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HOSPITAL PROVINCIAL “MANUEL ASCUNCE DOMENECH®, CAMAGCULY

Onicodsteodisplasia hereditaria

Estudio de una familia afectada del sindrome "ullas-rodillas”

Por los [res:

Manver Asapori®? v Axtonio Packxi®

INTRODUCCION

La onicodsteodisplasia hereditaria o
una intercsante afeceién familisr cono-
cida desde hace mucho tiempa, La des-
cripeidn migs sntigos de distrofia un-
gueal con displasia deea asocisds e la
de Chateloin, en 1820° y Linle, en
1897, escribiendo acerca de las avoma-
lies congénitas de la rodilla, anots la
descripeidn de Sedpeick de 4 genera-
ciones en uns familia, de las coales 18
miembros o tenian oias del puolgar
mi rafulas, sogirendo asi que tales de-
fectos ecto ¥ mesodérmicon pudieran ser
hereditarios

Frode, en 1909, reportd un delecto
hereditario que afectaba codos, wiias ¥
rodillas, y Firth* en 1912 corrobord la
snterior ahservacion senalands la dis-
locacidn congénila de la cabezs radial
con limilacidn de |la exteniidn, lﬂ-jilﬂ.-
chin ¥ ;Ft'nn..ll:i-ﬁd..

Turmer, oo 1933 notd la ssoclackin
de crestas iliseas prominentes con sa-
licncia de la copina ilisca posierosupe.
pior, que ya Doul habis oheervado en
1925, vy Fong, en 1946° fue el primero
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en denominsr cuernos iliacos & estas
raliencias posteriores de dichos hucsos.

En 1948, Mino, Mino v Livinguons'®
reporiaron 100 casos de esta aleccids.
a la cual demominsron displasia dsca
generalizada,

En 1950, Hawking vy Smith" discu-
tieron los aspectos genélicos de la en-
fermedad llegands a la conclusidén de
que debia wer producido por un solo
gene, dominante sulosimico, freate al
criterio de Aschars,' quicn en 1934 lo
habin atribuido a 4 geoes inlimaments
relacionados

Renuwick y Laweler, en 1954, y Lawler,
Renusick v W ildervanck® en 1957, reali-
garon un ostodio muy exienso de 9
familias, seoslands la relacicn entre el
gene responsable de ls alecciion v el de
los grupos ABO de la sangre,

En 1957, L v Beiler' denominaron
a cata entidsd onicodsteodisplasia here-
ditaris.

La afeccitn s& descrilee clisicamente
integrada por una tétrads que consisto
on;:®
I. hstrofia ungucal,

2. Aplasia o hipoplasia de la rétuls.

1. Alteraciones de la articulacidn del
cadlo,

4. Preseacia de coernop iliscos v otras



Bin embargo, ssociados a los elemen:
(L] rlt eelm l-ﬁl[l:h gt I'III'I deserito vodas
una serie de anomalise en sy mayoris
:H]url'ar'lir.li romo son: prominencia del
acromis v clavieala; hipoplasia de la
escapula, hipoplasia del ala del hoesa
ilimea: de la regitn supracciabular; coxa
valga hipoplasia del platille tibial e
hiperplasia del edndile  femoral %55
geou vare, calcines valgo ¢ hiperelastic
cidad de articulacioncs’ v alicraciones
el iris (sigmo de Lesterp) "7

El sindromme “uha-rodills™, comoe inm-
hien sr Ie ha Namado, == debe a8 un
gEne A ea, sulosdmics dominanie, son
penetracion compleis v expresividad va-
rishle ¥ plecmorfismo, con estrecha re-
lacidn ol bocus AROL'

Ex asutostsmics porgque  alecia por
igual a ambos sexos; o domipante por
fUuE s TE en iodas lss ErTeTaAciGnes siEL
I:I:I-TI'!IHFl.IiI'lIIdIII ¥ alecta el 5!]-"}'— il la
deicendencia. Tiene [lranrlr'.l.h R
pleta porque todo el que posee el gene
sl i'l'r‘rlau-: Lbene r.:lr:nl.'iil.'ii]l.li varia-
ble, va que la severidad de los sintomas
¥ hallazgos varis de uio & otro, ¥ e
pleomdriice porque & capae de produ.
cir anomaliss que afectan estructuras
derivadas de diferenites Cafrls el hlas-
tedermo,

