 9 9 6  
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I I I . I I I .  3 .  ANTECEDENTES CARDIOV ASCULARES  

 

 La  madre  re f ie re  habe r  l l evado  a  la  pac ien te  pa ra  con t ro l  y  

eva luac ión  ca rd io lóg ica ,  en  e l  Se rv i c io  de  Card io log ía  de l  

Hosp i ta l   J .  M.  de  los  R íos ,  donde se  desca r tó  de fec to  sep ta l  o  

au r ícu la  ún ica .  Se  d iagnost i có  un  sop lo  s i s tó l i co  mesocá rd ico .  E l  

co razón  y  los  vasos  sangu íneos p resen ta ron  carac te r ís t icas  

no rma les .  

 

I I I . I I I .  4 .  ANTECEDENTES ORTOPÉDICOS  

 

 Al  año  de  nac ida ,  e l  6  de  feb re ro  de  1997,  se  rea l i zó  la  

exé res is  de  V  y  V I I  dedos  de rechos  y  de  V I  dedo  izqu ie rdo .  Se  

dec id ió  de ja r  e l  V I  dedo  derecho  como  meñ ique ,  e l  cua l  p resen tó  

tendones  f lexo res  y  ex tenso res  rud imenta r ios  por  l o  que  su  

mov i l idad  es  l im i tada .  

 

 A  los  11  años  de  edad ,  e l  20  de  agosto  de  2007,  se  rea l i zó  

in te rvenc ión  qu i rú rg ica  que  cons is t ió  en  Hemiep i f i s iodes is  

f emora l  y  t ib ia l  pa ra  cor reg i r  de fo rm idad  en  va lgo  femora l  y  

t ib ia l ,  du ran te  e l  p roced im ien to  fue  necesa r io  rea l i za r  

t rans fus iones  sangu íneas.  La  pac ien te  evo luc io nó  

sa t is fac to r iamente .  
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I I I . I I I .  5 .  ANTECEDENTES ODONTOLÓGICOS  

 

H is tor ia  denta l :  

 Con  respecto  a  la  c rono log ía  de  la  e rupc ión ,  la  madre  

re f ie re  una  e rupc ión  de  la  den t i c ión  p r imar ia  ta rd ía ,  ya  que  los  

p r imeros  d ien tes  p r imar ios  e rupc iona ron  a l  año  y  med io  de  

nac ida  ap rox imadamente .  A  los  9  años e ru pc iona ron  los  d ien tes  

p r imar ios  an te rosupe r io res ,  exfo l i ándose  6  meses  después  y  

e rupc ionando  inc i s i vos  super io res  pe rmanentes  en  fo rma de  

c lav i ja .  No  re f ie re  t raumat i smos den ta r ios  n i  p resenc ia  de  

d ien tes  neonata les .  

 

 

I I I . IV .  MANIFESTACIONES CLÍNICAS:  

 

A  los  13  años  de  edad ,  cuando  la  pac ien te  fue  v i s ta  en  e l  

pos tg rado  de  Or todonc ia ,  med ía  134  cm  y  pesaba  45  Kg  (F ig .  

16 ) .  La  mor fo logía  de  su  cabeza  y  su  apa r ienc ia  fac ia l  e ran  

no rma les  y  tamb ién  la  can t idad  y  la  ca l ida d  de l  cabe l lo .  

M iembros  super io res  e  in fe r io res  co r tos  con  respec to  a l  tamaño 

de l  t ronco .  Cuando  se  exam ina ron  las  manos,  se  obse rvaron  

dedos  de  long i tudes  va r iab les  y  ano rma les  y   uñas  h ipop lás icas .  
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Los  p ies  son  cor tos  y  anchos,  con  dedos  de  tamaños  va r iab les ,  

no  hay  p resenc ia  de  po l idac t i l ia ,  las  uñas  de  los  p ies  a l  i gua l  

que  en  las  manos  son  h ipop lás icas  (F ig  17 ) .  Su  desa r ro l lo  

ps icomoto r  y  menta l  es taban den t ro  de  los  l ím i tes  no rma les .  

 

 

F i g .  1 6 .  F o t o s  d e  l a  p a c i e n t e .  C u e r p o  e n t e r o .  
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    A     C  

F i g .  1 7 .   A .  M a n o s .  B  P i e s ,   v i s t a  s a g i t a l   C .  P i e s ,  v i s t a  d e  f r e n t e   

 

I I I . IV .1 .  EX AMEN CLÍNICO EXTRABUCAL  

 

V ISTA FRONTAL  

 

Forma de la  cabeza:  Mesocefá l ico  

Forma de la  cara:  Redonda   

Simetr ía  fac ia l :  Si  

Balance:  Terc io  in fe r io r  l i ge ramente  aumen tado  con  respecto  a l  

te rc io  med io  y  supe r io r  

Labios:  Lab io  supe r io r  re la t i vamente  más  g rueso  que  e l  lab io  

in fe r io r  (F ig  18 )  

B 
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    A       B  
 

F i g .  1 8 .  F o t o s  Ex t r a b u c a l e s  i n i c i a l e s .  A .  D e  f r e n t e  e n  r e p o s o .   
B .  D e  f r e n t e  e n  s o n r i s a  
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VISTA DE PERFIL  

Per f i l :  Convexo  

Surco mentolabia l :  Acen tuado  

Línea cuel lo -mentón:  Cor ta  

Labios:  Proque l ia  supe r io r  

Balance:  Terc io  in fe r io r  l i ge ramen te  aumen tado  con  respecto  a  

los  o t ros  dos  

Implantac ión de  ore jas:  Norma l  (F ig .  19)  

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

F i g .  1 9 .  F o t o  e x t r a b u c a l  i n i c i a l  d e  p e r f i l  
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I I I . IV .2 .  EX AMEN CLÍNICO INTRABUCAL  

 

 A l  rea l i za r  e l  examen  c l ín i co  in t rabuca l ,  se  obse rvó  

c i ca t r ices  en  fondo  de  ves t íbu lo  de  la  zona  an te rosupe r io r  y  

an te ro in fe r io r ,   ya  que  se  le  rea l i zó  la  f ren i lec tomía  por  

p resen ta r  mú l t ip les  f ren i l los ,  o l i godonc ia  (ausenc ia  de  inc i s i vo  

la te ra l  supe r io r  de recho ,  inc i s i vos  cen t ra les  y  l a te ra les  

in fe r io res ) ,  d ien tes  en  fo rma  de  c lav i ja  ( Inc i s i vos  cen t ra les  y  

l a te ra l  i zqu ie rdo  supe r io res ) ,  mú l t ip les  d ias temas  en  e l  sec to r  

an te r io r ,  pa la tovers ión  de l  11  y  22 ,  ro tac ión  de  13 ,  14 ,  21 ,  23 ,  

24 ,  33 ,  35 ,  43 ,  45  y  46 .  La  exodonc ia  s imp le  de  55  y  65  se  hab í a  

rea l i zado  en  d ic iembre  de  2008,  pa ra  la  f echa  de  la  p r imera  

eva luac ión  en  e l  Pos tg rado  de  Or todonc ia  aún  no  hab ían  

emerg ido  e l  15  y  25 ,  no  se  observaban  c l ín i camente  e l  18 ,  28 ,  

38  y  48 .  

