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Sindrome EEC

Presentacién de un caso

Por los Dres.:

LIANE BORBOLLA VACHER,” GUILLERMO HERNANDEZ AMADOR,""
ENRIOUE LARREA MASVIDAL"'® y BELKIS VAZOUEZ RIOS® """

Borbolla Vacher. L. et al. Sindrome EEC. Presentacicn de un caso. Rev Gub Ped 48: 2,

1976,

Se describe el sindrome EEC (ectrodactilia. displasia estodérmica y labio leporino con
fisura palatina o sin ella) en una nifa de 7 afos. Ademss, presentaba anomalias renales
¥ de los conductos lagrimales. Se trata de un caso esporddico. Se discute la entidad

y se destacan los hallazgos dermatoglificos.

El sindrome EEC se caracteriza por la
asociacion de tres anomalias congénitas,
cada una de las cuales puede ocurrir
por separado en una persona: ectrodac-
tilia, displasia ectodérmica y labio lepo-
rino con fisura palatina o sin ella.

Rudiger vy col' en 1370, propusieron
¢l nombre al informar un caso.

Posteriormente, fueron referidas va-
rias observaciones por Bixler y col.?
Brill y col.® Fried* y Robinson y col®
Antes de ser individualizade como sin-
drome. se publicaron algunos casos ais-
lados, al parecer de la misma afeccidn.
Citaremos los de Walker v Clodius®™™ y
Temtamy y McKusick™ que no parecen
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ofrecer dudas en cuanto se refiere al
diagnéstico.

Gran interés ha suscitado el sindrome
EEC como lo demuestra el nimero con-
siderable de articulos que han aparecido
en poco tiempo y esto nos motiva a re-
ferir la siguiente observacién, la prime-
ra en nuestro medio,

Qbservacion

MCR, del sexo femenino vy la raza
blanca; nacid el 8-V-1967; en dicha fecha
sus padres tenian respectivamente, &l
20 afios y ella 19. Ambos son sanos v no
consanguineos. Es una familia con 3 hi-
jos, en la cual la mayor es la paciente,
de esta observacion; la segunda hija na-
cid el 6-X1-1969 y la tercera, el 15-111-1972.
Las dos hermanas son normales. La ma-
dre ha tenido tres abortos provocados,
uno después del nacimiento de su se-
gunda hija v los otros después de la
tercera. Mo hay ningan familiar con de-
fectos en las extremidades. labic lepo-
rino, fisura palatina o trastornos de la
sudoracidn.

La madre refiere un embarazo de 40
semanas y que al mes y medio del mis-



mo estuvo expuesta a rayos X y ademas,
hizo tentativas para abortar ingiriendo
distintos medicamentos. Durante el em-
barazo no tuvo enfermedades virales y
no recibid terapéutica.

El parto fue distdcico con aplicacion
de forceps. Hubo signos de sufrimiento
fetal vy liquido amnidtico con aspecto
meconial. La nina nacité con cianosis, por
lo que se le administrd oxigeno. Las
malformaciones de manos vy pies, asi
como el labio leporing unilateral izquier.
do, se notaron en aquel momento,

Peso: 59 lh. talla: 44 cm. circunferen-
cia cefdlica: 32 cm.

A los 9 dias se aprecia secrecion pu-
rulenta en ambos ojos. la cual fue tra.
tada. Al mes pesaba 7,13 Ib; media 50
cm y su circunferencia cefdlica era de

36 cm. Sufre después regurgitaciones y
nuevamente conjuntivitis, Su desarrollo
psicomotor fue normal: sostuvo la ca
beza a los 3 meses. se sentd a los 8
y camind al ano de edad.

A la edad de 20 meses. es ingresads
en el hospital docente “"William Soler
por presentar retencion urinaria y fiebre
de 38.5°C.

Al examen tisico se constata un globo
vesical. Se le diagnostica estrechez ure
tral y pielonefritis cronica. El examer
radioldgico pone en evidencia que tiens
hidronefrosis bilateral, hipoplasia rena
agerecha, agrandamiento vesical y estre
chamiento de la porcion distal de la ure
tra. El urocultivo dio como resultado in
feccion urinaria por £. coli. Se instituyes
tratamiento a base de dilataciones ure

Figura I, Facies tipica del sindrome EEC. pelo ling v

rifio, cepas poco poldadas, pestanaes ausentes en par-

palos inferiares, clostcis quiciiegice en el labio lepo-
rreaer chreilinberal feauierdo
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trales y antibiéticos. con lo que se ob-
tuvo mejoria. El examen ocular mostré
un bloqueo congénito del conducto la-
crimo-nasal y dacriocistitis crénica. A
la edad de 3'% afos, se le realizé queilo-
plastia y cierre del suelo nasal, v a los
5 anos se le repara una fisura palatina
grado IV,

Examen fisico: es atendida por nos-
otroz a la edad de 7 anos (10-V-74).