En rualquier familia, ¢l gene del sin-
drome sc tramsmite asociade o uns de
los 2 grupos de genes ABO, En una
familia dada, los individuos que reci
ben el gene lo hacen, bien unidoe al A
o al B, ¥ en dicha familia todos los
afectados tendrin el mismo grupo san-
pinrn.“

Aungue s ndiscutible ¢] earacter he.
reditario de este sindromie, se han re-
pnﬂlih EELOE n-.'mr.idieni. eanma el asla-
disde por Abdalls y eol’

En los gltimos afies ha ido aumentan-
do ¢l ndmero de reportes acerca de la

S

ENisiEmeia, comas parie del sindrome, ie
una nefropatis cronics que lleve 5 una
insuflicieneis renal terminal

Esta melropatia  heeeditaria pueide
ser silente al inicle ¥ comicnza mani
festandowe por proteinuria, haciendoss
progresive o compromie de ls Tuncién
rl-lrllr llevanda a la muerte en i p'l-l-.l.'ﬂl
variable en relscion sl grado de lesion.

Posililemente la lesidn renal de inicie
sen determinada por trastornes bioqui-
micos,’ mientras que o] gspecto del ri-
ion en la fase avanzada remeda 2] de la
glomdrulonelritie erénica, con hialini-
ZaACIHTE ¥ Tilrasis Flumtl‘l.lllr ablitera
tive, fibrosis interstivial v signos de in-
Mamacisn cranics, oon engrossmisnio
imtimal ofe las pequedas aricrias y cam-
lvins hipericensvos moderados en las ar-
terialas, prosentanido Tocos de arterioli.
Tis mecrolisanie,

Este nueve aspecti del *Sindrome de
U fims-Haodillas™, pOT su gran interes, ha
reactuslizads la afeccion, ya que repre
wnta el elomento que condiee a la
merte on cilos pacienbes, quc moy o
cas veers consullan froar las restamtes
manifestaciones clinicas de ln enfer

nedsd,

CASUISTICA

El interes noesirn en esias familia sur.
ge al acudir uno de los miembros afec-
tados a la consulis externa de Ortope
dia del Hospital Provincial de Cama-
giicy, por notacle la madre una defor
mitillad creciente en la rodilla. Al reali-
parsele un oxamCn rldinli-;i'-m ide dicha
articulacidén y comprobarse la hipﬁpl:-
sia rotuliana, citamos al paciente pars
su csludin complelo, realizando wn esu-
die similar en 1eds la Tamilia por vis
materng, ique consistic en estudios radio
ligicos, de grupo ssnguineo ¥ examen
fisico, ademis de examen de orins, urea
v preatining 8 los afectados,
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Del estudio de esta familia camagiie-
yana obtuvimos 3 miembros aflectados en
distinto grado, cuyos hallazgos describi-
mos mis adelante, habiendo examinado
y estudiade 11 personas, quedando por
estudiar solamente la hermana mayor
en la segunda gencraciéon (11-1)- falle.
cida a los 13 afios de edad de cirrosis
hepitica y la abuela materna de los
nifios afectados (I-1), la cual fallecid,
segin sus hijos., de “enfisema pulmo.
nar”, pero de la enal obmvimos por re.
ferencia 2 datos de gran valor que nos
permiten  incluirla como un  coarto
miembro afectado, que es el hecho de
haber tenido alteraciones tréficas en
las wiias y costillas cervicales supernu-
merarias, Lamentablemente no pudimos
localizar la historia clinica de la pa-
ciente, fallecida en 1953, por lo que no
podemos precisar si presentaba otras al-
teraciones ademis de las descritas. En la
grafica 1 se detalla la genealogia por
via materna de la familia afectada, con
el grupo sanguineo de cada uno de los
miembros estudiados personalmente por
nosolros,

Pucde apreciarse que todos los afec-
tados eran grupo B, ¥ que curiosamen-
1o también eoincidian en ser Rh nega.
livios,

Cazo No. 1.