 

EN EL PLANO S AGITAL  

 

 Se obse rva  re lac ión  mo la r  y  can ina  c lase  I I ,  re t ro inc l inac ió n  

de  los  d ien tes  an te rosupe r io res ,  no  se  puede  de te rm ina r  e l  

resa l te  po r  ausenc ia  de  los  inc is i vos  in fe r io res .  

 

EN EL PLANO VERTICAL  

 Se obse rva  mord ida  p ro funda .  



45 
 

EN EL PLANO TRANSVERS AL  

 

 La  l ínea  med ia  supe r io r  se  obse rva  desv iada  hac ia  la  

i zqu ie rda ,  e l  espac io  in te rcan ino  in fe r io r  r educ ido ,  con  un  ancho 

in te rcan ino  de  18  mm y  mord ida  c ruzada de l  22  (F ig  20 )  

 

 

F i g .  2 0 .  F o t o s  I n t r a b u c a l e s  i n i c i a l e s  
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I I I .V  ESTUDIOS DE MODELOS INICI ALES   

En  los  mode los  de  es tud io  podemos  obse rva r  i gua les  

desc r ipc iones  que  las  menc ionadas  pa ra  las  f o togra f ías  

in t rabuca les .  No  se  puede  rea l iza r  e l  aná l i s i s  de  espac io ,  

d isc repanc ia  den ta r ia  n i  e l  aná l is i s  de  Bo l ton  deb ido  a  las  

ausenc ias  den ta r ias  (F ig  21)  

 

  

 

 

 

F i g .  2 1 .  F o t o s  d e  m o d e l o s  i n i c i a l e s  
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I I I .V I .  ESTUDIO RADIOGRÁFICO INICI AL  

 

P ANORÁMICA Y PERI APICALES:  

 

  Ausenc ia  de l  12 ,  31 ,  32 ,  41  Y  42 .  

  Cámaras  pu lpa res  la rgas  y  ra íces  co r tas  de l  16  y  26 ,   

compat ib le  con  tau rodon t i smo .  

  Imagen  de  la  m isma  rad iopac idad  de l  esma l te  en  la  corona  

de l  11  compa t ib le  con  dens evag ina tus .  

  Can inos ,  p remo la res  y  segundos  mo la res  aún  no  p resen tan  

c ie r re  ap ica l .  

  Te rce ros  mo la res  só lo  se  obse rvan  las  coronas 

ca lc i f i cadas,  aun  no  se  aprec ia  la  f o rmac ión  de  las  ra íces .  

  No  se  observan  res taurac iones o  les iones  ca r iosas ,  n i  

imágenes  cor respond ien tes  a  a lgún  p roceso  qu ís t i co  de  

o r igen  óseo  o  den ta l .  (F ig  22 )  

 

 

 

 

 

 



48 
 

 

A 

B 

F i g .  2 2 .  R a d i o g r a f í a s  i n i c i a l e s .   A .  R a d io g r a f í a  p a n o r á m ic a .   
B .  P e r i a p i c a l  c o m p l e t o  
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I I I .V I I .  ESTUDIO CEFALOMÉTRICO 

 ANÁLIS IS UCV,  FEBRERO DE 2009 :  (Ve r  tab la  I )  

 

Tabla I. Análisis cefalométrico UCV inicial  

  

R e l / E s t r u c t u r a s  M E D I D A  P R O M  P AC  

M a x S u p / C r a n e o  S N A  8 2 º  8 4 º  

M a x  I n f / C r a n e o  

S N B  8 0 º  7 8 º  

A .  F a c i a l  8 7 º  8 6 º  

S N D  7 6 º / 7 7 º  7 6 º  

M a x  S u p / I n f  

A N B  2 º  6 º  

N A P  0 º  1 5 º  

D e n t  S u p / I n f  1 / 1  1 3 5 º  -  

P o s c .  I n c i s i v o s  S u p .  

1  N S  1 0 3 º  8 3 º  

1 N A  2 2 º  8 º  

1 N Am m  4  m m  -  4  m m  

P o s c .  I n c i s i v o s  I n f .  

1  P l M n  9 0 º  -  

1  N B  2 5 º  -  

1 N B  m m  4  m m  -  

1  N P  m m  3  m m  -  

 N S  –  G N  6 7 º  6 7 º  

P r o p .  F a c i a l e s  N S  –  P l M n  3 2 º  3 0 º  

 F H  –  P l M n  2 4 º  2 4 º  

P a t r o n  F a c i a l  

A n g  N a s L a b  9 0 - 1 0 0  1 0 8 º  

L i n e a  E  s u p  4  m m  1  m m  

L i n e a  E  i n f  2  m m  0  m m  



50 
 

ANÁLISIS CEFALOMÉTRICO UCV INICIAL. FEBRERO 2009: 

 

 La discrepancia antero-posterior de los maxilares se encuentra 

aumentada (6°), a expensas de la leve protrusión maxilar 

(SNA=84°) y de leve retrusión mandibular (SNB= 78°)   

 Perf i l óseo convexo (15°).  

 Los incisivos superiores se presentan re truídos con respecto a 

su base ósea y craneana. 

 El labio superior se presenta por delante de la l ínea estética de 

Ricketts, con una distancia de 1 mm. (Fig 23) 

 

F i g .  2 3 .  T r a za d o  C e f a l o m é t r i c o  U C V .  I n i c i a l   
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AN ÁLIS IS DE RICKETTS,  FEBRERO DE 2009 :  (Ver  tabla  I I )  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla I I .  Anál is is  cefa lométr ico Ricket ts in ic ia l  

 

 

  

Re l .  Es truc tura l  Promedio  Pac iente  

A n g .  F a c ia l  8 7 ± 3 °  8 6 °  

A n g .   E j e  f a c i a l  9 0 ± 3 °  8 5 °  

A n g .  P l a n o  M a n d .  2 6 ± 4 °  2 4 °  

A l t u r a  f a c i a l  I n f  4 6 ± 4 °  4 8 °  

A r c o  m a n d i b u l a r  2 6 ± 4 °  3 4 °  

P l a n o  p a l a t i n o . F h  1 ° ± 3 , 5  2 °  

1  S u p .  A . P o  ( m m )  3 . 5 ± 2 m m  3  m m  

1  I n f .  A . P o  (m m )  1  -  2  m m  -  

1  S u p .  A . P o  ( ° )  2 8 ° ± 4 °  2 2 °  

1  I n f .  A . P o  ( ° )  2 2 ° ± 4 °  -  

A n g .  I n t e r i n c i s i v o  1 3 0 ° ± 5 °  -  

L a b i o  I n f . /  

P l a n o  e s t é t i c o  

S u p .  –  4 m m  

I n f .  -   2  m m  

1  m m  

0  m m  

P l a n o  o c l u s a l .   X i  0 ± 3 m m  -  2  m m  

P l a n o  O c l - e j e  C p o  2 7 °  2 3  °  
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ANÁLISIS CEFALOMÉTRICO DE RICKETTS INICIAL. FEBRERO  