Peso: 17.5 kg (inferior al
tercer percentil)

Mediciones: Talla: 109.5 cm (inferior
al tercer percentil)
Circunferencia cefilica:
51 cm
Circunferencia toracica:
50.5 cm,

Piel fina, algo seca, poco pigmentada
y lampina. Circulacion venosa visible; se
aprecia sudoracidn.

Paniculo adiposo: disminuido.

Créaneo: de configuracion normal; fren.
te estrecha y recta; implantacién baja
del pelo en dicha regidn: cabellos de
color rubio, casi blancos, escasos y Ffi-
nos; ojos de color carmelita, hipertelo-
rismo con ligero epicantus: no se apre-
cia desviacién mongoloidea o antimongo-
loidea de hendiduras palpebrales. Cejas
escasamente pobladas y rubias. Llama
la atencidn la ausencia de pestanas en
los péarpados inferiores y su poca can-
tidad en los superiores (figura 1). Existe
un engrosamiento del borde palpebrai in-
ferior. La nariz es chata, aplastada en la
punta, con puente nasal prominente (fi-
gura 2). Se observa una cicatriz quirdr-
gica en el lado izquierdo del labio supe-
rior con asimetria y ligera retraccion
hacia ese mismo lado. Los dientes mues-
tran numerosas caries y los caninos son
puntiagudos. Presenta retraso de la den-
ticién pues ain no han brotado las pie-

Figura 2. Vista de peelil de 1o paciente
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zas correspondientes a los 7 anos vy, ade-
mas, malposicion vy maloclusion; mentdn
algo pequefo con ligero prognatismo. En
la punta de la lengua, en su parte media,
ligera escotadura. Las orejas grandes,
aungue de implantacion normal, sin lo-
bulos libres.

Cuello: con caracteres normales: im-
plantacian normal del pelo en la nuca.

Térax de configuracion normal.

Aparatos respiratorio y cardiovascu-
lar: no alteraciones.

Escapulas aladas. Columna vertebral:
no alteraciones,

Abdomen: nada a senalar, no hay he.
pato-esplenomegalia,

Extremidades: proporcionales, tanto
las superiores como las inferiores, salvo
las malformaciones de manos y pies (fi-
gura 3): no limitacion en los movimien-
tos.

Presenta dos agujeros ciegos en la
region supracoccigea y Nnumerosos ne-
vos pequenos diseminados por todo el
cuerpo.

Mano derecha: hendidura entre el in-
dice ¥ la sindactilia del tercero y cuarto
dedos: el pulgar es aparentemente nor-
mal. El segundo dedo presenta una gran
incurvacion cubital con contractura y
esta poco desarrollado; hay cuatro uias:
del pulgar, del indice. ésta muy pequeia,
¥ una sola en el extremo de la unidn del
tercero y cuarto dedos; y por udltimo,
la del quinto (figura 4).

Mano izquierda: hendidura en su par-
te media; tiene solo cuatro dedos: el
pulgar, hipodesarrollado; el indice, hipo-
plasico y pegado a aguél, inclinado hacia
la palma: falta el tercer dedo y el cuarto
&5 mas corto que el quinto, este dltimo
con clinodactilia. Sclamente se ven tres
unas: el indice. de aspecto rudimenta-
rio, no tiene (figura 5).

Pie derecho: gran separacion entre el
primero y tercero artejos con hendidura.
Ausencia del segundo artejo, sindactilia
entre el tercero y cuarto: quinto dedo
incurvado hacia dentro: se aprecian cua-
tro uhas.,
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Figura 3. No hay anomalias de brozos. ante-
braras, mouslos o plernoz, solamente de ma-
nos ¥ pes.

Pie izquierdo: hendido, con sindactilia
del primero y segundo artejos v del ter
cero y cuarto, clinodactilia del quinto:
existen cuatro unas (figura 6).

Sistema nervioso: no alteraciones.

La nina tiene lagrimas: es timida, pero
su inteligencia es normal.

