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RESUMEN

El sindrome de Ellis-van Creveld fue descrito por primera vez por las
personas que llevan su mismo nombre y lo Illamaron displasia
Condroectodérmica. Es wuna osteocondrodisplasia con herencia
autosOmica recesiva que se caracteriza por acortamiento progresivo
de las extremidades, displasia ungueal, polidactilia bilateral postaxial
en las manos y ocasionalmente en los pies, multiples frenillos
labiales, dientes conicos, hipoplasia de la dentina y oligodoncia. La
enfermedad cardiaca congénita se presenta en un 60 % de los casos
afectados. Las malformaciones mas frecuentes son la auricula Unica
y grandes defectos septales. El diagnéstico es clinico asociado a
hallazgos radiolégicos. Presentamos el caso de una paciente de 13
afios de edad, de sexo femenino, con las caracteristicas tipicas del
Sindrome de Ellis-van Creveld, quien acude al Servicio de
Odontopediatria de la Facultad de Odontologia 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 multidisciplinario.
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.- INTRODUCCION

El Sindrome de Ellis-van Creveld (EVC) constituye un
sindrome genético polimalformativo, que fue descrito por
primera vez en el afio 1940 por los doctores Richard Ellis y
Simon van Creveld, le dieron el nombre de displasia
condroectodérmica, aunque también puede encontrarse en la
literatura como displasia mesoectodérmica, o sindrome

condrodistréfico.

Es una displasia esquelética recesiva autosOmica poco
usual, que presenta como caracteristicas fundamentales:
condrodisplasia de los huesos largos que produce un
acortamiento de las extremidades tanto superiores como
inferiores; diversas malformaciones 6seas (polidactilia postaxial,
pelvis en tridente)® y una displasia ectodérmica (hipodoncia,
hipoplasia ungueal).®% A estas alteraciones se pueden afadir
otras entre las cuales se encuentran en un 50-60% de los casos
las alteraciones cardiacas, ¢® siendo las mas comunes aquellas

gue afectan al septo interauricular®™

La herencia es autosémica recesiva. El gen responsable es

el 4p16(®) Afecta a ambos sexos por igual (%919 sjendo su



frecuencia de 0,5 por cada 100.000 nacidos vivos“Y. Este
Sindrome puede ser diagnosticado a cualquier edad, inclusive

durante el periodo prenatal.

En este trabajo se realizara una revision bibliografica de
los aspectos generales, faciales y dentales que se presentan en
el Sindrome de Ellis-van Creveld, la forma de realizar su
diagnostico y el tratamiento multidisciplinario necesario para
tratar a los individuos que presenten dicho sindrome, asi como
también establecer el diagnéstico diferencial con otras entidades
similares. Ademas, se reportara el caso de una paciente con las
caracteristicas clinicas tipicas de EVC, que se presentd en el
Servicio de Odontopediatria de la Facultad de Odontologia de la
Universidad Central de Venezuela, el cual fue remitido
posteriormente al postgrado de Ortodoncia de la misma casa de

estudios para continuar su tratamiento.

OBJETIVO GENERAL

e Analizar los aspectos generales, faciales y dentales, del

Sindrome de Ellis-van Creveld.



OBJETIVOS ESPECIFICOS

Describir las caracteristicas craneales, dentofaciales vy
radiograficas, que presenta el paciente con el Sindrome de
Ellis-van Creveld para poder establecer el correcto
diagndéstico al realizar la anamnesis y el examen clinico

inicial del paciente.

Destacar la importancia del tratamiento multidisciplinario
en estos individuos para que el odontopediatra y el
ortodoncista puedan obtener los mejores resultados con la
ayuda de otras especialidades tanto médicas como
odontolégicas y de esta forma tratar al paciente de manera

integral.



Il. REVISION DE LA LITERATURA

[1.1. HISTORIA

La patologia que hoy en dia se conoce como sindrome
Ellis-van Creveld fue descrita por Richard W.B. Ellis proveniente
de Edinburgo y por Simon van Creveld de Amsterdam(). Ambos
tenian un paciente con este sindrome, cuando se encontraron en
el mismo compartimento del tren que los Illevaba a una
conferencia de pediatria en Inglaterra aproximadamente en 1930
y deciden publicarlo®. Holt y Mcintosh®®en 1933, habian
realizado los dibujos con detalles de un nifio con las mismas
caracteristicas,proporcionando un reporte completo de este
casoen la décima edicién de “Enfermedades adquiridas en la
infancia y en la nifiez”, el cualfue incluido como caso numero 3

en el trabajo redactado por Ellis y van Creveld en 1940.

Ellos sugirieron provisionalmente el nombre “Displasia
Condroectodérmica” ya que enfatizaba la relacién existente
entre las dos caracteristicas mas resaltantes. (El término

“‘condroplasia” y no el término “acondroplasia” se utilizé para



describir la condicién 6sea en estos pacientes, ya que difiere en

ciertos aspectos de la idea clasica de acondroplasia).

I1.Il. CONCEPTOS BASICOS DE GENETICA

Es importante conocer las siguientes definiciones basicas
de genética. EI genoma contiene todo el contenido genético de
un juego de cromosomas existente en wuna célula o un
organismo. Los genes representan las unidades fisicas vy
funcionales mas pequefias de herencia, que residen en zonas
especificas (denominadas locus en singular, o loci en plural)
dentro del genoma (Fig. 1.A). Puede definirse un gen como toda
la secuencia de ADN necesaria para la sintesis de una molécula
de polipéptido funcional (produccién de una proteina a través de
un ARNmM o mensajero intermediario) o de ARN (transferente o

ARNt y ribosémico o ARNr)*3*)(Fig. 1.B)



Cromosoma

Nucleo

§ |Locus: lugar
ocupado por el gen
en los cromosomas
homélogos

ya

—t —

Fig. 1. Genética. A. Locus. B. Gen.

(14)

Tomado de http://bit.ly/oB12392011**y http://bit.ly/n0rRvh2011"**

El genotipose refiere generalmente al juego de genes que
[lleva un individuo y, en particular, suele hacer referencia al par
concreto de alelos (formas alternativas de un gen especifico)
gue tiene una persona en una region dada del genoma. En
contraste, los fenotipos son propiedades observables,
manifestaciones mensurables y caracteristicas fisicas de un
individuo*® determinadas por el genotipo del sujeto y el entorno
en el que se desarrolla durante un determinado periodo de

tiempo.


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

[1.111. NOMENCLATURA

McKusick, Egeland, Eldrige y Krusen en 1964
utilizaronel término “enanismo con seis dedos” como una opcién
para describir esta condicion cuando hicieron un estudio en el
grupo Amish. Este término pudo haber ayudado a definir dicha
patologia poco conocida por la profesion médica, asi como
también por el publico no médico, sin embargo, ha sido
considerado como ofensivo, no solo porque se incluye en él la
palabra “enanismo”, sino ademasporgue se menciona la
polidactilia, la cual se podria interpretar como una connotacién

despectivade anormalidad.

Por esta razon, el término de “enanismo con 6 dedos” ha
sido eliminado como un nombre alternativo que identifique esta
entidad. Segun la OMIM, (Online Mendelianlnheritance in Man),
la displasia condroectodérmica y la displasia mesoectodérmica
no definen a esta patologia y no satisfacen al publico
profesional médico en general.Quedaria entonces, el término
Sindrome Ellis-van Creveld con abreviacion acertada EVC, como

el Gnico término satisfactorio.*”



I1.IV. ETIOLOGIA Y PREVALENCIA

El sindrome de Ellis-van Creveld es poco frecuente, con
tan sélo alrededor de 300 casos reportados en la literatura a
nivel mundial*® Su incidenciaes de 1:244,000 en la poblacién
general, aumentando engrupos étnicos en los cuales la
endogamia y la consanguinidad son comunes, como la observada
en un grupo Amish de Pensilvania, (Fig. 2) cuya incidencia es de

2:1,0001*®) y en algunosgrupos arabes, siendo de 5,2:100,000?%.

Fig. 2. Paciente de la comunidad Amish con ECV
Tomado de: McKusick y cols 1964

Se hereda con caréacter autosdomico recesivo, con la misma
frecuencia en ambos sexos, no muestra predileccion racial y en
un tercio de los casos se reconoce consanguinidad entre los

progenitores®®).Los pacientes corren un riesgo Mendeliano del



25 % en embarazos subsecuentes. (Fig 3).Los hijos de una
persona afectada no corren un riesgo mayor de manifestar el
sindrome, a menos que la pareja también lo presente, en este
caso, el riesgo es del 50%(*®Es extremadamente raro que se
presente en uno de un par de mellizos, sin embargo, Thapa, y
cols*® reportaron el caso de mellizos, donde la nifia presentaba

caracteristicas normales y el nifio presenté el sindrome de EVC.