2009: 

 

 La paciente presenta un t ipo facial Dolicofacial leve  

 Clasif icación esquelética: Clase II  

 Retrusión mandibular  

 Los incisivos superiores  se encuentran retruídos 

 Ausencia de incisivos inferiores  

 El labio superior se presenta por delante de la l ínea estética de 

Ricketts, con una distancia de 1 mm. (Fig 24) 

 

Fig.  24. Trazado Cefalométr ico de Ricket ts.  In ic ia l  
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I I I .V I I I .  D I AGNÓSTICO 

 

CEFALOMÉTRICO 

 

-  C lase  I I  esque lé t ica   

-  Re t rus ión  mand ibu la r  in fe r io r  

-  Re t rus ión  den ta r ia  supe r io r  

 

DENTARIO:  

-  C lase  I I ,  D iv i s ión  2  

-  Ausenc ia  de  d ien tes  inc is i vos  in fe r io res  

 

 

I I I . IX .  PLAN DE TRAT AMIENTO : 

 

 El  mane jo  de  la  pac ien te  fue  mu l t id i sc ip l ina r io ,  f o rmado  por  

un  equ ipo  en  e l  á rea  odonto lóg ica  de  Odon toped ia t r ía ,  

Or todonc ia ,  Pe r iodonc ia  y  Odonto log ía  Es té t i ca  y  Restau rado ra .  

Du ran te  e l  t ra tam ien to  fue  rem i t i da  pa ra  una  eva luac ión  con   

Genét ica ,  De rmat o log ía  y  T raumato log ía  y  Or toped ia  pa ra  su  

eva luac ión  y  con t ro l .  

 



54 
 

I I I . IX . I .  INTERCONSULTA CON EL GENETISTA:  

 Se remi t i ó  a  la  pac ien te  a l  Cen t ro  Nac iona l  de  Gené t ica  

Humana  y  Expe r imenta l  de l  Ins t i tu to  d e  Med ic ina  Expe r imen ta l  

de  la  Un ive rs idad  Cent ra l  de  Venezue la ,  donde  fue  a tend ida  por  

e l  gene t i s ta  Dr  Venanc io  S imosa,  m ismo  méd ico  que  la  v ió  a  los  

d ías  de  nac ida  y  rea l i zó  e l  p r imer  d iagnóst ico  de l  S índ rome .  

 

In forme genét ico actua l :  

 Pac ien te  femen ina  de  15  años de  edad  eva luada  en  

consu l ta  e l  29 -03-2011 .  Es  conoc ida  de  nues t ro  cen t ro  desde  los  

16  d ías  de  v ida  (1996 )  cuando  se  d iagnost i có  D isp las ia  

Condroec todé rm ica  (S .  de  E l l i s -van  Creve ld )  

 Los  p rogen i to res  son  no rma les  y  no  se  reconocen  como 

consangu íneos  p róx imos  pe ro  hay  p robab i l idad  a l ta  de  

consangu in idad  remota  po r  o r igen  geográ f i co  ances t ra l  común.  

Es  h i ja  ún ica  p roducto  de  embarazo  no rma l  y  pa r to  po r  cesárea  

con  peso / ta l la  ba jos  a l  nace r .  

 

 E l  f eno t ipo  inc luye :  Ta l la  ba ja  p rena ta l  no  fami l ia r  co n  

m iembros  co r tos ,  con  no rmocefa l i a  y  tó rax  es t recho ;  
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b raqu imetaca rpo fa lang ia  con  h ipop las ia  unguea l ;  po l idac t i l ia  

pos tax ia l  en  ambas  manos  ya  cor reg ida ;  t ras to rnos  de  mord ida  

po r  rebo rdes  g ing ivoa lveo la res  i r regu la res ,  f rénu las  supe r io res   

y  s inequ ias  mú l t ip les  g ing ivo lab ia les ;  S op lo  s is tó l i co  

mesocá rd ico  suave  a l  nace r  que  evo luc ionó  como sop lo  

inocen te .  Desar ro l l o  ps icomotor  e  in te lec tua l  no rma l ,  desa r ro l lo  

sexua l  secunda r io  norma l .  Resto  de  las  ca rac te r ís t i cas  den t ro  de  

los  l ím i tes  norma les .  

  

Conclus ión:  S índrome de  Displas ia  Condroectodérmica  

(S índrome EVC o E l l is -van Creveld )  

 

 Se t ra ta  de  una  en t idad  au tosómica  reces iva .  Se  exp l icó  

que  la  pac ien te  es  homoc igo ta  pa ra  una  mutac ión  gén ica  que  

rec ib ió  de  ambos p rogen i to res  (he te roc igo tos  o  po r ta do res  

ob l iga to r ios ) .  E l  d iagnóst ico  es  c l ín i co  po r  los  rasgos feno t íp icos  

t íp i cos  o  c lás icos ,  los  es tud ios  c romosómicos  ca recen  de  va lo r  y  

l os  mo lecu la res  (de tecc ión  de l  gen )  no  se  requ ie ren  pa ra  la  

con f i rmac ión  d iagnóst ica .  Se  exp l i có  igua lmente  que  la  pa c ien te  

t ransmi t i rá  e l  gen  mu tan te  a  su  p rogen ie  pe ro  és ta  se rá  de  

po r tadores  (he te roc igo tos  pa ra  e l  gen  ano rma l )  y  c l ín icamente  

no rma les  como los  p rogen i to res  de  la  pac ien te .  No  se  descr iben  
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o t ras  compl i cac iones  en  e l  s índ rome  más  a l l á  de  las  

odon to lóg icas ,  l a  en t idad  puede  c las i f i ca rse  como un  s índrome 

de  Disp las ia /Ma l fo rmac ión  ec todé rmica  o  me jo r  

Mesoectodé rmica  ya  que  comb ina  una  Osteocond rod isp las ia ,  

ma l fo rmac iones card íacas  y  po l idac t i l ia  y  d i sp las ias  

ec todé rm icas  g ing ivo -unguea les .   

 

I I I . IX . I I .  INTERCONSULTA CON TRAUMATOLOGÍA Y  

ORTOPEDI A.  

Se rem i t ió  a  la  pac ien te  a l  Se rv ic io  de  T raumato log ía  y  

Or toped ia  de l  Hosp i ta l  San  Juan de  D ios ,  donde  fue  a tend ida  por  

e l   D r  Hazem Nico la ,  rea l i zando e l  s igu ien te  in fo rme:   

 

In forme de  Traumatolog ía  y Or topedi a  

 

Se realiza evaluación Clínico -radiológica de la paciente  A. G. , 

de 14 años de edad, quien acude por referencia del especialista 

tratante,  por lo cual se decide ingresar a este centro asistencial para 

realizar dicha evaluación.  
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Clínicamente la paciente luce consiente, orientada en tiempo, 

espacio y persona, con buenas condiciones generales, patrón de 

marcha normal. Se realiza evaluación ortopédica de los siguientes 

segmentos:  

 

- Miembros superiores: lucen  simétricos, se evidencia acortamiento 

de la longitud tanto del brazo como del antebrazo en forma bi lateral  

y de los dedos en forma generalizada en ambas manos, el 5to dedo 

de la mano derecha luce con característ ica de apéndice con 

funcionalidad  l imitada, fuerza muscular y ref lejos osteotendinosos 

conservados.  