JR.P.A-: HC.: 207941, Edad: 9 afios,
Sexo: masculine. Haza: blanca. Proce-
dencia: Camagiiey.

A.PF.: Abucla materna con distrofia
ungucal ¥y costillas cervicales.

Fallecida de “enfisema pulmonar™,

Madre hipertiroidea, con cuernos ilia-
cos, Un hermano con la misma afeccion.

Padre fallecido de tumor ecrehral.

A.P.P.: Sarampidn a los 4 afios; hepa-
titis viral a los 5; paperas a los 7 aiios
¥ varicela a los 8,

L

A{).: Embarazo: anemia, aslenia,
anorexia,

Parto: Distécico, por férceps, Peso al
nacer: 9 lb.

No msfixia ni clanosis; no iclero.

Madre: 4 embarazos, 3 partos a tér-
mino y un aborto espontineo,

DSM.: Control de la cabeza: 3 me.
ses. Se sentd solo a los 9. Caminé a
los 12 meses. Primeras palabras a los 13
mescs, Escolaridad: 3er. grado.

Examen fisico:

Peso: 23 Kg. Talla: 124 cm. Estos va-
lores corrcsponden al 3 percentil de 9
afos para varones. Tensién arterial:

0060,

Sistema ostvo-mio arficular ;

—Hiperclasticidad de articolaciones
interfalangicas, metacarpofalingicas ¥
muiecas (Fig- 1),

—Cabito valgo. Saliencia del céndilo
humeral hilateral.

—Genu wvalgo. Saliencia del cdndilo
interno femoral, en especial del lado de-
recho fFi;. 2).

—Hipoplasia de la rétula derecha,
con dislocacién externa. Hipoplasia dis-
creta de la rétula izquicrda, con ligera
dislocacién externa, que sc acentia en
hiperextension (Fig. 2).

Manos:

—Reduecién del didmetro longitndi.
nal hasta 2/3 del diametro transversal,
en las wiias de todos los dedos, que pre-
sentan ademis cstriss longitudinales, y
alleraciones tréficas mis importantes
en ¢l 2do., 4to. ¥ 510. dedos de ambas
manos. Ensanchamiento de la extremi.

dad distal de los dedos (Fig. 3).
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Pies:
~—Ausencia de wiias en el $10. y Sto.

artejos derechos v en el 5to. izquicrdo
(Fig. 4):
Exdmenes radiolégicos:

—Colamna cervical: Costillas eervi-
cales bilaterales (Fig. 5).

—Codo: Retardo en el desarrollo de
los niicleos de osificacion de la extremi.
dad superior del radio v de la epitrs-
clea bilateral. Ligera deformidad en
valgo de ambos codos.

~Pelvis: Morfologia Geea vy articular
normal.

—Reodilla: Hipoplasia marcada del
niicleo de osificacion de la rétula dere-
cha con subluxacion de la articulacién
de la rodilla (Fig. 6). Ligera hipoplasia
de la rétula del lado izquierdo con sub-
luxacién articular discreta. Dislocacién
externa de ambas rétulas, mis marcado
de la derecha. Genu valgo bilateral, mis
marcado del derecho. Hipoplasia del
platillo tibial interno de ambos lados.

Prominencia del condilo interno femo.
ral (Fig. 7).

Examenes de laboratorio:

—Grupo sanguineo: B, Kh: negativo,
—Orina: Densidad: 1010; no protei-

naria; sedimenio normal.
—Urea: 28 mg%.
—Creatinina: 1.7 mgf.

Caso No, 2:

G.P.A.: HC.: 213149. Edad: 7 aiios.
Sexo: masculino. Raza: blanca. Proce.
dencia: Camagiicy.

A.P.F.: Los yva descritos en ¢l caso an-
terior (hermano) .

A.P.P.: Diarrcas frecuentes en los
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primeros 2 afos. Distrofia severa. Estu.
vo ingresado varios meses desde el 8vo
mes de nacido hasta cumplir afio y me-
dio.

Paperas a los 5 afios; varicela a los 6.

A0 Madre: Lo sefialado en ¢l caso
anterior.

Embarazo: normal. Parto: prematu-
ro, institucional. Peso al nacer: 1380 gm.
Precisd incubadora.