Padre Madre
Portadora

Hijo Hijo Hijo Hijo no
Afectado Portador Portador Afectado

Fig. 3. Herencia autosOmica recesiva con un riesgo Mendeliano del 25 %
en embarazos subsecuentes.Tomado de: http://bit.ly/qzyvHe 2011*?



http://bit.ly/qzyvHe

Elsindrome de Ellis-van Creveld es una enfermedad
ocasionada por wuna mutacién genética localizada en el
cromosoma 4, locus pl6, en un area proximal a otras
condrodistrofias (Fig. 4, Ay B), pudiendo presentar expresiones
variables(?3:24:2%) Estegen fue identificado por primera vez por
Ruiz-Pérez, Ide, Strom, Lorenz, Wilson, Woods y
cols®®) mediante manipulacién clénica en el afio 2000, y lo
denominaron gen EVC.Ellos identificaron
diferentesmutacionesen 7 pedigreesen el grupo religioso

endogamico Amish del Estado Pennsylvania en los EE.UU.

CROMOSOMA 4

4p15.33 ..~ Enfermedad de Huntingdon
Enfermedad de Ellis-van
Creveld

4p15.1 | Acondroplasia

4q13.1

4q21.21 Sindrome de Fraser
Narcolepsia

4q22.1 | Enfermedad de Parkinson

4q24

4q28.1
Fibrodisplasia
osificante progresiva

4931.21

4q32.1

4q34.1

4q35.2

A B
Fig. 4. Cromosoma 4. A. Ubicacion gen 4pl6. B. Otras enfermedades
relacionadas, ubicados en cromosoma 4.Tomado
de: http://ghr.nIm.nih.gov/gene/EVCZOl1(25) y http://bit.Iy/mYngEZOll(ZG)
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Se han reportado mutaciones en un segundo gen, el EVC2,
asociado al gen EVC tipico en el cromosoma 4, el cual ha sido
igualmente identificado como el causante de la enfermedad en

un nimero significativo de pacientes.(?%

Tompson, Ruiz-Pérez, Blair, Barton, Navarro, Robson vy
cols®®) en el afio 2007, analizaron los genes EVC y EVC2 en 65
individuos no consanguineos que presentaban el sindrome EVC,
y 19 provenian de familias consanguineas. Se identificaron
mutaciones en los genes EVC en 20 pacientes (17 homocigotos y
3 heterocigotos combinados); se identificaron las mutaciones en
el gen EVC2 en 25 pacientes (17 homocigotos, 5 heterocigotos
combinados y 3 que mostraban, solamente una mutacién). Los
autores notaron que no se encontraban mutaciones que
experimentara algun gen en 20 casos,estos eventos pueden ser
utilizados como evidencia de la heterogeneidad genética en
pacientes con el sindrome EVC vy la posibilidad de estar

asociada a la mutacion de otros genes.

En la mayoria de los casos, los individuos afectados con
mutaciones en el gen EVC o EVC2 presentan caracteristicas que

son indistinguibles fenotipicamente®%3Y  Sin embargo, los

11



hallazgos reportados por Ulucan, Gul, Sapp, Cockerham,
Johnston y Biesecker®?en el 2008, nos indican que existen
diferencias fenotipicas en el gen EVC destacadas cuando se
estudian familias numerosas que manifiestan defectos cardiacos
septales complejos, miembros <cortos predominantemente
rizomélicos y polidactilia sin presencia de hendiduras
labiales,anomalias dentales o ungueales. El genotipo
subyacente correspondiente a este fenotipo méas leve fue

reportado como una mutacién en el gen EVC.

Durante mucho tiempo se ha estudiado la posibilidad de
gue esta patologia se haga manifiesta en portadores
heterocigotos. En base a esto, McKusick y cols®® concluyeron
gue no se producen manifestaciones heterocigotas en pacientes
con sindrome EVC luego de evaluar a una poblacion del grupo
Amish. Por el contrario, otros autores describieron polidactilia
en parientes de cuatro familias no consanguineas que habian
contraido el sindrome EVC.(?%333%gpranger y Tariverdian®®%en
1995, describieron el padre de un paciente gque presentaba el
sindrome EVC con anomalias en los dedos y en los dientes, e
hicieron la revision de otros reportes en los que se describian

manifestaciones heterocigotas.

12



1.V CARACTERISTICAS

II.V.1. CARACTERISTICAS GENERALES

Este sindrome puede afectar todos los estratos del tejido
embrionario y es polisintomético. Se incluye dentro del grupo de
las condrodisplasias con afectacion variable del tamafio de las
costillas, mostrando térax estrecho, alteraciones de los huesos
tubulares en crecimiento con acortamiento rizomélico de los
miembros®*3% La polidactilia post-axial en manos se presenta
practicamente en el 100 % de los casos (Fig. 5), existiendo en
algunos pacientes mas de seis dedos. La polidactilia de los pies

se recoge en un 20 % de los pacientes(®33),

Fig. 5. Polidactilia postaxial
Tomado de: http://bit.ly/n6f5Dx 2011%”
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Los signos asociados a la displasia ectodérmica suelen
limitarse a las ufias (pequefias y friables), dientes (connatales e
hipoplasicos) y encia (multiples frenillos, frenillos hipertréficos),
aunque en algunos casos se ha reportado quese afectan los o0jos

(5.31.36.38) | 35 anomalias 6seas, cardiacas

y el sistema neural
yalgunos pacientes con alteraciones renales, nos indican que
hay participacion mesodérmica. La participacion endodérmica no
es muy comun, pero se han reportado en algunos pacientes

anomalias pulmonares y hepéaticas(?39),

A pesar de eso,
algunas manifestaciones son patognoménicas y deben ser
tomadas en cuenta cuando se aplica el criterio diagnéstico
primario. Sin embargo, en algunos pacientes, estas

manifestaciones bucales y dentales no se hacen muy evidentes

clinicamente y esto puede producir errores en el diagnéstico*?
La talla es baja desde la etapa prenatal con una talla final

gue oscila entre 109-152 cm, aunque en algunos casos, la talla

al nacimiento no esta muy afectada.*® (Fig. 6)
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Fig. 6. Caracteristicas clinicas mas frecuentes en EVC. Obsérvese
el enanismo desproporcional, miembros cortos, térax estrecho y genu
valgo. Tomado de: http://bit.ly/n6f5Dx2011“"

Los pacientes que padecen del sindrome Ellis-van Creveld
muestran diferencias fenotipicas, la fascies no es especialmente
caracteristica, los o0jos usualmente son normales pero en
algunos casos se ha descrito la presencia de cataratas e
hipertelorismo leve, ademas de labio superior delgado y unido

por frenillos al reborde alveolar(*?),
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[1.V.2MANIFESTACIONES OSEAS Y RADIOGRAFICAS

Las caracteristicas 6seas consisten en lesiones de manos y
pies con cambios en la forma, tamafio, niumero y sinostosis de
algunos huesos, principalmente los huesos ganchoso y grande

del carpo.

La polidactilia hace referencia a la presencia parcial o total
de dedos supernumerarios. La duplicacion puede ser preaxial o
interna (duplicidad del primer dedo), postaxial o externa (afecta
al quinto dedo), o central (afecta a los dedos segundo, tercero y
cuarto, siendo de caréacter ocasional). Se puede dividir en tipo A
(dedo desarrollado y bien conformado), o tipo B (dedo

rudimentario)*?),

Todas las personas afectadas por este sindrome
desarrollan polidactilia tipo A (Fig. 7), aunque la polidactilia en
las manos invariablemente ocurre, la polidactilia en los pies se
hace presente en solamente aproximadamente el 20% de los

casos que presentan el sindrome.(*®
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Fig. 7. Imagen radiografica de manos con polidactilia.
Tomado de: Alcalde y cols 1998¢"

Este sindrometambién se caracteriza porque la estructura
en general de los miembros tanto superiores como inferiores
difieren del tamafio normal que deben tener. El acortamiento de
las extremidades puede involucrar el miembro completo
(micromelia), el segmento proximal (rizomelia), el segmento
intermedio (mesomelia),o el segmento distal (acromelia) (Fig. 8),
presentandose mas frecuentemente un acortamiento de tipo
micromelia o rizomelia debido a una marcada reorganizacion del
tejido O6seo en las regiones epimetafisiarias: los huesos

tubulares son cortos y engrosadosel extremo proximal del cubito
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y distal del radio son inusualmente grandes y el extremo

proximal del radio y distal del cGbito inusualmente pequefios.*")