 

- Torso longuil íneo aunque podría considerarse acorde con 

morfología particular de la paciente. No se evidencia n signos de 

deformidad vertebral o alteración de la proyección de la pelvis.  

 

- Miembros inferiores: se evidencia limitación funcional leve para la 

rotación interna y externa de ambas caderas, Genus Valgus leve 

bilateral,  de igual forma acortamiento de los dedos de ambos pies 

conservando funcionalidad, se observa part icular alteraci ón de la 

forma y tamaño de las uñas de ambos pies. Fuerza muscular y 

ref lejos osteotendinosos conservados.  
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Se realizan estudios radiológicos de ambas manos, tórax,  

miembros inferiores y ambos pies,(Fig 25 y 26) se observó lo 

siguiente: Se evidencia acortamiento radiológico de las falanges tanto 

de las manos como de los pies en forma bilateral  por cierre prematuro 

de los núcleos, fusión de huesos del carpo (grande y ganchoso) en 

ambas manos, a nivel del quinto metatarso de la mano derecha se 

observa lujación con un segmento óseo aislado e importante 

disminución en el dedo meñique, rodillas con evidencia de corrección 

ortopédica realizada previamente con material quirúrgico en dichas 

zonas,  tórax longuil íneo correlacionable con clínica descrita 

anteriormente. Resto dentro de límites normales. 

 

Conclusiones:  Hallazgos Clínicos y radiológicos compatibles con el 

Síndrome de Ell is -van Creveld. Resto no se evidencia alteración de 

funcionalidad general de la paciente.  
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    A     B 

Fig.  25. A. Radiograf ías de manos.  B.  Radiograf ías  de p ies  

 

    

     A      B 

Fig.  26. A. Radiograf ía de tórax.  B.  Radiograf ía de rodi l las   
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I I I . IX . I I I .  INTERCONSULTA CON DERMATOLOGÍ A  

 

Se rem i t ió  a  la  pac ien te  pa ra  la  consu l ta  de rmato lóg ica  en  

la  C l ín ica  Leopo ldo  Ague r revere ,  donde fu e  a tend ida  po r  e l  Dr .  

Ja ime  P ique ro ,  rea l i zando e l  s igu ien te  in fo rme:   

 

Examen  Dermato lóg ico :  Pac ien te  femen ina  de  13  años de  

edad ,  na tu ra l  de  Nueva  Espa r ta  y  p rocedente  de  Caracas ,  qu ien  

es  re fe r ida  po r  S erv i c io  de  Or todonc ia  de  la  Facu l tad  de  

Odonto log ía  de  la  Un ive rs idad  Cen t ra l  de  Venezue la  con  e l  

d iagnóst ico  de  D isp las ia  Condroec todé rm ica  pa ra  eva luac ión  

de rmato lóg ica .   

 

 En  e l  examen  f ís i co  gene ra l ,  la  pac ien te  se  observa  en  

buenas  cond ic iones  gene ra les ,  h id ra tada ,  no rmoté rmica ,  

p resen ta  ba ja  es ta tu ra  con  una  ta l la  de  134  cm con  to rso  de  

tamaño no rma l  y  ex t rem idades  co r tas .  La  pac ien te  ev idenc ia  

in te l i genc ia  no rma l .  

 

De rmato lóg icamente  se  obse rvan  c i c a t r ices  de  c i rug ía  de  

exé res is  de  po l idac t í l ia  pos tax ia l  en  ambas  manos  con  

m ic ron iqu ia ,  h ipop las ia  ung uea l ,  dedos  de  long i tudes  va r iab les  y  

ano rma les ,  b raqu idac t i l ia ,  c i cac t r ices  de  c i rug ía  de  cor recc ión  



61 
 

de l  genu  va lgo  en  los  ex t remos  supe r io res  de  ambas  p ie rnas ,  

tó rax  cor to  y  es t recho .  P ies  pequeños  con  h ipe rque ra tos is  

subunguea l ,  h ipop las ia  unguea l ,  on ico l is i s  y  m ic ron iqu ia .  (F ig .  

27 )  

  

D iagnós t i co :  D isp las ia  cond roec todé rmica  o  S índ rome de  E l l i s -

van  Creve ld  

 

Conducta :  Se  ind ican  cu idados  gene ra les  de  h id ra tac ión  cu tánea 

y  p ro tecc ión  so la r .  Humectac ión  y  cu idado  pa ra  uñas.   

            

A  

             

B  

F i g .  2 7 .  D i s p l a s i a  u n g u e a l .  A .  M a n o s .  B .  P i e s  
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I I I . IX . I I I .  TRAT AMIENTO ODONTOLÓGICO 

 

 La  pac ien te  as is te  a  consu l ta  de  O dontoped ia t r ia  e l  13  de  

nov iembre  de  2008 ,  donde  le  rea l i zan  la  enseñanza  de  té cn ica  

de  cep i l lado  e  h ig iene  y  co locac ión  de  se l lan tes  en  fosas  y  

f i su ras  en  16 ,  17 ,  26 ,  27 ,  35 ,  36 ,  44 ,  45  y  46 ;  exodonc ia  de  55  y  

65 .  Fue  remi t i da  a  c i rug ía  buca l  para  rea l i za r  f ren i lec tomía  tan to  

supe r io r  como  in fe r io r  de  f ren i l l o  mú l t ip les  y  se  hace  la  

re fe renc ia  pa ra  e l  pos tg rado  de  o r todonc ia .  

 

TRATAMIE NTO DE ORTODONCI A 

 

 El  t ra tamien to  de  o r todonc ia  cons is t ió  en  lo  s igu ien te :  

 

-  In te rconsu l ta  con  e l  Pos tg rado  de  Pe r iodonc ia  y  e l  

Pos tg rado  de  Odonto log ía  Restau rado ra  y  Es té t i ca .  