DSM.: Control de la cabeza: 4 me-
ses, Se senid: 18 meses. Camind: 23 me-
s

Escolaridad: Primer grado.
Examen fisico:

Peso: 17 Kg. Talla: 108 cm. Estos va.
lores corrcsponden al 10 percentil de 5
aiws y medio para varones, lo cual evi.
dencia un importante retraso pondoes-
tatural. Tension arterial: 90.60.

Sistema osteo-mio-articular :

—Hiperelasticidad de articulaciones
interfalingicas, metacarpofalingicas y
mufiecas (Fig. 8).

—Cibito valgo. Prominencia del cdn.
dilo humeral. (Fig. 9).

—Genu valgo. Hipodesarrollo de la
rotula derecha, con dislocacion externa

en extension.

Manos:

~Evidente ensanchamiento de la ex-
tremidad distal de los dedos.

—Reduecidn del didmetro longitudi-
nal de las ufias a 15 de su diametro trans.
versal. Numerosas estrias y alteraciones
triaficas mis marcadas en 2do., ler. v
4ro. dedos de ambas manos (Fig. 101.

Pies:

—Ausencia parcial de la uiia del pri-
mer artejo derecho v del segundo iz

601



quierdo, v 1o1al del segundo derecho
iFig. 111,

Exdamenes radiologicos:

—Columna cervical; Costillag eervi.
cales hilaterales (Fig. 121,

—Codo: Retardo disereto de la osifi.
cacion de la extremidad superior del
radio v de la epitriclea con valgo de
amlos eoddos (Fig. 13)-

—Pelvis: Normal. Ariiculaciones
coxo femorales normales,

—Rodillas: Hipoplasia de ambas ré-
tulas, discreta, mas evidente del derecho,
con dislocacion externa discreta de ese
lado. Genu valgo hilateral,

Examencs de laboratorio:
—Grapo sanguinco: B, Rh; Negativo,
—Orina: Densidad: 1007; no protei-
nuria; sedimento pormal.
—Urea: 25 mgi.
—Creatinina: 1.3 mgTe.

Caso No. 3:

Y. AR : HaCo: 82222 Edad: 29 aiios.
Sexo: femenino, Haza: blanca. Proce-
dencia: Camagiicy,

A.PF.: Lo referido en los casos ante-
riores, (Madee de los casos 1 v 2.

AP.P.: Obstétricos: Lo referido.

Sarampion, paperas v varicela,

Desde hace 4 afios, nerviosismo, pér.
dida de prso, intolerancia al ealor, su-
doracion abundante. solirée todo en las

manos, amenorrea v aumento de volu-
men en la pegion anterior del euello

Estudiada v diagnosticada como en-
fermedad de Basedow. Actualmente con
tratamiento médico a bawe de propil-
tiouracilo.

2

Examen fisico:

Exoftalmos ligero. Aumento de volu-
men del ticoides.
Tensién arterial: 12070,

Sistema osteo-mio-orticular:

—Articulaciones normales,
~Lodos v rodillas normales,

—Pelviz: Se palpan dos prominencias
laterales, salientes del Lorde posterior
del coxal, correspondientes a cuerno.
iliacos.

Menos: Normales,

FPirs: Normales.

Exdmencs radiolégicos:
—Columna cervieal: Normal,
—LCodo: Normal.
~Rodilla: Normal.

—Pelvis:  Asimetria de los huesos
iliacos con mayor desarrollo del ala de!
derecho (Fig, 14). Cuernos iliacos bila-

terales,

Exdmenes de laboratorio:
—Grupo sanguineo: B, Rli: Nezative

—Orina: Densidad: 1006: o protei-
nuria; sedimento normal.

—Urea: 36 mgt.

—Creatinina: 2.4 mg't.

Nota: En todos los casos se realizd
examen de articulacién del hombro, no
encontrandose ninguna de las alieracio.
nes deseritas y solamente en el caso 3
s hallé una hursitis izquicrda,

También a todos los pacientes v a sus
familiares estudiados se les hizo examen
oftalmoliégico. no encontrandose altera.
ciones morfolagicas de] iris,

R. C. P
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COMENTARIOS

En ¢l cstudio de esta familia tenemos
wn interesante ejemplo de lo que e una
afeccian hereditaria dominante con ex-
presividad variahle.