QU
Micromelia

Fig. 8. Tipos de acortamientos de las extremidades
Tomado de: Jeanty y cols 2011¢%

El tronco es normal en longitud, generalmente se observa
una caja toracica estrecha con pectusexcavatum o costillas
cortas y rudimentarias que puede ocasionar dificultades

respiratorias. (Fig. 9)
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Fig. 9. Radiografia de torax, donde se observa caja toracica estrecha.
Tomado de: Arumugam y col 2011(%)

Se ha descrito de forma esporadica la presencia de
malformacién de la pelvis en forma de «tridente» ademas de la
presencia de genu valgo (Fig. 10), donde se puede observar en
una vista frontal los muslos y las rodillas juntas y los talones

separados cuando el individuo ese encuentra de pie.(®:31:46)

A B
Fig.10.Alineacién de Rodillas. A. Alineacién normal.
B. Genu Valgo. Tomado de: http://bit.ly/nocx2w®”
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I1.V.3 MANIFESTACIONES CARDIACAS

Estos pacientes presentan cardiopatias congénitas
asociada con una frecuencia superior al 50 %1:46.48) |4
mayoria de las anomalias cardiacas congénitas asociadas al
sindrome son defectos septales (80 %) e incluyen desde
defectos del septo interauricular de tipo ostium primumde
tamafio variable, (Fig. 11) hasta la auricula unica, (CIV

OCIA)(6:21:31.49.50) 3unque también se han descrito transposicién

de grandes vasos®3'48)  drenaje venoso andémalo y canal

atrioventricular comuan®¥4®)_  En un 20% de los casos existen
otras cardiopatias congénitas como la coartacién de aorta,

hipoplasia del ventriculo izquierdo o persistencia del

ductusarterioso(?1:48)

14-MAY-96

84:084: 29PN

V4C # 35

180mm
0

7y

GAIN= 17dB
eCINE

SET RIGHT REVIEW EREEE

Fig. 11. Ecocardiograma que muestra Septo transversal incompleto
tipo Ostium Primium (Flecha). Tomado de: Alcalde y cols 199831
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Muchos pacientes con defectos del septo interauricular
permanecen asintomaticos hasta la vida adulta, con excelente
tolerancia a la sobrecarga de volumen del corazén derecho
impuesta por el cortocircuito auricular.Ello, junto al
desconocimiento del sindrome o de las anomalias cardiacas
asociadas, puede justificar excepcionalmente su diagndstico

tardio?*5%)

[1.V.4 MANIFESTACIONES BUCALES

Las manifestaciones bucales mas frecuentes que se
observan en los pacientes con Ellis-van Creveld son fusiéon de la
porcion media del labio superior con el margen gingival maxilar
por lo que el fondo del vestibulo es poco profundo, frenillos
accesorios,dientes conicos e hipodoncia.También se pueden
observar diferentes maloclusiones, hipertrofia gingival,
hipertrofia en el frenillo labio-gingival superior e inferior, bordes
incisales dentados, torsiversién, transposicion dental, diastemas

e hipoplasia del esmalte.*® (Fig. 12. A)
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Con frecuencia hay dientes natales, que son dientes
primarios que hicieron erupcion prematuramente. A menudo se
encuentra retardada la erupcion dentaria y los que erupcionan,
comunmente presentan defectos como variaciones de forma,

tamafio y posicion.“*®

El labio hendido parcialmente y las hendiduras alveolares
maxilares ademéas del frenillo continuo podrian estar
relacionados a una falla en el desarrdllo normal que ocurre en el

proceso nasal medio embrionario*®°?(Fig. 12. B)

[
oot |

-t o

-
-

- -

A B

Fig. 12. Maniestaciones bucles EVC. A. Anomalias dentarias de forma,
tamafio y posicion. B. Labio hendido parcialmente.

Tomado de: http://bit.ly/p83Qei2011%*
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La variabilidad clinica que muestran las anomalias bucales
en personas con el sindrome Ellis-van Creveld podrian deberse
al hecho de que su efecto genético sobre los dientes y sobre
otras estructuras bucales ocurre en lapsos prolongados vy
podrian ser ocasionadas por otros factores que modifican el

fenotipo ambiental y otros factores genéticos. (*%

Las maloclusiones son comunes en personas que
desarrollan el sindrome Ellis-van Creveld, pero no adoptan una
forma especifica. Por otra parte, muchos pacientes muestran
parametros cefalométricos normales. La hipoplasia
experimentada por el maxilar fue parte del sindrome descrito en
la comunidad Amish, al igual que produjo el prognatismo en
otros pacientes. También se ha reportado en pacientes que
sufren este sindrome un angulo goniacoabiertocon una altura del

tercio inferior de la caraaumentada?,
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[1.V.5 OTRAS MANIFESTACIONES

Otros oOrganos de origen mesodérmico o endodérmico
pueden estar afectados en este sindrome. Se han reportado
afecciones en el sistema renalincluyendo sindrome nefrético,
nefronoptisis e insuficiencia renal y en el sistema hepaticocomo
fibrosis progresiva e insuficiencia hepéatica, pero constituyen

manifestaciones poco frecuentes. (54:55:56)

Con respecto a las manifestaciones neuroldgicas, algunos
pacientes han presentadoretardo mental pero se sugiere que el
retraso no es parte integral de la enfermedad, ya que la mayoria
de los sobrevivientes son de inteligencia y desarrollo motor

normal. %),

Existen reportes aislados de otras afecciones del
sistema nervioso central como agenesia del cuerpo calloso,

hidrocefalia y anomalias en la migracién neuronal®®.
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También se han reportado las anomalias hematolégicas
aunque muy esporadicamente, solo se ha presentado un caso
con diseritropoyesis®®(Fig. 13) y otro asociado con leucemia

mieloblastica perinatal.®"

Fig. 13.Imagen de Diseritropoyesis. Tomado de:
http://vivianIunt.4t.com/Paqes/index.htm2011(58)
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I1.Vl. DIAGNOSTICO

A pesar de su rareza, el sindrome de Ellis-van Creveld no
deberia presentar problemas de diagndéstico neonatal por lo
florido de sus manifestaciones fenotipicas®*'*® El diagnéstico
fundamentalmente se establece mediante la clinica y las
caracteristicas radiolégicas, aunque también resulta util la
realizacion de electrocardiograma y ecocardiograma para
detectar la posible cardiopatia congénita asociada; la ecografia
y la resonancia magnética nuclear ayudan a la identificacion de

las anomalias renales y cerebrales.

Esta alteracion se puede diagnosticar a cualquier edad,
incluso durante el periodo prenatal con ayuda del ultrasonido
obstétrico (Fig. 14) debido a los cambios 6seos y las anomalias
cardiacas, y puede ser utilizado con fines de diagndéstico desde
la semana 18 de gestacidonen parejas donde ambos padres son
portadores sanos, con riesgo de concebir hijos

5(7.41.60.61,62,63.64) £1  analisis  histopatolégico  del

anormale
sistema O6seo de los fetos se usa para identificar varias
osteocondrodisplasias incluyendo la que se describe en este

sindrome (%9,
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Fig. 14. Ultrasonido donde se evidencia polidactilia.

Tomado de: http://www.obgyn.net/us/cotm/9808/cotm 9808.htm (°®

I1.VIl. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El diagnostico diferencial debe hacerse fundamentalmente
con el sindrome de Weyers o disostosisacrodental.Este sindrome
se trata de una enfermedad hereditaria de caracter autosémico
dominante de expresién variable, que cursa con polidactilia
postaxial de manos y pies, con hendidura de la sinfisis
mandibular, uflas displasicas y estatura corta, no estara
presente el enanismo desproporcional, defectos cardiacos o
displasia toracica®®. Ruiz-Pérez y cols®®, encontraron 2

mutacionesheterocigotas asociadas al fenotipo, una en un
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hombre que padecia del sindrome de Weyers con
disostosisacrodental y otro en un padre y su hija, ambos tenian
defectos cardiacos y polidactilia caracteristicos del EVC, pero

no tenian estatura baja.

