Presentacion de casos

Sindrome de Ellis Van Creveld

Informe de un caso

Las condrodisplasias son
alteraciones hereditarias del
crecimiento esquelético. El
sindrome de Ellis Van
Creveld es una
osteocondrodisplasia con
herencia autosémica recesiva.
Se caracteriza por
acortamiento distal y
progresivo de las
extremidades, displasia
ungueal, polidactilia bilateral
postaxial en las manos y
ocasionalmente en los pies,
defecto en la parte media del
labio superior, dientes
conicos. Hipoplasia de la
dentina y oligodoncia. La
enfermedad cardiaca
congénita se presenta en 60%
de los casos afectados. Las
malformaciones mas
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frecuentes son la auricula
unica y grandes defectos
septales. El diagnéstico es

clinico asociado a hallazgos

radiolégicos como
sincarpalismo,
sinmetacarpalismo y
polimetacarpalismo.
Presentamos la historia de un
paciente de 52 aiios, de sexo
masculino, quien fue
hospitalizado con diagndstico
clinico, enzimatico y
electrocardiografico de
infarto agudo del miocardio
de cara anterior. Al examen
fisico se encontro talla baja,
hexadactilia en pies y manos,
displasia ungueal y frenillo
lingual; se le ausculté un
soplo holosistolico ITI/VI en
todos los focos no irradiado,
sin galope, con
desdoblamiento fijo del
segundo raido. La
ecocardiografia demostro:
cardiopatia congénita del tipo
auricula dnica con
implantacion al mismo nivel
de las valvas

auriculoventriculares. Se le
realizé una ecocardiografia a
la hermana del paciente, la
cual no demostro alteraciones
anatéomicas aunque el
fenotipo de ésta era similar

al del individuo estudiado.
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Introduccion
as condrodisplasias
son alteraciones here-
ditaria del crecimien-
to esquelético, que
producen enanismo

con proporciones corporales
anormales. En esta categoria
también se incluyen pacientes
con estatura y proporciones nor-
males, quienes presentan carac-
teristicas tales como cambios
oculares o del paladar, que son
comunes en las condrodisplasias
severas.

Existen 150 tipos diferentes de
condrodisplasias clasificadas en
ocho subtipos, de acuerdo con
una amplia gama de criterios.
Algunas son conocidas por
eponimos basados en la primera
descripcion.

A continuacion describimos el
caso de un paciente con sindrome
de Ellis Van Creveld, en el cual
se demuestran las caracteristi-
cas tipicas de esta entidad.

Descripcion del caso
Paciente de 52 afios de sexo mas-
culino, procedente de la zona
rural de Urrao. Remitido al Hos-
pital Universitario San Vicente
de Paul por cuadro de una hora
de evolucion de dolor retroes-
ternal, sordo, opresivo, no irra-
diado, acompafiado de diaforesis
y dificultad respiratoria.

Dr. Juan Carlos Restrepo G.: Internista, Uni-
versidad de Antioquia; Dr. Juan Manuel Sénior
S.: Profesor, Seccion Cardiologia, Departa-
mento de Medicina Interna, Universidad de
Antioquia. Medellin.
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La flecha indica el paciente informado

Figura 1. Genealogia. Se demuestra el cardcter autosémico recesivo.

Al segundo dia de su ingreso fue
evaluado por el Servicio de Me-
dicina Interna encontrandose al
examen fisico un paciente con
tension arterial de 90/60, pulso
de 84 por minuto, frecuencia res-
piratoria de 24 por minuto. Cons-
ciente, colaborador, en aceptables
condiciones generales y que ca-
racteristicamente tenia baja talla,
polidactilia, displasia ungueal y
frenillo lingual. Se le auscultaba
un soplo holosistolico grado 111/
VI en todos los focos, no irradia-
do al cuello, sin galope y con
desdoblamiento fijo del segundo
ruido.

Se le realizo un electrocardiogra-
ma que inicialmente mostro
alteraciones compatibles con
infarto extenso de la cara ante-
rior, con compromiso de la cara
diafragmatica, en presencia de
bloqueo de rama derecha. El in-
forme inicial de las enzimas fue:
CK total 3.685 U/L, fraccion MB
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72 U/L. Con los elementos ante-
riores se planted el diagndstico
de infarto agudo de miocardio
de cara anterior con la existen-
cia previa de una cardiopatia de
caracteristicas no definidas, ya
que los hallazgos auscultatorios
sugerian un defecto anatoémico
importante.

Se inicid tratamiento con aspi-
rina 100 mg/dia, diuréticos,
vasodilatadores coronarios y
benzodiacepinas y se solicitd
una ecocardiografia que infor-
mo: "Acinesia de la porcion
basal, media y apical del septum
interventricular, con aumento de
ecogenicidad y aumento exage-
rado de su espesor diastdlico;
dilatacion del ventriculo dere-
cho. Cardiopatia congénita
aciandgena del tipo auricula
unica con implantacion al mis-
mo nivel de las valvas auriculo
ventriculares, insuficiencia fun-
cional mitral y tricuspidea GI/

Il funcionales y fraccion de
eyeccion de 50%".

