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Polidactilia en recién nacidos cubanos

Par los Dres.:
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y HECTOR DUYOS"**

Borbolla, L. y otros. Polidactilia en recién nacidos cubanos. Rev Cub Ped 54: 2, 1982,

En 4612 recién nacidos vivos consecutivos de un hospital de Ciudad de La Habana,
ra malformacién congénita aislada mas frecuente fue la polidactilia (6.72 x 1000). De
las trés variedades encontradas, la polidactilia posaxial tipo B fue la mas comin, y
menos frecuente la preaxial y la posaxial tipo mixto. La polidactilia posaxlal tipo
B prefirio las manos, v fue mas bifateral que unilateral; si era unilateral, lo era del
lado izquierdo. En una distribucion étnica tentativa, la polidactilia posaxial tipo B fue
cuatro veces més frecuente en los negroides y 1.5 veces mas frecuente en los europo-
negroides que en los europoides. Esta misma variedad representd en el grupo negroide
el 95% de todos los casos. La polidactilia posaxial mixta v la polidactilia preaxial tu-
vieron frecuencias similares bajas en los diferentes grupos étnicos. La mayoria de los
casos fueron hereditarios y con un modelo de herencia dominante autosémica; la
penetrancia para esta variedad de polidactilla fue de 045.

Las malformaciones congénitas representan actualmente en Cuba
una de las principales causas de mortalidad perinatal, por lo cual cobra
especial importancia la profundizacén de su estudio. Sin duda, definir las
caracteristicas que estas malformaciones puedan presentar en nuestro
marco geografico, diferente del de otros paises y donde diversas etnias
se han aglutinado a través de afos, tiene gran interés genético.

En un estudio prospectivo de malformaciones congénitas presentes
al nacer, en recién nacidos vivos consecutivos, nos llamod la atencidn la
frecuencia de polidactilia.

Mo hay trabajos publicados en nuestro medio gue traten de este de-
fecto. Se ha senalado en varias publicaciones,'® que la polidactilia es
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mas frecuente en la raza negra, que generalmente es hereditaria, que
tiene caracteristicas genéticas aun no del todo aclaradas, por lo que nos
parecié util determinar la incidencia de polidactilia en una poblacién de
recién nacidos cubanos, clasificar las variedades encontradas, tratar de
precisar sus caracteres étnicos, definir en lo posible su modo de he
rencia, valorar la expresividad y la penetrancia, lo que admite un modelo
de herencia dominante autosémica.

MATERIAL ¥ METODOS

A partir de agosto de 1978, se comenzd un estudio prospectivo de
malformaciones congénitas de recién nacidos vivos consecutivos, en el
servicio de neonatologia del hospital “Enrique Cabrera”, Altahabana. Con
este proposito se confeccioné un modelo especial de registro de malfor-
maciones congénitas, clasificindolas en mayores y menores, aisladas y
multiples. Los pediatras de este servicio recibieron un entrenamiento es-
pecial, a cargo de un genetista clinico y cada recién nacido malformado
fue examinado, por lo menos, por dos especialistas (genetista y pediatra).
Los ninos con polidactilia, y sus padres, fueron citados posteriormente
a la consulta de Consejo Genético del Hospital “William Soler” para la
valoracion clinica y la confeccion de los "pedigree”.