También se puede hacer el diagndéstico diferencial con la
Distrofia Toracica Asfixiante (DTA) o Sindrome de Jeune(®357);
como ella, presenta térax estrecho, aunque en el EVC no suele
ser tan severo como en la DTA; la pelvis en «tridente» estéa
presente en los dos sindromes®31¢7D: |a polidactilia vy
cardiopatia congénita son menos frecuentes en la DTA que en el
Evc GY®71  Orienta también el diagnéstico de EVC el

componente ectodérmico de la displasia (3149,

En su forma clinica madura, el Sindrome de Ellis-van
Creveldse diagnostica facilmente, pero en pacientes que no
muestran algunas de sus manifestaciones generales relevantes,
los signos bucales y dentales como hendiduras parciales en los
procesos alveolares, labios hendidos parcialmente y frenillos
multiples constituyen manifestaciones patognomédnicas del EVC
gue se deben utilizar cuando se da el diagnéstico primarioy la
orientacién genética, ya que otros criterios pueden ser inciertos.

Con base a estos signos, se puede dar el diagnéstico
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diferencial, al analizar otros sindromes que incluyen baja
estatura, polidactilia y anomalias bucofaciales (sindromes
bucodigitales | y 1lI) Sin embargo, en algunos pacientes, los
signos bucales y dentales pueden ser leves y el ortodoncista

debe interpretarlos en forma adecuada.*?

[1.VIIl. PRONOSTICO

El pronéstico del EVC esta dado fundamentalmente por dos
factores: por un lado la gravedad derivada de |las
malformaciones cardiacas y por el otro, el distinto grado de

estrechez toracica 39,

Cerca de la mitad de los pacientes
fallecen precozmente en la infancia a causa de complicaciones

cardiorespiratorias(”

Las malformaciones cardiacas parecen constituir el factor
determinante que puede disminuir la longevidad segun el tipo de
malformacién que presente y el grado de severidad. EI
pronostico es excelente cuando no hay presencia de

enfermedades congénitas del corazén.(®®

A nivel del torax se debe observar el tamano de las

costillas, ya que cuando presentan un tamafio anormal
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puedeocasionar una caja toracica demasiado estrecha
impidiendo el crecimiento normal de los pulmones, trayendo
como consecuencia una hipoplasia pulmonar letal. Este es un
hallazgo tipico en la mayoria de las displasias esqueléticas
letales (displasia tanatoférica, acondrogénesis, hipofosfatasia,
displasia camptomélica, displasia condroectodérmica,
osteogénesis imperfecta, polidactilia con costillas cortas). En la
practica, no es necesario medir el térax o las costillas,es
suficiente saber que el diametro toracico debe ser entre 80-
100% del diametro abdominal. Las displasias esqueléticas
letales frecuentemente presentaran un tamafo toracico de

alrededor del 50% (2>
En pacientes con este sindrome es dificil establecer el

pronéstico de la talla final, ya que puede ser muy variable en

cada individuo, puede oscilar desde 109 cm hasta 152¢cm(1%:2%:68)
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[.IX. TRATAMIENTO

El manejo de estos pacientes debe ser multidisciplinario
formado por wun equipo que incluya genetista, pediatra,
dermatdlogo, cardiélogo, traumatélogo y odontélogos. El manejo
sintomatico es principalmente necesario en el periodo prenatal,
debido a la dificultad respiratoria que puede ocasionar la
presencia de térax estrecho o defectos cardiacos. Los dientes
neonatales deben ser extraidos, ya que pueden dificultar el
amamantamiento. EIl seguimiento debe ser continuado por
especialistas en genética para poder diagnosticar el sindrome
segun las caracteristicas que presenta y poder descartar otros
sindromes. También debe ser evaluado por pediatria,
generalmente, el tratamiento con hormonas de crecimiento en
estos individuos con talla baja debido a la condrodisplasia no es
muy efectivo, hasta el momento sélo se ha reportado un caso
donde los resultados con terapia hormonal de crecimiento fueron

satisfactorios. (%69

El seguimiento por parte de profesionales especialistas en
traumatologia y ortopedia, consiste en el tratamiento de las
deformidades Oseas presentes, como la correccion del

genuvalgum y exéresis de dedos supernumerarios entre otros.Se
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ha recomendadola distraccion osteogénica para producir el

alargamiento de los huesos largos. (*%

El area odontoldégica juega un papel fundamental en el
tratamiento de las diversas manifestaciones bucales que
presenta este sindrome. Se indica la interconsulta con las
diferentes especialidades como Odontopediatria, Ortodoncia,
Periodoncia, Prétesis, Estética y Cirugia Bucal para poder llevar
a cabo un plan de tratamiento que permita obtener resultados
tanto estéticos como funcionales satisfactorios. Los tratamientos
odontolégicos se deben realizar con el protocolo de
antibioticoterapia profilactica en aquellos pacientes que

presentes manifestaciones cardiacas congénitas.*?
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IIl.- REPORTE DE UN CASO

Se trata de paciente femenina de 13 afios de edad, natural
de Nueva Esparta y procedente de Caracas, quien asiste a
consulta de Odontopediatria en la Facultad de Odontologia de la
Universidad Central de Venezuela en el 2008, siendo luego
referida al Postgrado de Ortodoncia en el 2009 con el
diagnoéstico de Displasia Condroectodérmica, para su evaluacién

y tratamiento.

1. 1. DATOS DEL PACIENTE

APELLIDO Y NOMBRE: A. G.

FECHA DE NACIMIENTO: 1ro de enero de 1996

LUGAR DE NACIMIENTO: Nueva Esparta.

NACIONALIDAD: Venezolana.

SEXO: Femenino.

OCUPACION: Estudiante.

MOTIVO DE CONSULTA: La madre refiere traer a su hija porque
“Los dientes de arriba y adelante estan torcidos y los de abajo

no le han salido”
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FECHA DE PRIMERA CONSULTA DE ODONTOLOGIA INFANTIL:
13 de noviembre de 2008
FECHA DE PRIMERA CONSULTA DE ORTODONCIA: 12 de junio
de 2009
PROFESIONAL ENCARGADO POSTGRADO DE ORTODONCIA:
- Estudiante de postgrado de Ortodoncia: Od. Dailin
Quintero

- Tutora del caso: Dra. Yolanda Olmos de Malavé

[11.11. ANTECEDENTES FAMILIARES

Madre: venezolana de 39 afos de edad para el momento

del parto, aparentemente sana y de ocupaciéon ama de casa.

Padre: venezolano de 35 afios de edad para el momento del

nacimiento, aparentemente sano y de ocupacién chofer

Progenitores normales Yy no Se reconocen como

consanguineos proximos pero hay wuna alta probabilidad de

consanguinidad por origen geografico ancestral comdun.
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[11.11l. ANTECEDENTES MEDICOS

[11.111. 1. ANTECEDENTES PRENATALES Y OBSTETRICIOS

La paciente es producto de 1lra. gesta, de embarazo a

término obtenido por procedimiento de cesarea.

Su madre niega haber padecido durante el embarazo de
toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, herpes simple ni sifilis.
Igualmente niega haber ingerido medicamentos contraindicados
durante el embarazo, abuso de alcohol y exposicién a
radiaciones y no existe consanguinidad aparente entre los

padres.

[11.111. 2. INFORME GENETICO.

La evaluacion genética fue realizada a la nifia, en el Centro
Nacional de Genética Humana y Experimental del Instituto de
Medicina Experimental de la Universidad Central de Venezuela,
por el Médico Genetista Dr. Venancio Simosa, aportando para el

expediente médico del paciente el siguiente informe:
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“Recién Nacida de 16 dias de vida para el 17-01-1996.
Primer E.S.A.T. normal al nacer y baja talla in Jatero.

Progenitores normales, consanguinidad remota muy probable.

FENOTIPO:

Talla baja de miembros cortos proximales con
braquimetacarpofalangia; hipoplasia wungueal y polidactilia
postaxial en ambas manos; térax estrecho y corto; frénulas
labiogingivales multiples superiores y soplo sistolico

mesocardico. (Fig. 15)

CONCLUSION:

Displasia condroectodérmica (S. de Ellis-van Creveld)
autosémico recesivo, los progenitores portan el gen y hay un

riesgo de 25% de que tengan otro hijo igual.

SUGERENCIAS REALIZADAS POR EL GENETISTA:

1- Evaluacion cardiovascular; usualmente este sindrome

presenta defecto septal o auricula Unica.
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2- Control por odontologia infantil alrededor de los 6 meses
de edad y por ortopedia alrededor del afo.
3- Excision de polidactilia y control por pediatria, no requiere

otros estudios especiales.”