Examenes complementarios: hemogra-
ma, orina, heces fecales y eritrosedimen.
tacion: normales. Cituria: proteinuria, 0:
hematuria, 0: cilindruria, 0: leucocitos,
10 000 x ml
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Figura 4. Mano dereche: hendidura en el scgqundo v sindactilia del ter-
coro ¥ cuarto dodos.

Figura 5 Mano izguiceda: hendidura entre ef segundo y cuarto dedos.,
avsencip del fercero. En ests vista no se ve ef indice hipopldsico, por
estar colocado en la cara palmar y pegado al pulgar.

RCp
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Figura . Pies hendidos: en ef derecho. ausencia drl

seginndo dedo y sindactilia entre el lercero y cuidrbo;

en el irguierdo. sindactiia entre o primero v segundo
-'!‘H'f"fu.‘; ¥ e t.‘; TOFCEr ¥ RIS R

Proteinas totales: 7.1 g % albumina;
4.3 g % globulinas: 2.8 g “%.

Urocultivo: 10000 colonias por ml
(Proteus vulgarig). Urea: 20 mg *%: crea-
tinina: 0.7 mg %; glucosa: 83 mg %.

Examen radicldgico: Rx de craneo, no
se observan alteraciones; torax, dentro
de limites normales; columna vertebral,
nada a sefalar; caderas. no se comprue:
ba luxacion: telecardiograma, el drea car-
diaca esta dentro de limites normales,
asi como el flujo pulmonar.

Pielografia descendente: rindn dere-
cho atréfico; hidronefrosis bilateral con
signos de pielonefritis: retardo de la eli-
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minacion del contraste por el lado de
recho: ambos uréteres estan marcada-
mente prolongados y dilatados, especial.
mente el derecho.

Cistografia miccional: desde el prin
cipio del examen, se observa una vejiga
ligeramente agrandada, y el sistema ure-
teropielocalicial dilatado en el lado iz
quierdo; ligero estrechamiento en la por
cion distal de la uretra, de contornos
reqgulares.

Huesos largos: no se observan altera
ciones de antebrazos, brazos, muslos v
piernas.

Mano derecha: sindactilia del tercero
¥ cuarto dedos de dicha mano.

RGP
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Ausencia de la falange distal del cuar-
to dedo: la falange distal del segundo
dedo es rudimentaria; ademads, deformi-
dad del mismo con disposicidon transver-
sal de la falange intermedia y clino-
dactilia; hendidura que separa el segun-
do dedo del tercero.

Mano izquierda: &8s mayor la separa-
cion entre el cuarto y segundo dedos
debido a que la falange proximal del
cuarto se coloca transversalmente Y pre-
senta pérdida de su aspecto normal.
lgual aspecto presenta la falange media
y proximal del segundo dedo. Ausencia
de las falanges correspondientes al ter-
cer dedo. Hipoplasia de la falange inter
media del segundo dedo y ausencia de
la falange distal: sindactilia entre el pri-
mero y segundo dedos.

Pie izquierdo: sindactilia entre el pri-
mere y el segundo artejos y el tercero
con el cuarto,

Pie derecho: ausencia de las falanges
del segundo artejo; aumento del espacio
entre el primero y tercero artejos; sin-
dactilia de éste con el cuarto.

Electrocardiograma: dent. o de limites
normales

Electroencefalograma: normal,

Fondo de ojo: papila dptica algo pali-
da de bordes definidos, vasos finos, re-
tina muy poco pigmentada, albinismo
poco marcado.

Estudio citogenético: cromatina sexual
(frotis bucal) mediante la coloracion de
acelo-orceina, cuerpos de Barr: 32%.,

Dermatoglifos: huellas digitales de la
mano izquierda, dos vorticilos ¥ un bu-
cle cubital; en el dedo indice no se
nudo obtener ninguna impresion debida
a la contractura. Mano derecha, tres bu-
cles cubitales y un vorticilo. No fue po-
sible contar el numero total de crestas
digitales. Huellas palmares de la mano
izquierda: angulo "atd”, 76"; indice de
Walker, 19%; posicion del trirradio axial,
t. En la parte correspondiente a la re-
qidn tenar se aprecia un vorticilo peque-
no v un bucle proximal; regién hipote.
nar. bucle radial. En la base del segundo
dedo hipoplasico (figura 7) esta presente
un trirradio subdigital que parece ser
“a en la raiz de los otros dos digitos,
los trirradios "¢ y "d’. Los pliegues de
flexion son anormales: en la palma hay
tres principales cn posicion andomala; en

Figura 7. Doermatoglifos de dedos v palimas

BECE
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los dedos, el pulgar y el indice no tienen
ninguno y el cuarto solamente uno: el
quinto esta incurvado y posee dos.

