PRESENTACION DE UN CASO Y REVISION DEL TEMA

Sindrome de la arachodactilia

contractural

Estudio de un caso esporadico
y revision de la literatura
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El sindrome de la arachodactilia contractural
es una alteracién hereditaria del tejido conecti-
vo, caracterizada por multiples contracturas
congénitas, aracnodactilia, dolicostenomelia,
cifoescoliosis, dismorfia de los pabellones au-
riculares y un patrén de herencia autosémico
dominante. Se han informado aproximadamen-
te 50 casos, a los cuales se adiciona uno
nuevo, esporadico. Se discuten algunos aspec-
tos clinicos y genéticos, el diagnéstico
diferencial y el manejo de estos pacientes.

PALABRAS CLAVE

ARACNODACTILIA CONTRACTURAL
CONGENITA

SINDROME DE BEALS-HECHT
ALTERACIONES DEL TEJIDO CONECTIVO
DERMATOGLIFOS

a8

INTRODUCCION

egun Lipson y colaboradores (1) el pediatra

francés Marfan describié en 1896 una nifia
de 5 afos que presentaba contracturas congénitas
de rodillas, codos, dedos de las manos y artejos.
Desde entonces se han delineado ampliamente las
manifestaciones y variaciones del Sindrome de
Marfan y se dispone de excelente informacién so-
bre el tema (2). En 1971 Beals y Hecht (3) descri-
bieron la aracnodactilia contractural congénita
(ACC) y sugirieron que la paciente originalmente
estudiada por Marfan posiblemente sufria esta (tti-
ma alteracién (4). Los mismos investigadores en-
contraron, en una amplia revisién de la literatura,
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informes previos aparentemente de la misma enti-
dad, presentados por Epstein y colaboradores (5).

El sindrome de la ACC o sindrome de Beals-Hecht
ha sido descrito como una entidad hereditaria que
compromete el tejido conectivo y se caracteriza por
presentar dolicostenomelia, multiples contracturas
articulares, aracnodactilia, orejas dismérficas (“arru-
gadas”) y cifoescoliosis. Se considera que sigue un
patrén de transmisién autosémico dominante y por
lo general es de evolucién benigna.

En este articulo se describen las caracteristicas
clinicas y paraclinicas de un paciente con ACC estu-
diado en la Unidad de Genética Médica, Facultad de
Medicina, Universidad de Antioquia. Ademas se dis-
cuten algunos aspectos relacionados con el diagnds-
tico diferencial y el tratamiento.

PRESENTACION DEL CASO

WRHG, varénde raza mestiza, 14 meses de edad,
procedente de la zona rural de Sonsén (Antioquia);
remitido del Servicio de Pediatria del Hospital Univer-
sitario San Vicente de Paul para evaluacién y aseso-
ria genética. Presentaba marcada cifoescoliosis
dorsolumbar y multiples contracturas congénitas de
los codos, dedos de las manos, rodillas y artejos, lo
cual sugirié inicialmente el diagnéstico de artrogripo-
sis multiple. Es el tercer hijo de un matrimonio entre
primos hermanos y corresponde al tercer embarazo
de una madre con edad concepcional de 31 afios,
dedicada a las labores domésticas. El padre, agricul-
tor, tiene una edad concepcional de 35 ahos.

La gestacion dur6 38 semanas. Durante el primer
trimestre la madre presenté nauseas y vomito que
cedieron espontdneamente. Al comienzo del tercer
trimestre tuvo discreto edema de las extremidades
inferiores y moderado aumento de la presion arterial.
Mejoré con reposo, dieta hiposddica y administracion
de diuréticos. Hacia la semana 38, debido a ruptura
precoz de membranas, se intentd sin éxito la induccion
del parto por lo que fue necesario practicar cesarea.

Al nacer se encontré buen estado general. Apgar

9/10 a los 5 minutos; peso: 3.600 gm; talla: 55 cm.
El examen clinico neonatal revelé marcada dismor-
fia de los pabellones auriculares, aracnodactilia y
multiples contracturas articulares que restringian los
movimientos.

Durante los 6 primeros meses tuvo repetidas infec-
ciones respiratorias que cedieron al tratamiento. Hasta
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el noveno mes su desarrollo y crecimiento parecian
normales pero, a esa edad, empezé a presentar una
severa deformidad de la columna que, junto con las
contracturas, retard6 levemente su desarrolio motor.