 



63 
 

-  Se  dec ide  move r  13  a  pos ic ión  de  12  y  e l  14  quedará  

en  pos ic ión  de  13 .  Po r  p resen ta r  un  espac io  

in te rcan ino  in fe r io r  reduc ido ,  se  dec ide  de ja r  espac io  

su f ic ien te  para  co locar  imp lan tes  en  31  y  41 ,  po r  lo  

que  e l  33  y  43  queda ran  en  pos ic ión  de  inc i s ivos  

la te ra les  in fe r io res  

 

-  Co locac ión  de  Bracke ts  con  p resc r ipc ión  t i po  Roth ,  

s lo t  0 ,022 ”  x  0 ,028 ”  y  bandas  de  la  m isma 

p resc r ipc ión  en  p r imeros  y  segundos  mo la res  tan to  

supe r io res  como in fe r io res .  (F ig .  28)  

 

-  Co locac ión  de  p is tas  de  res inas  pos te r io res  para  

desc ru za r  22 ,  a l inea r  y  n i ve la r .  (F ig .  29 )  

 

-  D is ta l i zac ión  supe r io r  pa ra  co r reg i r  c lase  I I  mo la r  y  

can ina  

 

-  In te rd ig i tac ión  
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-  F ina l i zac ión .  (F ig .  30)   

 

-  Re tenc ión :  se  co locó  re tenedo r  c i r cun fe renc ia l  

supe r io r  y  re tenedo r  t ipo  Hawley  in fe r io r  con  fan tomas 

en  31  y  41  para  p reserva r  e l  espac io  pa ra  los  fu tu ros  

imp lan tes  de  31  y  41 .  
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F ig .  28 .  Fo tos  ins ta lac ión  apa ra to log ía  

 

 

F ig .  29 .  Fo to  p rev ia  a  c i rug ía  pe r iodon ta l   

 

 

F ig .  30 .   Fase  de  f ina l i zac ión  
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TRATAMIENTO DE PERIODONCI A   

 El  t ra tam ien to  pe r iodon ta l  se  rea l i zó  en  las  s igu ien tes  

fases :  

 

Fase in ic ia l :  

-  Cont ro l  de  p laca .  

-  Re fo rzamien to  de  técn ica  de  cep i l l ado  y  med ios  

aux i l ia res  pa ra  la  sa lud  buca l  

-  Ta r t rec tomía  manua l  y  u l t rasón ica ,  pu l ido  

-  Reva luac ión  

 

Fase qu irúrgica:  

-  E l  4 -06 -2010  se  rea l i zó  g ing ivec tomía  y  g ing ivop las t ia  

de l  sec to r  an te rosupe r io r  y  p ro fund izac ión   de l  

ves t íbu lo  en  e l  sec to r  an te r io r  de l  max i la r  supe r io r .  

-  E l  7 -07 -2010  se  rea l i zó  p ro fund izac ión  de  ves t íbu lo  

en  e l  sec to r  an te r io r  de l  max i la r  in fe r io r  y  

g ing ivec tomía  y  g ing ivop la s t ia  en  33 ,  34 ,  43  y  44 .  

(F ig .  31 )  
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Fase de  mantenimiento:  

-  Mon i to reo  pe r iodon ta l  cada  3  meses  du ran te  e l  

t ra tamien to  de  o r todonc ia .  

-  Una vez  f ina l i zado  e l  t ra tamien to  de  o r todonc ia  se  

sug ie re  rea l i za r  mon i to reo  pe r iodon ta l  cada  6  meses.  

 

 

 

 

A      B  

 

  

 

 

   C      D  

F i g .  3 1 .  C i r u g í a  p e r i o d o n t a l :  A .  C o m i e n zo  d e  g i n g i v o p l a s t i a .  B .  F i n a l i za d a  
l a  g i n g i v o p l a s t i a .  C .  P r o f u n d i za c i ó n  d e  v e s t í b u l o .   
D .  P o s t o p e r a t o r i o .  C o r t e s í a  d e  O d .  P a t r i c i a  C r u z  
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TRATAMIENTO DE ODONTOLOGÍ A RESTAURADORA Y  

ESTÉTICA 

 

 Cuando  los  d ien te s  se  encont raban  en  la  pos ic ión  deseada 

po r  la  Espec ia l idad  de  O don to log ía  Restau rado ra  y  Es té t i ca ,  se  

p roced ió  a  rea l i za r  e l  d i seño  de  son r isa  con  ca r i l las  d i rec tas  de  

res ina  en  13 ,  11 ,  21  y  22 .  Luego  de  rea l i za r  l a  p ro f i l ax i s  y  de  la  

se lecc ión  de l  co lo r ,  se  p roced ió  a  hace r  un  pu l ido  de  la  

supe r f ic ie  de l  esma l te  con  p iedras  de  d iamante  g rano  f ino .  

Pos te r io rmente  se  rea l i zó  la  técn ica  es t ra t i f i cada  a  mano  a lzada  

con  res ina  compuesta  pa ra  me jo ra r  l a  f o rma  cón ica  de l  11 ,  21  y  

22  y  recon to rnea r  e l  13  pa ra  da r le  la  f o rma  ana tómica  de  

inc i s i vo  la te ra l ,  a lcanzando resu l tados  es té t icos  y  func iona les  

adecuados.  (F ig .  32 )  

 

 

F i g .  3 2 .  F o t o  d u r a n t e  e l  t r a t a m i e n t o  d e  e s t é t i c a .   

C o r t e s i a  d e  O d .  J o h a n a  P a d r ó n  
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I I I .X .  RESULTADOS 

 

I I I .X . I .  FOTOS EXTRABUCALES  

 

 

B  

F i g .  3 3 .  F o t o s  Ex t r a b u c a l e s .  A .  I n i c i a l e s .  B .  F i n a l e s  

 

A 
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I I I .X .2 .  FOTOS SONRIS A 

 

 

  A        B  

F i g .  3 4 .  C l o s e  u p  s o n r i s a .  A .  I n i c i a l .  B .  F i n a l  

 

I I I .X .3 .  FOTOS INTRABUCALES  

 

 

   A         B  

F i g .  3 5 .  F o t o s  i n t r a b u c a l e s .  A .  I n i c i a l e s .  B .  F i n a l e s  
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I I I .X .4 .  RETENCIÓN 

 

 El  22  de  jun io  de  2011  se  re t i ró  la  apa ra to log ía  y  s e  ins ta ló  

re tenedo r  removib le  c i r cun fe renc ia l  supe r io r  e  in fe r io r .  E l  

re tenedo r  in fe r io r  se  con fecc ionó  con  fan tomas de  31  y  41 .  Se  

ind icó  e l  uso  de  los  re tenedo res  24  horas  a l  d ía  du ran te  e l  

p r imer  año  y  pos te r io rmente  so lo  du ran te  las  noches.  (F ig .  36)  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

F ig .  36 .  Re tenc ión  
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I I I .X I .  ESTUDIO RADIOGRÁFICO  

I I I .X I .1 .  RADIOGRAFÍ AS P ANORÁ MICAS 

 

A 

 

 

 

 

 

 

B 

F i g .  3 7 .  R a d i o g r a f í a  p a n o r ám i c a .  A .  I n i c i a l ,  B .  F i n a l  
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I I I .X I .2 .  RADIOGRAFÍ AS CEFÁLICA LATERAL  

 

 

 

 

  

 

 

A  

 

 

 

 

 

 

B  

F i g .  3 8 .  R a d i o g r a f í a  c e f á l i c a  l a t e r a l .  A .  I n i c i a l ,  B .  F i n a l   
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I I I .X I .3 .  AN ÁLIS IS CEFALOMÉTRICO  FINAL 

AN ÁLIS IS UCV:  Ver  tab la  I I I  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tab la  I I I .  Aná l i s i s  ce fa lomét r ico  UCV.  F ina l  

  