En un periodo de 21 meses (agosto 1978-abril 1980) fueron exami-
nados 4 612 recién nacidos vivos consecutivos, separados por sexo. La
polidactilia se consideré defecto mayor, seglin los criterios de Holmes.
Para diferenciar las variedades de esta malformacidn se escogio la clasifi-
cacion de Tentamy y McKusick.® Segin ésta, la polidactilia es preaxial,
cuando el digito extra se localiza en el lado radial de la mano o tibial del
pie, y posaxial cuando esta en el lado cubital o peroneal. La polidactilia po-
saxial se subdivide a su vez en tipo A, cuando el dedo supernumerario esta
bien formado y articulado con la primera falange del quinto dedo o con el
metacarpiano o metatarsiano correspondiente, vy tipo B si el dedo extra es
rudimentario y generalmente unido a la falange proximal del quinto dedo
por un pediculo cutdneo, provisto o no de ufia (post minimus pediculado).
En un mismo paciente, cuando se presentan ambas variedades, tipo A y
tipo B, se le llama variedad mixta. La poblacion de recién nacidos no fue
evaluada por razas, pero tomamos los resultados referentes a grupos étni-
cos cubanos, de la investigacién nacional de Crecimiento y Desarrollo en la
poblacién, que son los siguientes: 52% de europoides, 42% de europo-ne-
groides, 5% de negroides y 1% otros. Al aplicar estos porcentajes a la
muestra, se estimd tentativamente que 2 398 recién nacidos eran euro-
poides, 1937 europo-negroides, 231 negroides y otros 46 no clasificables.
En los ninos polidactilicos se investigé si sus padres eran cubanos y des-
cendientes de cubanos, y se separaron de acuerdo con el color de su
piel y la de sus padres, aspecto del pelo y rasgos faciales en los mis-
mos grupos enumerados anteriormente.

Como las demds anomalias halladas en los recién nacidos, la poli-
dactilia se clasifico asimismo en aislada o multiple. Para evaluar la ex-
presividad de la anomalia se anoté la localizacién en manos, pies, o am-
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CUACRO |
MALFORMACIONES CONGEMITAS MAYORES EN 4612 RECIEN NACIDOS VIVOS

Incidencia
Malformaciones & 9 Total » 1000
1. Malformaciones mayores aisladas
A. Sistema musculoesquelético
Polidactilia aislada G 17 31 6,72
Luxacién congénita de la cadera 2 15 17 3,69
Pie wvalgo 1 1 2 043
Pie waro 5 ] 10 217
Pie calcéineo valgo 0 1 i 0,22
Pie wvaro equino 7 0 7 1.51
Total: malformaciones del pie 20 4,34
B. Sistema cardiovascular
Cardiopatia congénita 5 3 8 1,73
Arteria umbilical Gnica 4 3 7 1.52
C. Aparato digestivo
Labio leporino, fisura palatina, o ambos 2 2 4 0,87
Atresia esofdgica o 2 2 0.43
Atresia duodenal 1 o i 0,22
Imperforacion anal 0 1 1 0,22
D. Anomalias del SNC
Defecto del tubo neural: 0 3 3 0.65
Mielomeningocele 1] 2 2 043
Hidrocefalia 0 1 1 0,22
Microcefalia 0 2 2 043
E. Tumores
Teratoma de linea media 0 1 1 0,22
2. Malformaciones mayores miltiples
A. Sindromes
Enfermedad de Sturge-Weber 1 0 1 0,22
Enfermedad de Recklinghausen 1 2 3 0.65
Sindrome de Goldenhar 1 0 1 0.22
Sindrome de Poland 1 0 1 022
B. Cromosomopatias
Sindrome de Down 5 2 T 1.51
Trisomia 13 0 1 1 022
Trisomia 18 . 0 1 1 0.22
C. Anomalias renales multiples 1 1 2 0,43
D. No identificadas 2 & G 1,30
Malformaciones mayores aisladas
Total a7 21,03
Malformaciones mayores multiples 23 4,99
Total 120 26,02
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bos. la unilateralidad o bilateralidad de la misma y si el lado afectado
era izquierdo o derecho.

Para el estudio familiar fueron examinados ambos padres, el propo-
situs y sus hermanos, en la consulta de consejo genético a la cual con-
currieron solamente 24 familias. Siete pacientes, uno con polidactilia
posaxial mixta y seis con polidactilia posaxial tipo B no asistieron.