Hacia los 13 meses empezé a caminar con las
extremidades en semiflexién y en esa época era mas
notoria la cifoescoliosis dorsolumbar. El desarrolio
mental correspondia a su edad.

La exploracién fisica a los 14 meses reveld lo si-
guiente:talla 88 cm. (por encima del percentil 97, segun
las tablas de la Organizacién Mundial de la Salud) (6).
Segmentos pubis-pie: 36 cm y pubis-cabeza: 52 cm.
Perimetro cefélico: 49 cm. Peso: 12 kg (entre los per-
centiles 90 y 95) (6). Presentaba un habitus longilineo
(Figura N® 1), craneo dolicocefélico simétrico, con la
fontanela anterior sin cerrar; cabello abundante; la
dismorfia de los pabellones auriculares consistia en
hélix poco enrollado, superficie del antihélix con apa-
riencia “arrugada”, conchas poco definidas, pilar de la
raiz del hélix y antitrago muy prominentes. La boca era
pequena con denticién normal para la edad. Se obser-
vé ademés micrognatia y el cuello un poco corto. El
térax, aparentemente largo, mostraba rebordes costa-
les prominentes y la columna marcada cifoescoliosis
dorsolumbar. El corazén, los pulmones, el abdomeny
los genitales eran normales. Las extremidades eran
largas y delgadas (dolicostenomelia), con aracnodac-
tilia asociada. El movimiento de los hombros y las
caderas era normal pero existia limitacién en la exten-
sién de los codos y las rodillas (40 y 30 grados respec-
tivamente) y de la pronacién y supinacién de los
antebrazos. Tanto los dedos como los artejos eran
largos y delgados, debido a un aumento poco usual en
la longitud de las falanges proximal y media. Ademas
permanecian semiflejados y mostraban limitacion en la
extensién de las articulaciones interfalangicas. Ambos
pulgares se mantenian aducidos. En los tobillos habia
disminucién de la flexién plantar. Ademés se observé
una tendencia a pie talo valgos bilateral. Las masas
musculares estaban poco desarrolladas principalmen-
te en térax, brazos y superficie posterior de ambas
piemas. El resto de la exploracién fisica incluyendo el
examen neuralégico y de los érganos de los sentidos
fue normal.

Los siguientes exdmenes de laboratorio dieron
resultados normales: citoquimico de orina, hemogra-
ma, mucopolisacéridos y aminodacidos en la orina,
cariotipo (Bandas G-tripsina).
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FIGURA N2 1
ASPECTO DEL PACIENTE A LOS 14 MESES DE EDAD

Se observan las siguientes anomalfas: a) mltiples contracturas articulares. b) Escoliosis dorsolumbar y dolicostenomelia. ¢) Contractu-
ras de los codos y las rodillas. d) Cifosis dorsolumbar. e) Dismorfia del pabellén auricular (orejas *arrugadas”) y micrognatia. f-g) Arac-
nodactilia y contracturas de las articulaciones interfalangicas.
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En el andlisis de los dermatoglifos los trirradios
t,a,b,c y d estaban presentes y en posicion normal
en ambas manos. En cada palma se observé una
Linea de Sidney y asa radial en la regién hipotenar.
Los patrones de los dedos mostraban:

DEDOS MANO MANO
DERECHA IZQUIERDA
Primero Asa cubital Asa cubital
Segundo  Asa cubital Asa cubital
Tercero Asa cubital Asa radial
Cuarto Asa radial Verticilo
Quinto Asa cubital Asa cubital

El recuento total de crestas en estos patrones fue
alto.

Los estudios radioldégicos realizados cuando el
paciente tenia 26 meses y los controles siguientes
hasta los 7 afio's, mostraron los siguientes hallazgos
(Figuras N® 2a, 2b, 2¢): craneo de aspecto dolicoce-
falico con hueso occipital pequefio, comparado con
el frontal y los parietales. El diploe de estos-ultimos
tiene espesor reducido. Las apdfisis clinoides son
muy prominentes. Se aprecia micrognatia.

Radiografias de columna (Figuras N2 2b y 2¢):
cifosis con vértice en L1, Esta aparece alterada en
forma y tamafo y presenta un pico anteroinferior. Se
aprecia escoliosis lumbar de convexidad izquierda y
curvaturas compensatorias. Presenta un componen-
te rotacional grado | de los cuerpos vertebrales a
nivel de la escoliosis (rotocifoescoliosis). En las pro-
yecciones laterales, los cuerpos de todas las vérte-
bras presentan disminucién del didmetro
anteroposterior y ensanchamiento aparente del ca-
nal medular. Los espacios intervertebrales estan re-
ducidos principalmente en los niveles dorsal inferior
y lumbar superior. En la regién lumbosacra se obser-
va una véntebra de transicién (Figura N2 2c).