R e l / E s t r u c t u r a s  M E D I D A P R O M  I N I C I AL  F I N AL   

M a x S u p / C r á n e o  S N A  8 2 º  8 4 º  8 2 º   

M a x  I n f / C r á n e o  

S N B  8 0 º  7 8 º  7 7 º   

A .  F a c i a l  8 7 º  8 6 º  9 0 º   

S N D  7 6 º / 7 7 º  7 6 º  7 5 º   

M a x  S u p / I n f  

A N B  2 º  6 º  5 º   

N A P  0 º  1 5 º  9 º   

D e n t  S u p / I n f  1 / 1  1 3 5 º  -  -   

P o s c .  I n c i s i v o s   

S u p e r i o r e s  

1  N S  1 0 3 º  8 3 º  9 6 º   

1 N A  2 2 º  8 º  1 8 º   

1 N Am m  4  m m  -  4  m m  3  m m   

P o s c .  I n c i s i v o s  

I n f e r i o r e s  

 

1  P l M n  9 0 º  -  -   

1  N B  2 5 º  -  -   

1 N B  m m  4  m m  -  -   

1  N P  m m  3  m m  -  -   

P r o p .  F a c i a l e s  

N S  –  G N  6 7 º  6 7 º  6 9 º   

N S  -  P l M n  3 2 º  3 0 º  3 4 º   

 F H  -  P l M n  2 4 º  2 4 º  2 7 º   

P a t r o n  F a c i a l  

A n g  N a s L a b  9 0 - 1 1 0  1 0 8 º  1 1 0 º   

L i n e a  E  s u p  4  m m  1  m m  2  m m   

L i n e a  E  i n f  2  m m  0  m m  0  m m   
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AN ÁLIS IS  CEFALOMÉTRICO UCV.  F INAL  

 

 

F i g .  3 9 .  T r a za d o  U C V .  F i n a l  
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AN ÁLIS IS DE RICKETTS.  F INAL JUNIO 2011 .  Ver  tab la  IV  

 

T a b l a  I V .  A n á l i s i s  c e f a l o m é t r i c o  R i c k e t t s .  F i n a l  

 

Re l .  Es truc tura l  Promedio  INICI AL  F INAL  

A n g .  F a c ia l  8 7 ± 3 °  8 6 °  8 4 °  

A n g .   E j e  f a c i a l  9 0 ± 3 °  8 5 °  8 7 °  

A n g .  P l a n o  M a n d .  2 6 ± 4 °  2 4 °  2 7 °  

A l t u r a  f a c i a l  I n f  4 6 ± 4 °  4 8 °  5 3 °  

A r c o  m a n d i b u l a r  2 6 ± 4 °  3 4 °  3 4 °  

P l a n o  p a l a t i n o . F h  1 ° ± 3 , 5  2 °  2 °  

1  S u p .  A . P o  ( m m )  3 . 5 ± 2 m m  3  m m  6  m m  

1  I n f .  A . P o  (m m )  1  -  2  m m  -  -  

1  S u p .  A . P o  ( ° )  2 8 ° ± 4 °  2 2 °  2 7 °  

1  I n f .  A . P o  ( ° )  2 2 ° ± 4 °  -  -  

A n g .  I n t e r i n c i s i v o  1 3 0 ° ± 5 °  -  -  

L a b i o  I n f . /  

P l a n o  e s t é t i c o  

S u p .  –  4 m m  

I n f .  -   2  m m  

1  m m  

0  m m  

2  m m  

0  m m  

P l a n o  o c l u s a l .   X i  0 ± 3 m m  -  2  m m  -  2  m m  

P l a n o  O c l - e j e  C p o  2 7 °  2 3  °  2 3  °  
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AN ÁLIS IS CEFALOMÉTRICO DE RICKETTS,  JUNIO 2011  

 

 

 

 

 

F i g .  4 0 .  T r a za d o  R i c k e t t s .  F i n a l  
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I I I .X I .4  SUPERPOSICIÓN 

 

 

 

 

F i g .  4 1 .  S u p e r p o s i c i ó n  d e  t r a za d o s  
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IV. DISCUSIÓN 

 

El  s índ rome  de  E l l i s -van  Creve ld  es  un  t ras to rno  

he red i ta r io  au tosóm ico  reces ivo  que  a fec ta  los  te j idos  de l  

ec tode rmo,  mesodermo  y  ra ra  vez  de l  endodermo .  ( 8 , 7 0 )  No  t iene  

p red i lecc ión  po r  g rupos é tn icos ,  pe ro  es  más  f recuente  en  

g rupos  endógenos  como la  pob lac ión  Amish  de  Lancas te r  en  

Pens i l van ia ,  U .S .A.  ( 7 1 , 2 5 ) .  

 

Mc  Kus ick  y  Co ls . ( 3 ) ,  l uego  de  es tud ia r  una  ex tensa  

pob lac ión  de  la  o rden  Amish ,  conc luye ron  que  los  po r tadores  

he te roc igo tos  de  es tas  mutac iones  no  man i f ies ta n  rasgos 

feno t íp i cos  asoc iados  a  es te  s índ rome ,  no  obs tan te  e x is ten  

t raba jos  que  desc r iben  leves  carac te r ís t i cas  en  uno  de  los  

pad res ,  sug i r i endo  que  sean  man i fes tac iones  he te roc igo tas ( 3 5 ) .  

Go ldb la t t ,  M inu t i l lo ,  Pember ton  y  Hu rs t ( 3 2 )  en  1992,   desc r ib ie ron  

e l  s índ rome  en  una  comun idad  abo r igen  aus t ra l iana  occ iden ta l  

en  e l  que  se  observa ron  dos  fami l ia res  con  po l idac t i l i a  pos tax ia l  

de  los  p ies  y  tamb ién  lo  seña la ron   como  ev idenc ia  de  una  

man i fes tac ión  he te roc igo ta .  Los  padres  de  la  pac ien te  

p resen tada  en  es te  e s tud io  son  no rma les  y  no  p resen tan  

carac te r ís t i cas  de l  s índ rome  a  pesa r  de  que  e l  es tud io  gené t ico  

ind icó  que  son  por tado res  de l  gen .   
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D i fe ren tes  mutac iones  en  los  genes  EVC y  EVC2  ub icados  

en  e l  b razo  co r to  de l  c romosoma 4  han  s ido  iden t i f i cadas  como 

responsab le s  de  es te  s índrome  ( 7 1 , 7 2 ) .  S in  embargo ,  Tompson  y 

co ls ( 2 4 )  en  e l  2007 ,  encont ra ron  mutac iones en  es tos  dos  genes  

so lo  en  2 /3  de  su  mues t ra  y  1 /3  no  p resen tó  mutac iones  en  

es tos  genes  lo  que  sug ie re  la  he te rogene idad  gené t i ca  y  la  

pos ib i l idad  de  ex is t i r  mutac iones  en  o t ros  genes que  puedan 

p roduc i r  es ta  cond ic ión .   