Fig. 15. Foto a los meses de nacida donde se evidencia heptadactilia en
mano derecha y hexadacilia en mano izquierda. 1996
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[1.111. 3. ANTECEDENTES CARDIOVASCULARES

La madre refiere haber llevado a la paciente para control y
evaluacion cardiolégica, en el Servicio de Cardiologia del
Hospital J. M. de los Rios, donde se descartdé defecto septal o
auricula Unica. Se diagnostico un soplo sistdlico mesocardico. El
corazon y los vasos sanguineos presentaron caracteristicas

normales.

[11.111. 4. ANTECEDENTES ORTOPEDICOS

Al afio de nacida, el 6 de febrero de 1997, se realizo la
exéresis de V y VIl dedos derechos y de VI dedo izquierdo. Se
decidié dejar el VI dedo derecho como mefique, el cual presento
tendones flexores y extensores rudimentarios por lo que su

movilidad es limitada.

A los 11 afios de edad, el 20 de agosto de 2007, se realizé
intervencion quirdrgica que consisti6 en Hemiepifisiodesis
femoral y tibial para corregir deformidad en valgo femoral y
tibial, durante el ©procedimiento fue necesario realizar
transfusiones sanguineas. La paciente evolucioné

satisfactoriamente.
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[11.111. 5. ANTECEDENTES ODONTOLOGICOS

Historia dental:

Con respecto a la cronologia de la erupcién, la madre
refiere una erupcion de la denticion primaria tardia, ya que los
primeros dientes primarios erupcionaron al afo y medio de
nacida aproximadamente. A los 9 afios erupcionaron los dientes
primarios anterosuperiores, exfoliandose 6 meses después y
erupcionando incisivos superiores permanentes en forma de
clavija. No refiere traumatismos dentarios ni presencia de

dientes neonatales.

[11.1V. MANIFESTACIONES CLINICAS:

A los 13 afios de edad, cuando la paciente fue vista en el
postgrado de Ortodoncia, media 134 cm y pesaba 45 Kg (Fig.
16). La morfologia de su cabeza y su apariencia facial eran
normales y también la cantidad y la calidad del cabello.
Miembros superiores e inferiores cortos con respecto al tamafo
del tronco. Cuando se examinaron las manos, se observaron

dedos de longitudes variables y anormales y ufias hipoplasicas.
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Los pies son cortos y anchos, con dedos de tamafios variables,
no hay presencia de polidactilia, las ufias de los pies al igual
que en las manos son hipoplasicas (Fig 17). Su desarrollo

psicomotor y mental estaban dentro de los limites normales.

Fig. 16. Fotos de la paciente. Cuerpo entero.
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A C

Fig. 17. A. Manos. B Pies, vista sagital C. Pies, vista de frente

[11.1V.1. EXAMEN CLINICO EXTRABUCAL

VISTA FRONTAL

Forma de la cabeza: Mesocefélico

Forma de la cara: Redonda

Simetria facial: Si

Balance: Tercio inferior ligeramente aumentado con respecto al
tercio medio y superior

Labios: Labio superior relativamente mas grueso que el labio

inferior (Fig 18)
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Fig. 18. Fotos Extrabucales iniciales. A. De frente en reposo.
B. De frente en sonrisa
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VISTA DE PERFIL

Perfil: Convexo

Surco mentolabial: Acentuado

Linea cuello-mentén: Corta

Labios: Proquelia superior

Balance: Tercio inferior ligeramente aumentado con respecto a
los otros dos

Implantaciéon de orejas: Normal (Fig. 19)

Fig. 19. Foto extrabucal inicial de perfil
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[11.1V.2. EXAMEN CLINICO INTRABUCAL

Al realizar el examen clinico intrabucal, se observo
cicatrices en fondo de vestibulo de la zona anterosuperior y
anteroinferior, ya que se le realizé la frenilectomia por
presentar multiples frenillos, oligodoncia (ausencia de incisivo
lateral superior derecho, incisivos centrales y laterales
inferiores), dientes en forma de clavija (Incisivos centrales vy
lateral izquierdo superiores), multiples diastemas en el sector
anterior, palatoversién del 11 y 22, rotaci6on de 13, 14, 21, 23,
24, 33, 35, 43, 45y 46. La exodoncia simple de 55 y 65 se habia
realizado en diciembre de 2008, para la fecha de la primera
evaluacion en el Postgrado de Ortodoncia aun no habian
emergido el 15 y 25, no se observaban clinicamente el 18, 28,

38 y 48.

EN EL PLANO SAGITAL

Se observa relacién molar y canina clase Il, retroinclinacion
de los dientes anterosuperiores, no se puede determinar el

resalte por ausencia de los incisivos inferiores.

EN EL PLANO VERTICAL

Se observa mordida profunda.
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EN EL PLANO TRANSVERSAL

La linea media superior se observa desviada hacia la
izquierda, el espacio intercanino inferior reducido, con un ancho

intercanino de 18 mm y mordida cruzada del 22 (Fig 20)

Fig. 20. Fotos Intrabucales iniciales
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1.V ESTUDIOS DE MODELOS INICIALES

En los modelos de estudio podemos observar iguales
descripciones que las mencionadas para las fotografias
intrabucales. No se puede realizar el anédlisis de espacio,
discrepancia dentaria ni el analisis de Bolton debido a las

ausencias dentarias (Fig 21)

Fig. 21. Fotos de modelos iniciales
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[11.Vl. ESTUDIO RADIOGRAFICO INICIAL

PANORAMICA Y PERIAPICALES:

Ausencia del 12, 31, 32, 41 Y 42.

Camaras pulpares largas y raices cortas del 16 y 26,
compatible con taurodontismo.

Imagen de la misma radiopacidad del esmalte en la corona
del 11 compatible con dens evaginatus.

Caninos, premolares y segundos molares aun no presentan
cierre apical.

Terceros molares so6lo se observan las coronas
calcificadas, aun no se aprecia la formacién de las raices.
No se observan restauraciones o0 lesiones cariosas, ni
imagenes correspondientes a algun proceso quistico de

origen 6seo o dental. (Fig 22)
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Fig. 22. Radiografias iniciales. A. Radiografia panoramica.
B. Periapical completo
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[11.VIl. ESTUDIO CEFALOMETRICO

ANALISIS UCV, FEBRERO DE 2009: (Ver tabla I)

Rel/Estructuras MEDIDA PROM PAC
MaxSup/Craneo SNA 82° 84°
SNB 80° 78°
Max Inf/Craneo A. Facial 87° 86°
SND 76°/77° 76°
ANB 2° 6°
Max Sup/Inf
NAP 0° 15°
Dent Sup/Inf 1/1 135° -
1 NS 103° 83°
Posc. Incisivos Sup. INA 22° 8°
INAmm 4 mm -4 mm
1 PIMn 90° -
1 NB 25° -
Posc. Incisivos Inf.
INB mm 4 mm -
1 NP mm 3 mm -
NS — GN 67° 67°
Prop. Faciales NS — PIMn 32° 30°
FH — PIMn 24° 24°
Ang NasLab 90-100 108°
Patron Facial Linea E sup 4 mm 1 mm
Linea E inf 2 mm 0 mm

Tabla |I. Analisis cefalométrico UCV inicial
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ANALISIS CEFALOMETRICO UCV INICIAL. FEBRERO 2009:

e La discrepancia antero-posterior de los maxilares se encuentra
aumentada (6°), a expensas de la leve protrusion maxilar
(SNA=84°) y de leve retrusion mandibular (SNB= 78°)

e Perfil 6seo convexo (15°).

e Los incisivos superiores se presentan retruidos con respecto a
su base 6sea y craneana.

e EI labio superior se presenta por delante de la linea estética de

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

Fig. 23. Trazado Cefalométrico UCV. Inicial
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ANALISIS DE RICKETTS, FEBRERO DE 2009: (Ver tabla II)

Rel. Estructural Promedio Paciente
Ang. Facial 87+3° 86°
Ang. Eje facial 90+3° 85°
Ang. Plano Mand. 26%4° 24-°
Altura facial Inf 46+4° 48°
Arco mandibular 26+4° 34°
Plano palatino.Fh 1°+£3,5 2°
1 Sup. A.Po (mm) 3.5£2mm 3 mm
1 Inf. A.Po (mm) 1-2mm -
1 Sup. A.Po (°) 28°x4-° 22°
1 Inf. A.Po (°) 22°%4° -
Ang. Interincisivo 130°+5° =
Labio Inf./ Sup. — 4mm 1 mm
Plano estético Inf. - 2 mm 0 mm
Plano oclusal. Xi 0+x3mm -2 mm
Plano Ocl-eje Cpo 27° 23 °