Los hallazgos ecograficos ayu-
dan a confirmar el diagnostico de
sindrome de Ellis Van Creveld.
Se le realiz6 una ecocardiografia
a la hermana del paciente que no
seflald alteraciones anatéomicas
aunque el fenotipo de ambos era
similar.

Por parte del Servicio de Gené-
tica de la Universidad de Antio-
quia se elabor6 un arbol geneald-
gico (Figura 1).

El paciente evolucioné satisfac-
toriamente y no presentd altera-
ciones en el ritmo cardiaco, ni
complicaciones de tipo mecani-
co.

Fue dado de alta a los 15 dias
del ingreso y se reevalud un mes
después; en esta fecha se realizo
un estudio electrocardiografico
en donde aparecian extrasistoles
ocasionales, con PR en el limite
superior y persistencia del blo-
queo de rama derecha del az de
Hiss. Presentaba un cuadro de
disfuncion ventricular izquierda
por lo cual se le formuld cap-
topril 12.5 mg cada ocho horas,
ademas del manejo para su en-
fermedad coronaria. A los seis
meses de seguimiento presenta-
ba una falla cardiaca congestiva
y se encontraba en estado fun-
cional III, a pesar del tratamien-
to con digoxina, captopril y diu-
réticos.

Discusion
El sindrome de Ellis Van Creveld
es una osteocondrodisplasia con
herencia autosémica recesiva. La
descripcion cléasica fue realiza-
da por McKusik y cols en 1964,
publicada en el Bulletin of Johns
Hopkins Hospital, aprovechan-
do las caracteristicas del grupo
de la vieja orden de los Amish
(1). Se caracteriza por acort-
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amiento distal y progresivo de
las extremidades, displasia
ungueal, polidactilia bilateral
postaxial en manos, usualmente
en el lado cubital y es razo-
nablemente bien formado y fun-
cional (Figuras 2 y 3). Ocasio-
nalmente (10%) hay polidactilia
en los pies, defecto en la parte
media del labio superior y en
50% de los casos existen dientes
neonatales: a mayor edad hay-
dientes conicos, hipoplasia de la
dentina y oligodoncia (1,2). Con
base en los casos informados, la
enfermedad cardiaca congénita
se presenta en 60%. La malfor-
macion mas frecuente es la
auricula Unica y grandes defec-
tos septales (1,3, 4).

La tercera parte presenta ano-
malias genitales. El retardo men-
tal no hace parte del sindrome.
El diagnéstico es clinico asocia-
do con hallazgos radiologicos
como: sincarpalismo, sinmetacar-
palismo y polimetacarpalismo.
El defecto genético basico se
desconoce. Histopatologica-
mente se ha encontrado dismi-
nucion del numero de células
cartilaginosas columnares en las
metafisis y capilaridad disminui-
da en la placa epifisiaria (5). Mas
de la mitad de los casos mueren
antes de los seis meses debido a
la cardiopatia congénita y a
problemas cardiorrespiratorios.
Debe considerarse el tratamien-
to quirtrgico para las malforma-
ciones cardiacas, esqueléticas y
problemas bucales (6).

El diagnoéstico prenatal se esta-
blece ecograficamente por la de-
mostracion de extremidades cor-
tas, retardo en el crecimiento y
hexadactilia (7).

Summary
A frequent cause of enanism is
the entity of chondrodysplasia.
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Figura 2. Radiografia de antebrazo. Se observa
el acortamiento progresivo y distal de las extremidades.

Figura 3. Radiografia de las manos. Se observa el caracteristico sincarpalismo y polimetacarpalismo.



Sindrome de Ellis Van Creveld

an inherited condition which
causes abnormally proportioned
individuals. We report the case
of a 52 year old male admitted
to the hospital with clinical, en-
zymatic and electrocardio-
graphic signs of myocardial
infarction. On physical exami-
nation, he was short, had six fin-
gers and toes bilaterally, nail
dysplasia and a labial defect. A
[II/VI murmur was heard throug-
hout the precordium, without a
gallop. Echocardiography sho-
wed a single atrium with im-
plantation at the same level of
the valves. The patient's sister
underwent echocardiography
showing no abnormalites al-
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though her phenotype was simi-
lar to his. The Ellis Van Creveld
syndrome is an osteochondro-
dysplasia inherited in a recessi-
ve autosomic form, it is charac-
terized by progressive shorten-
ing of the distal extremities, nail
dysplasia, polidactily in hands
and ocasionally in feet and also
defects of oral cavity. Sixty per-
cent of the patients have car-
diac anomalies of which the one
reported here is the most com-
mon.
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