La penetrancia se calculéd sobre la base de los porcentajes de reci-
diva de la malformacion en los padres y hermanos del propositus y en los
hermanos de padres aftectos (Castilla et al.),' y se estimd de acuerdo con
ia hipotesis de herencia dominante autosdmica.

AESULTADOS

Del total de 4 612 recién nacidos vivos consecutivos, 2 349 fueron va-
rones y 2263 hembras (razén sexual secundaria: 1,04). Tuvieron malfor-
maciones mayores 120 nifos (26,02 < 1000), aisladas, 97 (21,03 > 1 000)
y 23, multiples (499 > 1000) (cuadro 1). La malformacién mayor aislada
mas frecuente fue la polidactilia (6,72 >< 1000, sin tener en cuenta el
grupo étnico), y le siguen en frecuencia las malformaciones del pie
(434 > 1000), la luxacion congénita de la cadera (3,69 > 1000), las car-
diopatias congénitas (1,73 > 1 000) y el sindrome de Down (1,51 > 1 000).

La distribucién por sexo fue similar en los recién nacidos polidacti-
licos cuando la malformacion era aislada (cuadro 11). En dos ninos, una
hembra trisomica 13, comprobada mediante cariotipo, y otra nifia con sin-
drome plurimalformativo, la polidactilia fue de la variedad posaxial tipo B en
la primera, y en la segunda, preaxial. En el mismo cuadro se demuestra que
la variedad mas frecuente del defecto aislado fue la polidactilia posa-
xial tipo B (5,86 = 1000). Las otras dos variedades encontradas, la
posaxial mixta y la preaxial, tuvieron una incidencia baja y la misma am-
bas (0,43 > 1000). La incidencia total de polidactilia fue de 7,15 < 1 000.
Mo hubo recién nacidos con polidactilia posaxial tipo A.

En el cuadro Ill, la distribucién de la polidactilia aislada, por grupos
raciales, muestra que 5 eran blancos, 6 mestizos y 20 negros. De los 27
con polidactilia posaxial tipo B aislada, 3 fueron blancos, 5 mestizos y 19
negros. Uno de los dos recién nacidos con polidactilia posaxial tipo
mixto era blanco y el otro negro, y los que tuvieron polidactilia preaxial
fueron blanco y mestizo respectivamente. Se evidencia que la incidencia
mas alta de la anomalia fue en los negroides (8,65 >< 1 000), y que el 95%
de éstos tenian la variedad tipo B (8,22 < 1000). La incidencia fue inter-
media en los europo-negroides (3,09 > 1000) y baja en los europoides
(2,09 < 1000). La polidactilia posaxial tipo B tiene una incidencia interme-
dia en los mestizos (2,58 < 1 000) y mas baja en los blancos (1,25 >< 1 000).
La polidactilia posaxial mixta tiene la misma incidencia baja (0,42 > 1000
y 0,43 > 1000) en los blancos y en los negros, vy no se ha encontrado
en los mestizos; la polidactilia preaxial no se manifestd en los negros y su
incidencia fue baja en blancos y mestizos. En el cuadro IV, se comprue-
ha que la polidactilia aislada se localiza generalmente en las manos: en la
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CUADRO I
INCIDENCIA DE LOS TIPOS DE POLIDACTILIA EN 4512 RECIEN NACIDOS

Incidencia
Tipo de polidactilia 7 O Total 1000
I. Aislada
A, Posaxial
a. posaxial B 13 14 27 5,86
b. posaxial mixta 1 i 2 0,43
B. Preaxial 2 0 2 043
Total 16 15 1 6,72
Il. Asociada con otras
malformaciones mayores 0 ? 2 0.43
Total 16 17 33 T.15

CUADRO 1l
DISTRIBUCION, POR GRUPOS ETNICOS, DE LA POLIDACTILIA AISLADA

Europoides Europo-negroides ~ Negroides
Incidencia Incidencia Incidencia
Malformacion n = 1000 n = 1000 n = 1000
Polidactilia
pusaxial B 3 1.25 2 2.58 19 822
Polidactilia
posaxial mixta 1 0.42 [} (4] 1 0.43
Polidactilia
preaxial i 042 1 0.51 0
Total 5 2.09 G 3.09 20 B.G5