Tabla Il. Analisis cefalométrico Ricketts inicial
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ANALISIS CEFALOMETRICO DE RICKETTS INICIAL. FEBRERO

2009:

e La paciente presenta un tipo facial Dolicofacial leve

e Clasificacion esquelética: Clase Il

e Retrusion mandibular

e Los incisivos superiores se encuentran retruidos

e Ausencia de incisivos inferiores

e EI labio superior se presenta por delante de la linea estética de

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

Fig. 24. Trazado Cefalométrico de Ricketts. Inicial
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[11.VIII. DIAGNOSTICO

CEFALOMETRICO

- Clase Il esquelética
- Retrusion mandibular inferior

- Retrusion dentaria superior

DENTARIO:
- Clase Il, Divisiéon 2

- Ausencia de dientes incisivos inferiores

[11.1X. PLAN DE TRATAMIENTO:

El manejo de la paciente fue multidisciplinario, formado por
un equipo en el &rea odontolégica de Odontopediatria,
Ortodoncia, Periodoncia y Odontologia Estética y Restauradora.
Durante el tratamiento fue remitida para una evaluacion con
Genética, Dermatologia y Traumatologia y Ortopedia para su

evaluacion y control.
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1. 1X. 1. INTERCONSULTA CON EL GENETISTA:

Se remiti6 a la paciente al Centro Nacional de Genética
Humana y Experimental del Instituto de Medicina Experimental
de la Universidad Central de Venezuela, donde fue atendida por
el genetista Dr Venancio Simosa, mismo médico que la viéo a los

dias de nacida y realizé el primer diagndstico del Sindrome.

Informe genético actual:

Paciente femenina de 15 afnos de edad evaluada en
consulta el 29-03-2011. Es conocida de nuestro centro desde los
16 dias de vida (1996) cuando se diagnostico Displasia

Condroectodérmica (S. de Ellis-van Creveld)

Los progenitores son normales y no se reconocen como
consanguineos préximos pero hay probabilidad alta de
consanguinidad remota por origen geografico ancestral comdun.
Es hija unica producto de embarazo normal y parto por cesarea

con peso/talla bajos al nacer.

El fenotipo incluye: Talla baja prenatal no familiar con

miembros cortos, con normocefalia y toérax estrecho;
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braguimetacarpofalangia con hipoplasia ungueal; polidactilia
postaxial en ambas manos ya corregida; trastornos de mordida
por rebordes gingivoalveolares irregulares, frénulas superiores
y sinequias multiples gingivolabiales; Soplo sistélico
mesocardico suave al nacer que evolucioné como soplo
inocente. Desarrollo psicomotor e intelectual normal, desarrollo
sexual secundario normal. Resto de las caracteristicas dentro de

los limites normales.

Conclusién: Sindrome de Displasia Condroectodérmica

(Sindrome EVC o Ellis-van Creveld)

Se trata de una entidad autosOmica recesiva. Se explicé
gue la paciente es homocigota para una mutacién génica que
recibi6 de ambos progenitores (heterocigotos o portadores
obligatorios). EIl diagndéstico es clinico por los rasgos fenotipicos
tipicos o clasicos, los estudios cromosémicos carecen de valor y
los moleculares (deteccion del gen) no se requieren para la
confirmaciéon diagndéstica. Se explicé igualmente que la paciente
transmitird el gen mutante a su progenie pero ésta sera de
portadores (heterocigotos para el gen anormal) y clinicamente

normales como los progenitores de la paciente. No se describen
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otras complicaciones en el sindrome méas alla de las
odontolégicas, la entidad puede clasificarse como un sindrome
de Displasia/Malformacion ectodérmica 0 mejor
Mesoectodérmica ya que combina una Osteocondrodisplasia,
malformaciones cardiacas y polidactilia y displasias

ectodérmicas gingivo-ungueales.

[ XL INTERCONSULTA CON TRAUMATOLOGIA Y

ORTOPEDIA.

Se remitié a la paciente al Servicio de Traumatologia y
Ortopedia del Hospital San Juan de Dios, donde fue atendida por

el Dr Hazem Nicola, realizando el siguiente informe:

Informe de Traumatologia y Ortopedia

Se realiza evaluacién Clinico-radiol6gica de la paciente A. G.,
de 14 anos de edad, quien acude por referencia del especialista
tratante, por lo cual se decide ingresar a este centro asistencial para

realizar dicha evaluacion.
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Clinicamente la paciente luce consiente, orientada en tiempo,
espacio y persona, con buenas condiciones generales, patron de
marcha normal. Se realiza evaluacion ortopédica de los siguientes

segmentos:

- Miembros superiores: lucen simétricos, se evidencia acortamiento
de la longitud tanto del brazo como del antebrazo en forma bilateral
y de los dedos en forma generalizada en ambas manos, el 5to dedo
de la mano derecha luce con caracteristica de apéndice con
funcionalidad Ilimitada, fuerza muscular y reflejos osteotendinosos

conservados.

- Torso longuilineo aunque podria considerarse acorde con
morfologia particular de la paciente. No se evidencian signos de

deformidad vertebral o alteracion de la proyeccion de la pelvis.

- Miembros inferiores: se evidencia limitaciéon funcional leve para la
rotacion interna y externa de ambas caderas, Genus Valgus leve
bilateral, de igual forma acortamiento de los dedos de ambos pies
conservando funcionalidad, se observa particular alteracion de la
forma y tamafo de las ufias de ambos pies. Fuerza muscular y

reflejos osteotendinosos conservados.
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Se realizan estudios radiol6égicos de ambas manos, térax,
miembros inferiores y ambos pies,(Fig 25 y 26) se observé lo
siguiente: Se evidencia acortamiento radiolégico de las falanges tanto
de las manos como de los pies en forma bilateral por cierre prematuro
de los nucleos, fusién de huesos del carpo (grande y ganchoso) en
ambas manos, a nivel del quinto metatarso de la mano derecha se
observa Ilujacibn con un segmento O0seo aislado e importante
disminucién en el dedo mefique, rodillas con evidencia de correccidn
ortopédica realizada previamente con material quirdrgico en dichas
zonas, torax longuilineo correlacionable con clinica descrita

anteriormente. Resto dentro de limites normales.

Conclusiones: Hallazgos Clinicos y radiol6égicos compatibles con el

Sindrome de Ellis-van Creveld. Resto no se evidencia alteracién de

funcionalidad general de la paciente.
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A B

Fig. 25. A. Radiografias de manos. B. Radiografias de pies

A B

Fig. 26. A. Radiografia de térax. B. Radiografia de rodillas
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[11.1X.111. INTERCONSULTA CON DERMATOLOGIA

Se remitiéo a la paciente para la consulta dermatoldgica en
la Clinica Leopoldo Aguerrevere, donde fue atendida por el Dr.

Jaime Piquero, realizando el siguiente informe:

Examen Dermatoldéqgico: Paciente femenina de 13 afos de

edad, natural de Nueva Esparta y procedente de Caracas, quien
es referida por Servicio de Ortodoncia de la Facultad de
Odontologia de la Universidad Central de Venezuela con el
diagnéstico de Displasia Condroectodérmica para evaluacion

dermatoldgica.

En el examen fisico general, la paciente se observa en
buenas condiciones generales, hidratada, normotérmica,
presenta baja estatura con una talla de 134 cm con torso de
tamafio normal y extremidades cortas. La paciente evidencia

inteligencia normal.

Dermatolégicamente se observan cicatrices de cirugia de
exéresis de polidactilia postaxial en ambas manos con
microniquia, hipoplasia ungueal, dedos de longitudes variables y

anormales, braquidactilia, cicactrices de cirugia de correccion
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del genu valgo en los extremos superiores de ambas piernas,
térax corto y estrecho. Pies pequefios con hiperqueratosis
subungueal, hipoplasia ungueal, onicolisis y microniquia. (Fig.

27)

Diagnéstico: Displasia condroectodérmica o Sindrome de Ellis-

van Creveld

Conducta: Se indican cuidados generales de hidratacion cutanea

y proteccién solar. Humectacién y cuidado para ufas.

B

Fig. 27. Displasia ungueal. A. Manos. B. Pies
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[11.1X.11l. TRATAMIENTO ODONTOLOGICO

La paciente asiste a consulta de Odontopediatria el 13 de
noviembre de 2008, donde le realizan la ensefianza de técnica
de cepillado e higiene y colocacion de sellantes en fosas y
fisuras en 16, 17, 26, 27, 35, 36, 44, 45 y 46; exodoncia de 55y
65. Fue remitida a cirugia bucal para realizar frenilectomia tanto
superior como inferior de frenillo multiples y se hace la

referencia para el postgrado de ortodoncia.