En los diferentes estudios radiolégicos el térax
tiene aspecto de campana y pérdida de la cifosis
dorsal. Las costillas presentan un adelgazamiento
proximal a la articulaciéon costo vertebral y la pelvis
revela una leve desmineralizacién.

En las extremidades (Figuras N® 3a, 3b y 3c) se
observa osteopenia, evidenciada por una moderada
disminucién de la corteza de la diéfisis, discreto aumen-
to del canal medular y trabeculacién burda especial-
mente de los huesos tubulares cortos (metacarpianos,
metatarsianos y falanges, principalmente proximales).
Estos huesos aparecen un poco mas largos y delgados
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que lo normal (Figuras 3a y 3b); los metacarpianos y
metatarsianos 2? y 32 muestran mayor longitud. Los
huesos largos de las extremidades exhiben un leve
adelgazamiento y alteracién de la tubulacién, mas
notorios en el himero y en los dos huesos del ante-
brazo. Puede observarse ademas que las articula-
ciones de ambos codos estan luxadas y la metafisis
distal del radio derecho presenta un espolén. En
general la maduracién esquelética est4 aumentada.
En estas radiografias se observa ademéas marcada
reduccién de las masas musculares y aumento del
tejido celular subcutaneo. (Figura N2 3c).

Desde los 14 meses se ha seguido la evolucién
mediante controles clinicos y radiolégicos semestra-
les. Hacia los 15 meses se recomendd terapia fisica
para las contracturas articulares y colocacién de un
corsé de Boston para controlar.la deformidad de la
columna. Con tales medidas las contracturas de las
rodillas, dedos y artejos han evolucionado favorable-
mente (Figura N° 4). Las articulaciones de los codos
permiten una mayor extensién y la deformidad de la
columna se mantiene estable. En la actualidad tiene
7 afos, hainiciado la escuela primaria y su desarrollo
sicomotor es adecuado para la edad.

En la historia familiar no hay antecedentes de
aracnodactilia, contracturas articulares, cifoescolio-
sis, dismorfia de pabellones auriculares u otras ano-
malias que se relacionen con ACC. Elexamen clinico
detenido del padre, la madre y varios tios no revelé
alteraciones de ACC. Dos hijos previos del matrimo-
nio fallecieron durante el periodo-perinatal sin que se
pudiera establecer con exactitud la causa. Ninguno
presentaba caracteristicas como las del paciente.

DISCUSION

El diagnéstico de ACC es eminentemente clini-
co y no ofrece dificultades cuando se encuentran
caracteristicas fenotipicas como: aracnodactilia,
contracturas articulares congénitas, cifoescoliosis
y dismorfia (“arrugamiento”) de los pabellones au-
riculares. Nuestro paciente tenia todos estos ras-
gos en forma muy definida y algunos otros,
incluyendo los hallazgos radiolégicos ya descritos
y discutidos ampliamente en otros informes
(1,3,4,7,8).

El diagnéstico de la ACC puede ser mas dificil
cuando falta alguna de las caracteristicas principales
o cuando aparecen otras manifestaciones poco co-
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FIGURA N2 2A
Créneo: se observan dolicocefalia, occipital pequefio, espesor del
diploe reducido y micrognatia

b

FIGURA N¢ 2B
Columna (vista lateral): cifosis con vértice en L1. La flecha
sefiala alteracion del tamaiio y la forma de esta vértebra.
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FIGURA Ne 2C
Columna (vista anteroposterior): escoliosis lumbar izquierda,
vértebra transicional lumbosacra.

munes como alteraciones cardiovasculares (1,9)
trastornos diafragmaticos y pulmonares (10) o pro-
blemas oculares (11).

En el andlisis de los dermatoglifos llama la aten-
cién un predominio de asas cubitales (7 en total) en
los patrones de los dedos y un recuento total de
crestas alto. Se desconoce el significado de estos
hallazgos, informados también por Lipson y colabo-
radores (1). Con respecto a la linea de Sidney obser-
vada en ambas palmas del paciente, no parece
constituir una anomalia significativa segun lo esta-
blece Leiber (12) en su clasificacién de las principa-
les lineas palmares. No obstante Johnson y Opitz
(13) encontraron que la linea de Sidney era la altera-
cién mas frecuente de las lineas palmares en series
de nifios con retraso en el desarrollo, dificultades de
aprendizaje o problemas menores de comportamien-
to. Debido a la poca informacién disponible acerca
de las variaciones de los dermatoglifos en el sindro-
me de ACC, los hallazgos antes anotados requieren
una comparacién y un anélisis mas detenidos en
futuros trabajos.