Mano derecha: angulo “atd™: 56 : in-
dice de Walker, 20%:: posicion del tri-
rradio axial. t': no presenta figuras ver-
daderas en la region tenar: en la hipote-
nar. bucle radial: trirradios subdigitales.
desplazamiento radial del ~"a’"; ausencia
de "b” y "c¢”; trirradio “d”. presente, El
tipo modal de linea principal “¢”, ausen-
te. Formula de Cummins: 11, 0, 0, 1. El
indice de intensidad de los patrones
digiles (Pll) es de 5. Los pliegues de
flexién palmares estan alterados; el
transverso distal termina en el sequndo
espacio interdigital. donde hay una hen-
didura. El transverso proximal se ox-
tiende de lado a lado de la palma. Los
pliegues de flexion digital también son
normales. Solo se ve un pliegue en el
indice y en la sindactilia del tercero y
cuarto, cuatro.

Huellas plantares: region hallux iz
quierda, bucle tibial: derecha. arco tibial
(figura 8).

Estudio cromosdomico: sz hizo un cul-
tivo de sangre periférica: ¢l complemen-
to cromosomico fue normal, 46 xx
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DISCUSION

El primer elemento de la triada del
sindrome EEC es ¢l defecto de manos
pes, que Rudiger v col' clasificaron de
cctrodactilia. vocablo que significa, lite
ralmente, ausencia de uno o varios de
dos. Puede llamarsele a este tipo de
deformidad “"mano y pie hendidos™ y .
menudo, hay fusion de digitos (sindac
tilial. Bixler y col.” revisan 19 casos de
dos malformacioncs asociadas, ectrodac
tilia ¥ labio leporino con verdadero sin
drome EEC, aunque sin separarlos. Su
cstudio es interesante en el sentido de!
anadlisis exhaustivo de la ectrodactiliz
Ellos estiman que los defectos mas co
munes son la avsencia de falanges del
seqgundo y tercero dedos, sindactilia do
cuarto ¥y quinto; no presencia o hipopla
sia de los metacarpianos. los metatar
stanos o ambos, sin afeccion del prime:
dedo generalmente,

Solamente dos pacientes de la casws
tica de estos awtores.” uno de Walker
Clodius” v el otro de Rudiger v col ' eran
portadores del sindrome EEC. De todas
maneras. sus comentarios de la cctro
dactilia son muy acertados.

Los signos de displasia ectodérmica
sequndo componente de la entidad. son

Hie
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diverszns: anomalias de los dientes [ano.
dontia, hipodontia. microdontia, caries
numerosas. deformidades dentarias, al-
teraciones del esmalte): del pelo: fino,
escaso, encanecido prematuramente, ru-
bio (figuras 1, 2 y 4 de nuestro caso).
Haremos notar que la paciente que se-
nalamos muestra una despigmentacion
que podemos catalogar de albinismo par-
cial, También se afecta la piel: distrafica,
rranshicida,. fina, seca: hipergueratosis
palmo-plantar, nevos mudltiples en luga-
ries cxpuestos a la luz solar; los defectos
de las uias son poco frecuentes y pocas
veces hay trastornos de la sudoracion.

La tercera anomalia: el labio leporino,
no ofrece dificultad de interpretacion
diagndstica. Se acompana de fisura pa-
lating, pero en ocasziones no la presenta
o por el contrario, ésta es la dnica que
existe, como en la familia descrita por
Brill y col.”

Los defectcs de las wvias lagrimales
s parece que son absolutamente oo
racteristicos del sindrome. debido a su
constante aparicion (figura 1, 2, 3, 4, 5,
6. 7 y 8 de nuestra observacidn): con.
sisten en ausencia de los puntos la-
grimales o estenosis de los conductos
lagrimales. Son importantes por las in-
flamaciones cronicas secundarias, que
pueden conducir a osacidades de la cor
aea' y trastornos de la visidn.