TRATAMIENTO DE ORTODONCIA

El tratamiento de ortodoncia consistié en lo siguiente:

- Interconsulta con el Postgrado de Periodoncia y el

Postgrado de Odontologia Restauradora y Estética.
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Se decide mover 13 a posicién de 12 y el 14 quedara
en posicion de 13. Por presentar un espacio
intercanino inferior reducido, se decide dejar espacio
suficiente para colocar implantes en 31 y 41, por lo
que el 33 y 43 quedaran en posicién de incisivos

laterales inferiores

Colocacion de Brackets con prescripcion tipo Roth,
slot 0,022” x 0,028” y bandas de la misma
prescripcion en primeros y segundos molares tanto

superiores como inferiores. (Fig. 28)

Colocaciéon de pistas de resinas posteriores para

descruzar 22, alinear y nivelar. (Fig. 29)

Distalizacién superior para corregir clase Il molar y

canina

Interdigitacion
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Finalizacién. (Fig. 30)

Retencion: se colocdé retenedor circunferencial
superior y retenedor tipo Hawley inferior con fantomas
en 31 y 41 para preservar el espacio para los futuros

implantes de 31y 41.
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Fig. 28. Fotos instalacién aparatologia

Fig. 30. Fase de finalizacién
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TRATAMIENTO DE PERIODONCIA

El

fases:

tratamiento periodontal se realizO en las siguientes

Fase inicial:

Control de placa.

Reforzamiento de técnica de cepillado y medios
auxiliares para la salud bucal

Tartrectomia manual y ultrasoénica, pulido

Revaluaciodn

Fase quirdrgica:

El 4-06-2010 se realizdé gingivectomia y gingivoplastia
del sector anterosuperior y profundizacion del
vestibulo en el sector anterior del maxilar superior.

El 7-07-2010 se realizé profundizacion de vestibulo
en el sector anterior del maxilar inferior 'y
gingivectomia y gingivoplastia en 33, 34, 43 y 44.

(Fig. 31)
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Fase de mantenimiento:

- Monitoreo periodontal cada 3 meses durante el

tratamiento de ortodoncia.

- Una vez finalizado el tratamiento de ortodoncia se

sugiere realizar monitoreo periodontal cada 6 meses.

Fig. 31. Cirugia periodontal: A. Comienzo de gingivoplastia. B. Finalizada
la gingivoplastia. C. Profundizacion de vestibulo.
D. Postoperatorio. Cortesia de Od. Patricia Cruz
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TRATAMIENTO DE ODONTOLOGIA RESTAURADORA Y

ESTETICA

Cuando los dientes se encontraban en la posicion deseada
por la Especialidad de Odontologia Restauradora y Estética, se
procedi6 a realizar el disefio de sonrisa con carillas directas de
resina en 13, 11, 21 y 22. Luego de realizar la profilaxis y de la
seleccién del color, se procedi6 a hacer un pulido de la
superficie del esmalte con piedras de diamante grano fino.
Posteriormente se realizé la técnica estratificada a mano alzada
con resina compuesta para mejorar la forma conica del 11, 21y
22 y recontornear el 13 para darle la forma anatdOmica de
incisivo lateral, alcanzando resultados estéticos y funcionales

adecuados. (Fig. 32)

Fig. 32. Foto durante el tratamiento de estética.

Cortesia de Od. Johana Padrén
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[11.X. RESULTADOS

[1.X.1. FOTOS EXTRABUCALES

Fig. 33. Fotos Extrabucales. A. Iniciales. B. Finales




[11.X.2. FOTOS SONRISA

A B

Fig. 34. Close up sonrisa. A. Inicial. B. Final

[M1.X.3. FOTOS INTRABUCALES

Fig. 35. Fotos intrabucales. A. Iniciales. B. Finales
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[11.X.4. RETENCION

El 22 de junio de 2011 se retir6 la aparatologia y se instald
retenedor removible circunferencial superior e inferior. EI
retenedor inferior se confeccioné con fantomas de 31 y 41. Se
indicoO el uso de los retenedores 24 horas al dia durante el

primer afio y posteriormente solo durante las noches. (Fig. 36)

Fig. 36. Retencion
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[11.X1. ESTUDIO RADIOGRAFICO

[11.X1.1. RADIOGRAFIAS PANORAMICAS

Fig. 37. Radiografia panoramica. A. Inicial, B. Final
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[11.X1.2. RADIOGRAFIAS CEFALICA LATERAL

Fig. 38. Radiografia cefalica lateral. A. Inicial,

B. Final
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[11.X1.3. ANALISIS CEFALOMETRICO FINAL

ANALISIS UCV: Ver tabla Il

Rel/Estructuras MEDIDA INICIAL FINAL

MaxSup/Créaneo SNA 82° 84° 82°
SNB 80° 78° 77°
Max Inf/Craneo A. Facial 87° 86° 90°
SND 76°/77° 76° 75°
ANB 2° 6° 50
Max Sup/Inf
NAP 0° 15° 9o
Dent Sup/Inf 1/1 135° - -
1 NS 103° 83° 96°
Posc. Incisivos
INA 22° 8° 18°
Superiores
INAMmM 4 mm -4 mm 3 mm
1 PIMn 90° - -
Posc. Incisivos
1 NB 25° - -
Inferiores
INB mm 4 mm - -
1 NP mm 3 mm - -
NS — GN 67° 67° 69°
Prop. Faciales
NS - PIMn 32° 30° 34°
FH - PIMn 24° 24° 27°
Ang NasLab | 90-110 108° 110°
Patron Facial Linea E sup 4 mm 1 mm 2 mm
Linea E inf 2 mm 0 mm 0 mm
Tabla Ill. Analisis cefalométrico UCV. Final
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ANALISIS CEFALOMETRICO UCV. FINAL

Fig.

39. Trazado UCV. Final
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ANALISIS DE RICKETTS. FINAL JUNIO 2011. Ver tabla IV

Rel. Estructural Promedio INICIAL
Ang. Facial 87+3° 86° 84°
Ang. Eje facial 90+£3° 85° 87°
Ang. Plano Mand. 26%4° 24-° 27°
Altura facial Inf 46+4° 48° 53°
Arco mandibular 26x4° 34° 34°
Plano palatino.Fh 1°+3,5 2° 2°
1 Sup. A.Po (mm) 3.5£2mm 3 mm 6 mm
1 Inf. A.Po (mm) 1-2mm - -
1 Sup. A.Po (°) 28°+4° 22° 27°
1 Inf. A.Po (°) 22°%4° - -
Ang. Interincisivo 130°+5° - -
Labio Inf./ Sup. — 4mm 1 mm 2 mm
Plano estético Inf. - 2 mm 0 mm 0 mm
Plano oclusal. Xi 0+3mm -2 mm -2 mm
Plano Ocl-eje Cpo 27° 23 ° 23 °

Tabla IV. Anélisis cefalométrico Ricketts.

Final
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ANALISIS CEFALOMETRICO DE RICKETTS, JUNIO 2011

Fig. 40. Trazado Ricketts. Final
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[11.X1.4 SUPERPOSICION

Fig. 41. Superposicion de trazados
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IV. DISCUSION

El sindrome de Ellis-van Creveld es un trastorno
hereditario autosdémico recesivo que afecta los tejidos del
ectodermo, mesodermo y rara vez del endodermo. ®79 No tiene
predileccién por grupos étnicos, pero es mas frecuente en
grupos endogenos como la poblacién Amish de Lancaster en

Pensilvania, U.S.A. (71:23).

Mc Kusick y Cols.®®, luego de estudiar una extensa
poblacion de la orden Amish, concluyeron que los portadores
heterocigotos de estas mutaciones no manifiestan rasgos
fenotipicos asociados a este sindrome, no obstante existen
trabajos que describen leves caracteristicas en uno de los
padres, sugiriendo que sean manifestaciones heterocigotas®.
Goldblatt, Minutillo, Pemberton y Hurst®? en 1992, describieron
el sindrome en una comunidad aborigen australiana occidental
en el que se observaron dos familiares con polidactilia postaxial
de los pies y también lo sefialaron como evidencia de unha
manifestacion heterocigota. Los padres de la paciente
presentada en este estudio son normales y no presentan
caracteristicas del sindrome a pesar de que el estudio genético

indico que son portadores del gen.
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Diferentes mutaciones en los genes EVC y EVC2 ubicados
en el brazo corto del cromosoma 4 han sido identificadas como

responsables de este sindrome ('1:72)

Sin embargo, Tompson y
cols®®) en el 2007, encontraron mutaciones en estos dos genes
solo en 2/3 de su muestra y 1/3 no presenté mutaciones en
estos genes lo que sugiere la heterogeneidad genética y la

posibilidad de existir mutaciones en otros genes que puedan

producir esta condicion.