Las tres gencraciones estudiadas estu-
vieron afectadas, v al no existir consan.
guinidad, queda demostrado ¢l cardcter
dominante de esqta condicion,

Como se ve del analisis de los tres
casos  csiudiados, la: manifestaciones
clinicorradioliazicas han variado en seve.
ridasdl, desde el nifio de nueve aiios con
o sindrome casi n‘unplﬂu hasta la ma-
dre, con siolo los cuernos iliacos, En «l
cazo de la abuela po podemos, por su.
pucsto, precisar la severidad de las ma-
nifestaciones clinicas, Esto: hechos de-
mucsiran la variable expresividad de la
afeceion.

Duncan y Souter® recopilaron 120 ca-
sor, analizando en ellos las formas de
presemtacian del sindrome en lo referen.
e a las 4 manifeaaciones cardinales
i unas, rodillas, codos b Iwh;in-. Sus re-
sultados fucron los siguicntes:

[T
Uias solamente .. ....... Siae o8
Codos solamente ............ ]
Rodillas solamente . ......... 0
Pelvis solamente ... ......... O
Uhas ORNOE - oo aa s 1

L
Uhas v rodillas .....c000veee 1
Uias y pelvis .voccvennnnn...
Codos v rodillas . ............
Codos y pelvis .........c0.0.
Rodillas y pelvis ...........
Uias, codos v pelvis ........ 0

Ll =L L

Unas, codos v rodillas ....... 19
Uitas, rodillas y pelvis ....... 19
Codos. rodillas ¥ |H-|1'ip ...... 2

Uhias, roddillas. codaos y llrl\ 5 . 29

Son muy ilustrativas todas estas va-
riantes. predominando el sindrome con

R C. P
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la térrada. Tiene un gran interés para
nosotros ©l hecho de que los autores cita
dos no havan encontrade ningin caso
con alteraciones de la pelvis exclusiva.
menic, cosa que hallamos nosolros en
nucsiro caso No. 3.

re hecho que Hama la atenciin
en nucsiros casos s ¢l oo haber tenido
alteraciones traficas en las unas del pul-
gar v s1 &0 olfos -rlﬂ'lu de la A, iich—
do clisicamente el pulgar ¢l mas afee.
tado. Generalmente se con-ilera sue la
existencia de distrofia ungueal en los
pies s poco frecoenicmente hallada en
cstos pacientes. " v, sin embargo, 2 de
nuesiros casos las presentaron:

Tambicn ex un a=pecto e interd= en-
vontrado por nosotros ©n lss 2 midios
afecrados. el ensanchamicnta del extree
J{NEE] di“ﬂl lll" lli'l I'ﬁlll' III"I" ..lll]ll-.- A,
en especial de los pulpejos, alteracion
myc=oele rminea e va Crsack® haliia des-
erilo. H'lr“ll.l}'ﬂhlu & este tra~tormo ¢l ori
gen e la alteracion wngucal,

La liperclasticidad de Jos ligamentos
de las articulaciones interfalingicas v
metacarpofalingicas  encontrada  tam-
bién por nosotros, ya habia sido seialada
por Montand v Eggermann,'® Pivchos-
ki, Mangini,'* Pascwali™ v Mot lus-
Eev'?,

Waini v Mitte!* estudizron 5 genera-
ciones de una familia Jde 72 micmliros
con 22 afectados, de los cuales T penian
articulaciones hiperelisticas,

I,.u:- 2 lt.m:irn'lri (R alteracisnes ¢n
la articulacion de la rodilla mosiralian
distinta severidaild en las wanife-lacio
nes clinicorradioligicas, En el caso |
eran ﬂpl‘rin'lnrulc visilils Jas  allera-
cionrs del p]llilln tilvial ¥ el voniile
femoral clasicamente deserita-.

Las alteraciones del scode en gue-tros
racientes fucron muy ligeras « falta en
amhos casos la dislocaciaon e la calieza
radial.

3



En minguno de los nifos hobe altera-
ciones polvicas,

Es interesante ¢] hecha de la existen-
cig de coitillas cervicales en la abucla ¥
ss s pictos, o enal no hemos vislo
H[mq.-tldu COEe inlrlr]nl.ﬁ -‘Irl sim-
drome.