Las anomalias renales parecen ser par-
te integrante de la entidad. Se ha en-
contrado hidronefrosis, hidrouréter y me-
galovejiga-secundaria a contratura del
cuello vesical- ¥ obstruccidn de la unidn
uretero-vesical Muestro caso tiene las
ires primeras y ademas, estenosis de la
parte distal de la uretra. asi como pielo-
nefritis crénica. En algunas observacio-
nes, no se hizo la investigacion radiols-
gica del tracto urinario. Nos parece indis-
pensable hacer las pruebas pertinentes
para canocer cualguier malformacion uri-
naria que pueda existir.

Desde el punto de vista genético, se
plantea que el sindrome EEC es debido
a un gen dominante autosdmico.=%F

H. &
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Preus y Fraser” argumentan que el ele.
mento mas constante de la afeccion.
seria la ectrodactilia v publican un caso
que tenia todos los elementos del sin.
drome. salve el labio leporino. EI sena-
lado por Brifl v col* tampoco, pero dos
miembros de su familia tenian fisura
palatina y los demads componentes de la
entidad. Basandose en la constante pre-
sencia de la ectrodactilia, éstos® recopi-
lan 35 casos. 26 de siete familiag®™ =™
11,1 v 9 espurédfcos'-'—'-"‘-“-"-“‘-"-1"' ¥ vala.
ran las diversas malformaciones que se
combinan con la llamada “pinza de can-
grejo”’, es decir. la displasia ectodér-
mica, la anomalia de conductos lagrima-
tes, el labio leporing, la fisura palatina
¥ los defectos renales gque hemos obser-
vado en el sindrome EEC.

Ellos" apoyan el modo de trasmision
autosémico dominante con salto de ge-
neracion y expresividad variable.

Los casos esporadicos serian expre.
sion de |la misma entidad genética El
gen, que produciria estas asociaciones
de defectos. se diferenciaria del gen
responsable de la ectrodactilia aislada
Se verd en el huture, cuando se reco
pilen los casos de mayor numero de
familias, si esta argumentacion es co-
rrecta vy si la ectrodactilia necesariamen-
te esta presente o falta. Para el consejo
genético, tratindose de casos familia
res. el riesgo es alto, y para el espora-
dico, es bajo; pues es una nueva muta-
cion con una probabilidad baja de que
uno de los padres sea portador del gen
con un rizgsgo alto de recidiva.

Hay que considerar que no puede des-
cartarse la heterogeneidad todavia.

Senalemos gue la madre de nuestra
paciente estuvo expuesta a los rayos X,
igual que la de la paciente N* 2 de Bixfer
y col.”

Los dermatoglifos han sido poco valo-
rados en el sindrome EEC. Temtamy v
MeKusick™ en uno de sus casos. sola
mente senalan que el trirradio axial y
los correspondientes a los dos dedos
ulnares estaban normalmente presentes.
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Dieker vy Opite,'' comentan |los hallaz-
gos dermatoglificos de su paciente N 2
y opinan que el desplazamiento distal
del trirradio axial es efecto de la zigo-
dactilia y braquidactilia. Ademas. apli-
can la siguiente formula topoldgica de
Penrose:'" T - 1 L O: donde T es
el nimero de trirradios. L el de bucles
y D el de dedos. En la palma izquierda
de su paciente, dicha formula es valida,
no asi en la palma derecha, donde sola-
mente hay dos trirradios con ausencia
de otros dos por la zigodactilia. Ellos"
creen que la formula no es atil en la
sindactilia donde el grado de gravedad
de la deformidad puede reducir a cero,
el numero de trirradios compartidos por
los dos dedos adyacentes afectados.
Aplicando la ecuacién de Penrose' para
la mano derecha de nuestra paciente,

la formula, el nimero de trirradios debia
ser 9 y no 8, pero vemos que el trirra
dio correspondiente al bucle radial del
area hipotenar no aparece, por estar
sequramente en la superficie no ventral
de la palma. Si se contara nos daria:
T L1 L+ D 10, ¥ aun, con un
patron zigodactilico extremo, con ausen-
cia de dos trirradios subdigitales, la
formula se aplica bien. No la buscamos
en la otra mano por no haber sido fac-
tible recoger huellas en el indice.

La descripcion de los pliegues de
flexion, tanto digitales como palmares.
s importante. porque al haber dismi
nucion del nimero de éstos o ausencia,
podemos sospechar, por una parte. age-
nesia o hipoplasia de alguna falange v
por otra, apreciar la marcada distorsion

vemos: T - 1 Sy L - D 10; segun de los mismos en la ectrodactilia.
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