Europoides: n: 2398; Europo-negroides: n: 1937; Negroides: n: 231,

variedad posaxial tipo B solamente aparece en las manos, y en las otras
variedades en manos y pies. La polidactilia posaxia! tipo B fue predominan-
temente bilateral (66,7%) y si era unilateral (33,3%) se localizo del lado iz-
quierdo (29,6%) mas a menudo y menos del lado derecho (3,7%). En la po-
lidactilia posaxial mixta y en la polidactilia preaxial, la localizacion fue
unilateral, y solamente del lado derecho en la preaxial. En un recién naci-
do con polidactilia posaxial mixta el defecto fue unilateral en la mano y

R.C.P.
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CUADRO IV

LOCALIZACION DE LAS VARIEDADES DE POLIDACTILIA AISLADA

Localizacién Polidzctilia Polidactilia Polidactilia
Posaxial Posaxial Preaxial
B mixta
n O n n
Manos 2T 100 1 1
Pies 0 0 0 i
Manos y pies 0 o 1 0
Manos
unilateral 9 333 1 1
izquierdo B 29.6 1 0
derecho 1 3.7 0 1
hilateral 18 6B.7 0 ]
Pies
unilateral 0 G . 1] 1
derecho 0 4] 0 1
Manos y pies
unilateral
¥
bilateral 0 0 1 o
Tatal 27 100,0 2 2

Solamente se calcularon los porcentajes para la polidactilia posaxial tipo B, porque en
las otras varicdades el nomero de casos es pequefo.

hilateral en el pie. En el otro nifo la polidactilia posaxial mixta fue uni-
lateral izquierda. Ningun recién nacido tuvo polidactilia posaxial tipo A.

El estudio familiar de los polidactilicos solamente fue posible en 24
que asistieron a la consulta con sus padres. Se estimé que cuatro casos
eran esporadicos, dos con polidactilia preaxial y dos con polidactilia po-
saxial tipo B. En las 20 familias restantes, la polidactilia seguia al parecer
un patrén de herencia dominante autosémica, con transmision de padres a
hijos, pero con "salto de generacién”. De estas 20 familias, 19 tenian poli-
dactilia posaxial tipo X y 1, polidactilia posaxial mixta. La penetrancia se
calculo solamente en la polidactilia posaxial tipo B y Gnicamente en 16
familias porque, en las otras tres, el propositus no tenia hermanos. To-
dos los recién nacidos polidactilicos y sus padres fueron cubanos.

En el cuadro V se ohserva que el 75% de los padres. el 78,1% de
los hermanos y el 78.8% de los hermanos de padres afectos, no tenian
la polidactilia posaxial tipo B, y que el riesgo de recidiva era del 25%
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CUADRC V

PEMETRANCIA DE LA POLIDACTILIA POSAXIAL TIPO B

No afectos Afectos Total
Parentesco n %% n %
Padres 24 75.0 8 25.0 32
Hermanos 25 781 T 21.9 32
Hermanos de
padres afectos 25 78.8 7 21.2 33
Total 75 T7.3 22 22,7 a7

Penetrancia: 0.454.

para los primeros, 21,9% para los segundos, y 21.2% para los udltimos.
Mo hubo diferencia significativa en los porcentajes, los cuales fueron
sumados. La penetrancia se estimé en 0,45 con la hipdtesis de herencia
dominante autosdmica.

DISCUSION

La polidactilia aislada fue la malformacién congénita mas frecuente
en estos 4612 recién nacidos vivos consecutivos. Resultados analogos
obtuvo Holmes® en 18 155 recién nacidos vivos de un hospital americano.
El 87.1% de los casos es de la variedad posaxial tipo B, las variedades
posaxial mixta (6,45%) y la preaxial (6.45%) son menos frecuentes.