La nefropatia hereditaria, que es a
nucstra entender el elemento que da
mis importancia a cste sindrome desde
el punto de vista prandstico, no ha sido
Il'ﬂt'rill el Iﬂ‘dl'.ll |tu. Tl fdhm r FI’"I“'!ILII‘I
menle su presencia o no, sea manifes
ticion de la variahle expresividad del
gene anarmal,

En ninguno de nucstros casos se obe-
tuve evidencia e la existencia de alte.
racion funcional o lesidon renal, ni tam-
peco ninguna de los dos fallecidos de 1a
familia murieron, al menos, al parecer
de enfermedad renal, Sin embarge, pese
8 la negatividad de loi exdmenes reali.
zaddos, inclusive la suiencia de proteiou.
ria (considerads la expresion mds tem.
prana de la nelropatis), bubiers sidoe
mias concluyente la realizseitn de hiup-
wia renal 5 los tres plr:ienl-hl. COAE AU
na nes fue poasible realizar por bratarse
de pacientes asintomitioos,

El retarde pondocstatural lo atribui-
mios @ faclores ajenos a la afeccion oh-
jeto de nuestro estudio, lo mismo que el
hipertiroidismo de la paciente.

RESUMEN Y CONCLUSIONES

e estudia una familia afecta del sin.
drome de “Udias =adillas™ u onicodsten-
displasia hereditaria, encontrindoss 3
mitmbros de la misma (la madre v 2
higosf cop distintes grados de expresivi-
dad de la afeccion v un coarte micmbro
{la abucla maternsl econ alieracioncs
referidas (distrofia ungoeal ¥ costille
eervicali, gue permilen  considerarla
también como poriador del gene anor.

kb

sl e hechs, s conflirms g ] carae
ter dominante autostmics de este sn-
drome, va que lodes las generaciones
ipvestigadas tenian miembros afectados.
Todss los micmbros afectados estudias
dos por nosotroes cran grupo B, Bh ne
Eative.

En los dos nifiss afectados v en su
ahuela existian costillas cervicales su-
pernamerarias, liecho que mo  hemaes
vislo reporiado como anomalia asociada,

En ningin caso comprobamos la exis-
tensia de una nelropatia,

SUMMARY AND CONCLUSIONS

Four cases of hereditary onycho-os.
veadysplasia (nail-patella syndrome} in
a family have been deseribed. This gene-
tie condition showed different degrees
of expressive ness in cach of the three
piliﬂnh sludied h:r thie auithors (a mo.
ther and ber two sons) and alse in the
grandmather whe, aceording to referen-
ees, had nail dvstrophy and eervical ribs
Prescnee of the discase in mombers of
three generations as in this study pro-
vios the inheritance of an aotosomal da-
mimant trait, All affected members were
of group B and Bh negative. In both
b-url and in their Frlndmlﬁhrr cervical
ribs —hitherto never described as an
ansociated n-'nn:ml[r— exisied, None pre-
sented sn sssociated ncphropathy.

RESUME ET CONCLUSIONS

i v eludie wae famille atteinte du
svndrame jongles.genoux) o oBYCo-0s-
teodysplasie héréditaire, (p & trouve
3 membres de la méme {une mére el ses
deox enfants, des gargons) préseniant
diffcrents degris dexpression de la ma.
ladie €t un quatridoe membre (la grand-
mére maternelle) svee les altérations
déja exposées (dvsirophic ongueale et
pole cervicale ) lesquelles permettent de
considérer oo aquatrieme membre anssi

B C. P
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porteur d'un géne anormal. En effet on
confirme ainsi le caractére dominant
autosomique du dit syndrome, puis-
que toutes les générations recherchées
avaienl des membres en atteints. Tous
les membres atieints étudiés par les au-
teurs appartenaient au groupe B et

étaient Rh négatifs. Chez les deux gar-
gons atteints et chez leur grand-mére il
existail des ebles cervicales, ce que les
auteurs n'avaient jamais va que Pon ait
rapporté en tant quanomalie associée.
Chez aucun cas les autcurs n'ont trouve
de nephropathie associce,
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