Las manifestaciones clinicas mas frecuentes incluyen
polidactilia postaxial de las manos y menos frecuentemente de
los pies, enanismo de extremidades cortas y ufias y dientes
displasicos.(19:18:21.54) " Aynque la mayoria de los pacientes
presentan inteligencia normal, algunos autores han reportado
retraso mental y anomalias del sistema nervioso central(*% 73,
También pueden asociarse con este sindrome anomalias
genitourinarias(“®’. La paciente reportada en este estudio

muestra una inteligencia normal sin ninguna anomalia del

sistema nervioso central o urinario.

Autores como Cahuana vy cols"™,  y Himelhoch vy

Mostofi.("5), reportaron manifestaciones bucales implicando
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tanto los tejidos blandos como el numero, forma y tamafio de los
dientes, fusion del labio superior al margen gingival y la
presencia de frenillos multiples accesorios, microdoncia, dientes
en forma de clavija y oligodoncia siendo estas caracteristicas

comunes del sindrome. Da Silva y cols,*®

en 1980 reportaron
15 casos de pacientes con Ellis-van Creveld, de los cuales uno
no presentd hipodoncia y sus dientes eran normales
coincidiendo con Goor, Rotem, Friedman y Neufeld(’® que en

1965 reportaron el caso de gemelos idénticos los cuales también

presentaban dientes normales.

De acuerdo con los hallazgos clinicos y radioldgicos
encontrados en nuestra paciente de estudio, nos encontramos
frente al cuadro tipico del sindrome de Ellis Van Creveld, con
polidactilia postaxial de las manos, (Heptadactilia en la mano
derecha y hexadactilia en la mano izquierda), enanismo de
extremidades cortas y ufias displadsicas. Las manifestaciones
bucales halladas en la paciente fueron la oligodoncia, fusién del
labio superior al margen gingival con presencia de frenillos
multiples y dientes anterosuperiores en forma de clavija. Un
hallazgo radiografico poco frecuente es la presencia de
taurodontismo como el observado en los primeros molares

superiores, tal y como lo reportan Winter y Geddes!"”) en 1967 y
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Hunter y Roberts("® en 1998. La presencia de dens evaginatus
en el 11 es un hallazgo radiolégico que hasta ahora no hemos

encontrado reportado en la literatura.

Muchos autores han reportado hipoplasia del esmalte y un
alto indice de caries(’®°%7743) gin embargo, estos hechos no
se reportaron en nuestro caso, coincidiendo con otros autores
que no encontraron un indice elevado de caries en sus

pacientes(’®:78

Las maloclusiones son frecuentes en este sindrome pero no
presentan un patron especifico. La hipoplasia anterior del
maxilar forma parte del sindrome descrito en la comunidad
Amish®) otros autores reportan prognatismo mandibular(®®. Sin
embargo muchos de los pacientes mostraron valores normales
cefalométricos*®*Y_ En el presente caso se observd una
Maloclusion Clase Il Divisién 2 a expensas de la ligera retrusién

mandibular y ligera protrusién maxilar.

Al evaluar los hallazgos radiolégicos de las extremidades
superiores e inferiores, muchos autores reportaron acortamiento

distal de extremidades, genus valgo y fusiéon de huesos del

(46,5,21,41).
)

carpo hechos que también fueron recogidos en
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nuestra paciente de estudio.

El diagnoéstico prenatal es posible realizarlo durante el
segundo trimestre del embarazo a través del ultrasonido.
Mahoney y Hobbinsen 1977(°) diagnosticaron por primer vez
este sindrome a las 17 semanas de gestacion. Asi mismo, Bui,
Marsh y Eklof en 1984(Y) reportaron un caso diagnosticado a
través de una fetoscopia a las 21 semanas de gestacién vy
Dugoff, Thieme y Hobbinsen el 2001(2?) publicaron el primer
caso diagnosticado durante el primer trimestre del embarazo de
este sindrome a través de ultrasonido, ellos recomendaron
realizar un seguimiento durante el segundo trimestre para

confirmar el diagnoéstico.

Varios autores reportaron que se debe hacer el diagndstico
diferencial con otras patologias como distrofia toracica de
Jeune, acondroplasia, condrodisplasia punctata, sindrome de
Morquio, disostosis acrofacial de Weyers e hipoplasia de Pelo y

CartiIaQO.( 67,31,66,25,26)

En referencia al prondstico, la mayoria de estos pacientes

tienen un prondstico reservado por las afecciones cardiacas y

83



pulmonares asociadas®"'31'2%) En nuestro caso de estudio no se
diagnosticé este tipo de afecciones que pueden acortar la vida
de la paciente, s6lo se diagnostic6 Soplo Sistdlico Mesocardico
que evolucioné como soplo inocente presentando los vasos
sanguineos y el corazén normales, por lo que el prondstico

general es bueno.

En referencia a su tratamiento, autores como Valera vy

(19) y Baujat y cols(®® reportaron que el manejo de estos

Ramos
pacientes debe ser multidisciplinario, formado por un equipo que
incluya pediatra, genetista, dermatdlogo, cardidlogo,
traumatologo, psicélogo y odontdlogos. El tratamiento médico
consiste en la correccién del genu valgum, reseccion de los

dedos supernumerarios, correccién quirargica de los defectos

cardiacos, cirugia estética.(*??%

Con respecto al tratamiento odontoldégico, Arya y cols,(?®
consideraron la importancia que juega el odontélogo en el
manejo de las manifestaciones bucales y dentarias,
recomendando la interconsulta con las diferentes especialidades
como ortodoncia, odontopediatria, protesis y estética, tal y como

se realizé en el presente caso, donde se trabajé con un equipo
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multidisciplinario para devolver la funcionalidad y la estética a

la paciente.

A pesar de haber un gran numero de publicaciones
referentes a este sindrome, pocos de ellos son reportados en
revistas odontolégicas y en su mayoria se limita a describir las
manifestaciones bucales. Costa, Franco y Carvalho!® son unos
de los pocos autores que han reportado el caso de la
rehabilitacién bucal completa, utilizando implantes
oseointegrados y carillas de porcelana para la correccion tanto
estética como funcional de la maloclusion, tal y como |lo

sugirieron Cahuana, Palma y Gonzalezen el 2004("®),

Consideramos que al reportar estos casos se destaca la
importancia de conocer este sindrome y de realizar un
diagndéstico precoz, pues esto posibilita un manejo adecuado de
las posibles complicaciones que puedan acompafiar al mismo,
como también la posibilidad de informar a la familia del
prondstico y realizar el asesoramiento genético, dando a

conocer el riesgo de recurrencia de la patologia en cuestién.
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V. CONCLUSIONES

1. EI Sindrome de Ellis van Creveld es una enfermedad muy
rara del desarrollo, que pertenece al grupo de las
displasias esqueléticas, caracterizada por la presencia de

malformaciones congénitas multiples.

2. Se hereda como un rasgo autosémico recesivo que resulta
de mutaciones en uno de los dos genes del sindrome de

Ellis van Creveld (EVC y ECV2).

3. Las caracteristicas clinicas mas frecuentes son enanismo
desproporcionado, polidactilia, displasia unguial y
anomalias dentales; asociando cardiopatias congénitas en

la mitad de los casos.

4. Las manifestaciones radiolégicas son: huesos tubulares
cortos y densos, pelvis poco desarrollada (pelvis en
tridente), fusion entre hueso grande y ganchoso, hipoplasia
de las epifisis proximales tibiales y desplazadas hacia

dentro con osificacion precoz de las cabezas femorales.

5. EI diagnostico se establece mediante la clinica y la
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radiologia, la realizacion de electrocardiograma vy
ecocardiograma ayuda a detectar alguna de |las

cardiopatias congénitas asociadas.

. Se debe hacer el diagnoéstico diferencial con el sindrome
de Weyers o disostosis acrodental, sindrome de Jeune o
distrofia toracica asfixiante, con el sindrome oro facio

digital o con sindromes bucodigitales | y II.

. Se requiere de un equipo multidisciplinario tanto en el area

médica como odontolégica para lograr resultados estéticos

y funcionales satisfactorios.
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