El marcado predominio de la polidactilia posaxial tipo B se senala
también en estudios de otros paises.’®? Asi, Castilla et al.' notan que
mas de la mitad de todos los casos de polidactilia que ellos detectaron,
pertenecen a dicha variedad. Un hecho curioso, que quizds tenga in-
terés genético, es la ausencia de polidactilia posaxial tipo A en nuestra
casuistica. En otra publicacion,® la incidencia de ésta es baja y més o
menos similar para americanos negros (0,16 > 1000) y americanos blan-
cos (0,25 X 1000).

La expresividad del gen de la polidactilia se manifiesta exclusiva-
mente en las manos en la variedad posaxial tipo B, hecho que concuerda
ambién con lo sefialado en la literatura."® La predileccion por la bilatera-
lidad, demostrada en nuestros casos, no se presenta en los de Castilla
et al.* quienes, por el contrario, destacan la unilateralidad izquierda.
Esta preferencia por el lado izquierdo también se recoge en nuestros
Cas0s.

Repetidas veces' " se ha comentado que la polidactilia es 10 veces
mas frecuente en los negros americanos que en los blancos. La verda-
dera incidencia en poblaciones africanas no estd determinada, y sola-
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mente hemos encontrado el dato informado por Simpkiss y Lowe® en
recién nacidos de un hospital de Uganda, de 13,1 < 1000 para todos los
grupos étnicos y para Bantds, una incidencia de 11.8 > 1000 de polidac-
tilia, vy para no Bantis 23,9 < 1 000.

A pesar de ser un estimado tentativo en los tres grupos étnicos de
nuestra poblacién, se destaca el hecho de que la polidactilia es cuatro
veces mas frecuente en los negroides, y 1,5 veces mas comin en los
europo-negroides que en los curopoides. El 95% de los casos de polidac-
lilia, en el grupo negroide, eran de polidactilia posaxial tipo B, con una
incidencia de 8,22 < 1000. Woolf y Myriantopoulos® hallan una inciden-
cia de 0,91 < 1000 para americanos bhlancos, y para americanos negros,
una frecuencia de 11,94 < 1 000 de polidactilia posaxial tipo B, sin referirse
al mestizaje. Castilla et al.' calculan para todas las formas de polidactilia
una incidencia de 1,01 < 1000 en 47 hospitales de Argentina, Chile vy
Uruguay. En este Gltimo pais es un poco mas elevada (1,72 > 1000) de-
hido al mayor nimero de ancestros negros.

Al analizar todos estos datos, llegamos a la conclusion que la po-
lidactilia posaxial tipo B parece, efectivamente, afectar mas a la pobla-
cion negroide en distintas regiones de América, incluyendo nuestro pais,
donde ademas, se verifica una mayor incidencia en los mestizos. Como
es tan facil su diagndstico al nacer, puede ser considerada como un sig-
no importante de diferenciacion étnica.

Su caracter hereditario no ofrece dudas y su penetrancia es incom-
pleta. La penetrancia calculada para nuestros casos de 0,45, es similar a
la informada por Castilla et al.' de 0.43.

SUMMARY
Borbolla, L. et al. Palydactylia in Cuban newborns. Rav Cub Ped 54: 2, 1982.

In a series of 4612 consecutive alive newborns of a hospital at Habana City, the most
frequent isolated congenital malformation was opolvdactylia [6,72 3 1000). From the
three wvarieties found. type B postaxial polydactylia was the commonly, and preaxial
and mixed postaxizl were the less trequent. Hands were prefered by type B postaxial
dactylia, being mainly bilaterzl than unilateral; if unilateral, it occurred at left side. In
an attempts to perform an etnic distribution, type B postaxial polydactylia was four
times most freqguent o negro people and 1.5 times for european-negroes than for european
alone. Such wvariety represented 95% of all the cases among the negro group. Mixed
postaxial polydactylia and preaxial polydactylia had similar low rates at different etnic
groups. Most of the cases were due to inheritance with a dominant autosomic here-
ditary patttern: and 043 was the penetration for such polydaciylia variety.