 

Las  man i fes tac iones  c l ín i cas  más  f recuentes  inc luyen  

po l idac t i l ia  pos tax ia l  de  las  manos  y  menos  f recuentemente  de  

los  p ies ,  enan ismo  de  ex t remidades  co r tas  y  uñas  y  d ien tes  

d isp lás icos . ( 1 0 , 1 8 , 2 1 , 5 4 ) .  Aunque  la  mayo r ía  de  los  pac ien tes  

p resen tan  in te l i genc ia  no rma l ,  a lgunos  au to res  han  repo r tado  

re t raso  menta l  y  anomal ías  de l  s i s tema  ne rv ioso  cen t ra l ( 4 6 , 7 3 ) .  

También  pueden asoc ia rse  con  es te  s índ rome ano mal ías  

gen i tour ina r ias ( 4 6 ) .  La  pac ien te  repo r tada  en  es te  es tud io  

muest ra  una  in te l i genc ia  norma l  s in  n inguna  anoma l ía  de l  

s i s tema nerv ioso  cen t ra l  o  u r ina r io .  

 

 

Au to res  como Cahuana  y  co ls ( 7 4 ) ,  y  H ime lhoch  y 

Mos to f i . ( 7 5 ) ,   repo r ta ron  man i fes tac iones  buca les  imp l ica ndo  
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tan to  los  te j idos  b landos  como e l  número ,  f o rma  y  tamaño  de  los  

d ien tes ,  f us ión  de l  lab io  supe r io r  a l  margen  g ing iva l  y  la  

p resenc ia  de  f ren i l los  mú l t ip les  acceso r io s ,  m ic rodonc ia ,  d ien tes  

en  fo rma  de  c lav i j a  y  o l i godonc ia  s iendo  es tas  carac te r ís t i cas  

comunes  de l  s índrome.  Da  S i l va  y  c o ls , ( 4 3 )  en  1980  repo r ta ron  

15  casos  de  pac ien tes  con  E l l i s -van  Creve ld ,  de  los  cua les  uno  

no  p resen tó  h ipodonc ia  y  sus  d ien tes  e ran  no rma les  

co inc id iendo  con  Goor ,  Ro tem,  Fr iedman  y  Neufe ld ( 7 6 ) ,  que  en  

1965  repor ta ron  e l  caso  de  geme los  idén t icos  los  cua les  tamb ién  

p resen taban  d ien tes   no rma les .  

 

 

De  acue rdo  con  los  ha l lazgos  c l ín i cos  y  rad io lóg icos  

encont rado s en  nuest ra  pac ien te  de  es tud io ,  nos  encont ramos 

f ren te  a l  cuad ro  t íp i co  de l  s índrome  de  E l l i s  Van  Creve ld ,  con  

po l idac t i l ia  pos tax ia l  de  las  manos ,  (Heptadact i l ia  en  la  mano 

de recha  y  hexadact i l ia  en  la  mano  i zqu ie rda ) ,   enan ismo de  

ex t remidades  co r tas  y  uñas  d isp lás i cas .  Las  man i fes tac iones  

buca les  ha l ladas  en  la  pac ien te  fue ron  la  o l i godonc ia ,  f us ión  de l  

l ab io  supe r io r  a l  margen g ing iva l  con  p resenc ia  de  f ren i l los  

mú l t ip les  y  d ien tes  an te rosuper io res  e n  fo rma  de  c lav i ja .  Un  

ha l lazgo  rad iográ f i co  poco  f recuen te  es  la  p resenc ia  de  

taurodont ismo  como e l  obse rvado  en  los  p r imeros  mo la res  

supe r io res ,  t a l  y  como  lo  rep o r tan  W in te r  y  Geddes ( 7 7 )  en  1967  y 
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Hunte r  y  Robe r t s ( 7 8 )  en  1998.  La  p resenc ia  de  dens evag ina tus  

en  e l  11  es  un  ha l lazgo  rad io lóg ico  que  has ta  ahora  no  hemos 

encont rado  repo r tado  en  la  l i te ra tu ra .  

 

Muchos  au to res  han  repo r tado  h ipop las ia  de l  esma l te  y  un  

a l to  índ ice  de  car ies ( 7 9 , 5 2 , 7 7 , 4 3 ) ,  s in  embargo ,  es tos  hechos   no  

se  repo r ta ron  en  nuest ro  caso ,  co inc id iendo  con  o t ros  au to res  

que  no  encont ra ron  un  índ ice  e levado  de  car ies  en  sus  

pac ien tes ( 7 5 , 7 8 )  

 

Las  ma loc lus iones  son  f recuentes  en  es te  s índ rome  pe ro  no  

p resen tan  un  pa t rón  espec í f i co .  La  h ipop la s ia  an te r io r  de l  

max i la r  f o rma  pa r te  de l  s índ rome  desc r i to  en  la  comun idad  

Amish ( 3 ) ,  o t ros  au to res  repo r tan  p rogna t i smo  mand ibu la r ( 8 0 ) .  S in  

embargo   muchos de  lo s  pac ien tes  most ra ron  va lo res  no rma les  

ce fa lomét r icos ( 1 0 , 4 1 ) .  En  e l  p resen te  caso  se  obse rvó  una  

Ma loc lus ión  C lase  I I  D iv i s ión  2  a  expensas  de  la  l ige ra  re t rus ión  

mand ibu la r  y  l i ge ra  p ro t rus ión  max i la r .  

.  

 

A l  eva lua r  los  ha l lazgos  rad io lóg icos  de  las  ex t remidades 

supe r io res  e  in fe r io res ,  muchos  au to res  repo r ta ron  acor tamie n to  

d is ta l  de  ex t remidades ,  genus  va lgo  y  fus ión  de  huesos  de l  

ca rpo  ( 4 6 , 5 , 2 1 , 4 1 ) ;  hechos  que  tamb ién  fueron  recog idos  en  
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nuest ra  pac ien te  de  es tud io .  

 

 

E l  d iagnóst ico  p rena ta l  es  pos ib le  rea l i za r lo  du ran te  e l  

segundo  t r imes t re  de l  embarazo  a  t ravés  de l  u l t rason ido .  

Mahoney y  Hobb insen  1977 ( 5 9 ) ,  d iagnost ica ron  por  p r imer  vez 

es te  s índrome a  las  17  semanas  de  ges tac ión .  As í  m ismo,  Bu i ,  

Marsh  y  Ek lo f  en  1984 ( 8 1 ) ,  repo r ta ron  un  caso  d iagnost icado  a  

t ravés  de  una  fe toscop ia  a  las  21  semanas  de  g es tac ión  y  

Dugof f ,  Th ieme  y  Hobb insen  e l  2001 ( 8 2 ) ,  pub l ica ron  e l  p r imer  

caso  d iagnost i cado  du ran te  e l  p r imer  t r imes t re  de l  embarazo  de  

es te  s índ rome  a  t rav és  de  u l t rason ido ,  e l los  recomendaron  

rea l i za r  un  segu im ien to  du ran te  e l  segundo  t r imes t re  pa ra  

con f i rmar  e l  d iagnóst ico .   