RESUME
Borbolla, L. et al. Polydactylie chez des nouveau-nés cubains. Rev Cub Ped 54: 2, 1982

Chez 4612 nouveau-nés vivants consécutifs d'un hipital de La Havane-Ville, la mal-
farmation congénitale isolée plus fréquemment a été la polydactylie (6.72 » 1000).
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Sur les trois variétés trouvées, la plus commune a été la polydactylie post-axiale type
B, et la preaxiale et la post-axiale type mixte ont été les moins fréquentes. La polydacty-
lie postaxiale type B a siégé préféremment sur les mains. et elle a été plus fréguem-
ment bilatérale. et lorsqu'elle a été unilatérale, elle a siégé sur le coté gauche. Dans
une distribution ethnique tentative, la polydactylic post-axiale type B a été quatre fois
plus fréquente choz les négroides et 1,5 fois plus fréquente chez les europo-négroides
que chez les europoides. Cette méme variété a représenté dans le groupe négroide
85% de tous les cas. La polydactylie postaxiale mixte et la polydactylie préaxiale
ont eu des fréquences similaires, faibles, dans les différents groupes ethniques. La
plupart des cas ont 4té héréditaires avec un modéle d'hérédité dominante autosomique:
la pénétrance pour cette variété de polydactylie a été de 0.45.

PESKME

Fopdo#ia, I. B np. [osnakTAMEE ¥ KYORHCKAX HOBODORISHHHX.
Rev Cub Ped 548 2, 1982,

B padore roBoprTcA, ITO0 Yy 4 612 moCaeNOBATENEHC RMBHME POJRB-
mAXCA B COJNBHHANS ropama laBaHa nerel, CaMuME YaCTHMA HEIDABRIE
HEMF BPOXIEHNHME GODMADOBaREAME OWI DoJHIaxTRImA (6,72 x I 000
Wa Tpéx ofmRapy®eHHHX pasHOBEIHoCTe® NmocaKcRaAbHAA NOJATAKTRJHA
TEna b Ouna Eamdonee gacTolf, B MeHee 4acTOR NpeaRCRANBHAA B 1D
carcEanpHad cMmemaHHad, [oJmIaxTRIMA OocaKcRajgbHad TEOa b ruas-
HuM 06pa30M Topaxasa DYKE B Owia OoJBNe NBYXCTODOHHER dUeM OIHOD
HOCTOPOHRER; Korma OwWia ONHOCTODOHHeX, TO NOpaxaja JEBYD CTOPOD
Hy. BoRCIepHMEHTANEHOM 3THHYECKOM PACODENeJEERH OOCAKCEAJBHAA

HOJAIAKTAJIAA TEOA b OHJa YeTHpPE pasa BHme y HerpommomB 2 I,5 -

game Cpen® e€BPO-HEI'DORNOB o CPABHEHED C eBDONOHNaME., JTa pas

HOBRIHOCTHL B I'DyINé HETPORIOB IOCTHTNA 95% H3 00mMEr0 WECJA CIY
4aeB, CMemarHafd TOCARCHAJIBHAA NONANAKTANEA H NMPEARCRACHBHAMA MO
JENARTAIEA EMEJH ONEHAKOBYD HASKYD YaCTOTY CPEHE Da3JAYHHX 8T-
HEYSCKAX TIpynm. B OONBMRAHCTES CJyY4eB IUIDXDE gu;umpaaaﬁna w0
BPOXIEHHHM R C MOIEJbD BPOXIEHHOCTA, B KOTOpoH Npeodiaanaia aB-
TOCOMRYGCKAA; 2T8 DPESHOBAIOHOCTE NOJAINSKTENER Owna pasHa 0,45.
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