 

Va r ios  au to res  repo r ta ron  que  s e  debe  hacer  e l  d iagnóst ico  

d i f e renc ia l  con  o t ras  pa to log ías  como d is t ró f ia  to rác ica  de  

Jeune,  acond rop las ia ,  cond rod isp las ia  puncta ta ,  s índrome  de  

Morqu io ,  d i sos tos is  ac ro fac ia l  de  W eyers  e  h ipop las ia  de  Pe lo  y  

Ca r t í lago . (  6 7 , 3 1 , 6 6 , 2 5 , 2 6 )  

 

En  re fe renc ia  a l  p ronóst ico ,  l a  mayo r ía  de  es tos  pac ien tes  

t ienen  un  p ronóst i co  rese rvado  por  l as  a fecc iones  card íacas  y  
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pu lmonares  asoc iadas ( 5 , 7 , 3 1 , 2 5 ) .  En  nuest ro  caso  de  es tud io  no  se  

d iagnost icó  es te  t ipo  de  a fecc iones  que  pueden  aco r ta r  la  v ida  

de  la  pac ien te ,  só lo  se  d iagnost icó  Sop lo  S is tó l i co  Mesocá rd ico  

que  evo luc ionó  como sop lo  inocen te  p resen tando  los  vasos  

sangu íneos  y  e l  co razón  norma les ,  po r  lo  que  e l  p ronós t ico  

gene ra l  es  bueno .  

 

     En  re fe renc ia  a  su  t ra tam ien to ,  au to res  como Va le ra  y  

Ramos ( 1 0 )  y  Bau ja t  y  co ls ( 2 5 )  repo r ta ron  que   e l  mane jo  de  es tos  

pac ien tes  debe  se r  mu l t id i sc ip l i na r io ,  f o rmado  po r  un  equ ipo  que  

inc luya  ped ia t ra ,  gene t is ta ,  de rmató logo ,  ca rd ió logo ,  

t raumató logo ,  ps icó logo  y  odontó logos .  E l  t ra ta m ien to  méd ico  

cons is te  en  la  co r recc ión  de l  genu  va lgum,  resecc ión  de  los  

dedos  supe rnumera r ios ,  co r recc ión  qu i rú rg ica  de  los  de fec to s  

card íacos ,   c i rug ía  es té t i ca . ( 1 0 , 2 5 )  

 

Con  respecto  a l  t ra tamien to  odonto lóg ico ,  A rya  y  co ls , ( 2 3 )  

cons ide ra ron  la  impor tanc ia  que  juega  e l  odon tó logo  en  e l  

mane jo  de  las  man i fes tac iones  buca les  y  den ta r ias ,  

recomendando  la  i n te rconsu l ta  con  las  d i f e ren tes  espec ia l idades 

como or todonc ia ,  odon t oped ia t r ía ,  p ró tes is  y  es té t ica ,  ta l  y  como 

se  rea l i zó  en  e l  p resen te  caso ,  donde  se  t raba jó  con  un  equ ipo  
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mul t id i sc ip l ina r io  pa ra  devo lve r  la  f unc iona l idad  y  la  es té t ica  a  

la  pac ien te .  

 

A  pesar  de  habe r  un  g ran  número  de  pub l icac iones 

re fe ren tes  a  es te  s índrome ,  pocos  de  e l los  son  repo r ta dos  en  

rev is tas  odonto lóg icas  y  en  su  mayo r ía  se  l im i ta  a  desc r i b i r  las  

man i fes tac iones  buca les .  Costa, F ranco  y  Ca rva lho ( 7 0 )  son  unos 

de  los  poco s  au to res  que  han  repo r tado  e l  caso  de  la  

rehab i l i tac ión  buca l  comp le ta ,  u t i l i zando imp lan tes  

oseo in tegrados  y ca r i l las  de  po rce lana  pa ra  la  co r recc ión  tan to  

es té t i ca  como func iona l  de  la  ma loc lus ión ,  ta l  y  como  lo  

sug i r ie ron  Cahuana ,  Pa lma y  Gonzá lezen  e l  2004 ( 7 5 ) .  

 

Cons ide ramos  que  a l  repo r ta r  es tos  casos  se  des taca  la  

impor tanc ia  de  conoce r  es te  s índ rome  y  de  rea l i za r  un  

d iagnóst ico  p recoz ,  pues  es to  pos ib i l i ta  un  mane jo  adecuado de  

las  pos ib les  comp l icac iones  que  puedan acompañar  a l  m ismo,  

como tamb ién  l a  pos ib i l idad  de  in fo rmar  a  la  f ami l ia  de l  

p ronóst ico  y  rea l i za r  e l  asesoram ien to  genét i co ,  dando  a  

conoce r  e l  r iesgo  de  recu r renc ia  de  la  pa to log ía  en  cues t ión .  
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V.  CONCLUSIONES  

 

 

1.  E l  S índ rome  de  E l l i s  van  Creve ld  es  una  en fe rmedad  muy 

ra ra  de l  desa r ro l lo ,  que  pe r tenece  a l  g rupo  de  las  

d isp las ias  esque lé t i cas ,  ca rac te r i zada  por  la  p resenc ia  de  

ma l f o rmac iones congén i tas  mú l t ip les .  

 

2 .  Se  he reda  como un  rasgo  au tosómico  reces ivo  que  resu l ta  

de  mutac iones  en  uno  de  los  dos  genes  de l  s índ rome de  

E l l i s  van  Creve ld  (EVC y  ECV2) .   

 

3 .  Las  carac te r ís t i cas  c l ín i cas  más  f recuentes  son  enan ismo 

desp ropo rc ionado,  po l idac t i l ia ,  d i sp las ia  ungu ia l  y  

anoma l ías  den ta les ;  asoc iando  card iopa t ías  congén i tas  en  

la  m i tad  de  los  casos .  

 

4 .  Las  man i fes tac iones  rad io lóg icas  son :  huesos  tubu la res  

cor tos  y  densos,  pe lv is  poco  desa r ro l lada  (pe lv i s  en  

t r iden te ) ,  f us ión  en t re  hueso  g rande  y  ganchoso ,  h ipop las ia  

de  las  ep í f i s i s  p rox ima les  t i b ia les  y  desp lazadas  hac ia  

den t ro  con  os i f i cac ión  p recoz  de  las  cabezas femora les .  

 

5 .  E l  d iagnóst i co  se  es tab lece  med ian te  la  c l ín ica  y  la  
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rad io log ía ,  l a  rea l i zac ión  de  e lec t roca rd iograma  y 

ecoca rd iograma ayuda  a  de tec ta r  a lguna  de  las  

card iopa t ía s  congén i ta s  asoc iada s .   

 

 

6 .  Se  debe  hace r  e l  d iagnós t i co  d i f e renc ia l  con  e l  s índrome 

de  W eyers  o  d i sos tos is  ac rodenta l ,  s índ rome  de  Jeune o  

d is t ro f ia  to rác ica  as f i x ian te ,  con  e l  s índrome  o ro  fac io  

d ig i ta l  o  con  s índromes bucod ig i ta les  I  y  I I .  

 

7 .  Se  requ ie re  de  un  equ ipo  mu l t id i sc ip l ina r io  tan to  en  e l  á rea  

méd ica  como  odonto lóg ica  pa ra  logra r   resu l tados  es té t i cos  

y  func iona les  sa t is fac to r ios .  
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