Con respecto al diagnéstico diferencial, el sindro-
me de ACC tiene algunas similitudes con los sindro-
mes de Martfan, antrogriposis muttiple, homocistinuria
y osteogénesis imperfecta (3), de Stickler o artroof-

IATREIA/VOL 4/No. 2/JULI0/1991



FIGURAS N* 3Ay 3B

Se observa osteopenia y aumento de la longitud de los metacarpia-
nos y los metatarsianos. La flecha sefiala un espol6n en el radio
derecho.
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FIGURA N¢3C

En el codo se observa luxacion; hay adelgazamiento y pérdida de
la tubulacién del himero y los huesos del antebrazo. También
reduccién de las masas musculares.

taimopatia hereditaria (14), de Achard y de Mirhos-
seini (15).

Los sindromes de ACC y Marfan tienen en comin
la dolicostenomelia y la aracnodactilia. Las contrac-
turas articulares (artrogriposis) en AC&son congéni-
tas, simétricas y muy severas en el momento del
nacimiento. Comprometen articulaciones pequefias
y grandes, especialmente codos y rodillas y, por lo
general, tienden a mejorar conla edad. Por el con-
trario las contracturas en el sindrome de Marfan muy
rara vez se presentan al nacer, cominmente se
desarrolian durante la nifiez y usualmente compro-
meten las articulaciones pequefias de las manos y
de los pies méas que las grandes de las extremidades
inferiores. Ademas, aumentan progresivamente con
la edad (1).

La artrogriposis multiple tiene en comun con el
sindrome de ACC un desarrollo mental normal, con-
tracturas articulares congénitas y manos y pies del-
gados. Las contracturas articulares en la primera se
asocian con una rigidez marcada que no se observa
en el segundo. En éste tampoco se aprecian el
compromiso de las articulaciones mas proximales, la
rotacién intema de las extremidades superiores y la
externa de las inferiores que estan presentes en la
artrogriposis (3).
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FIGURA N¢4
ASPECTO DEL PACIENTE A LOS 4 ANOS DE EDAD

Hay disminucién de las contracturas de todas las articulaciones
con mejorfa notable de la extensién. La deformidad de la columna
se ha mantenido estable mediante la utilizacién de corsé de
Boston.
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Segun Hecht y Beals (4) la mayor parte de los
casos informados como “sindrome de Marfan con
artrogriposis” 0 “aracnodactilia con artrogriposis” pro-
bablemente representan casos de sindrome de ACC.
En realidad son muy pocos los casos informados de
sindrome de Marfan con artrogriposis que no puedan
reclasificarse como ACC (1). Lo anterior indica que
la artrogriposis no siempre permite una diferencia-
¢ién clara entre los sindromes de Marfan y de ACC.

El craneo en el sindrome de Marfan tiende a ser
dolicocefalico y es comun el prognatismo, mientras
que en la ACC su forma es variable y hay discreta
retrognatia o micrognatia (7).

La hiperextensibilidad articular generalizada que
es comun en el sindrome de Marfan esta ausente en
la ACC. La aracnodactilia y la dolicostenomelia no
siempre permitendiferenciar los dos sindromes. Esta
ltima manifestacién es mas evidente en el sindrome
de Marfan, pero fue muy notoria en nuestro paciente
y lo ha sido en otros casos de ACC.

La dismorfia del pabellén auricular (“orejas arru-
gadas”) es unrasgo comineniaACC. Segln Ramos
y colaboradores (7), mas de 65.0% de los pacientes
informados presentan esta alteracion, que no es
comin en otros sindromes.

En relacin con las otras entidades incluidas en el
diagndstico diferencial pueden mencionarse los si-
guientes aspectos: la homocistinuria tiene varias ma-
nifestaciones en comun con el sindrome de ACC,
particularmente la dolicostenomelia, la aracnodacti-
lia, las deformidades articulares y la cifoescoliosis.
Sin embargo, existen algunos elementos que las
diferencian, a saber: las deformidades articulares en
la homocistinuria se establecen después del naci-
miento y las contracturas son infrecuentes. Por otra
parte, el patrén de transmisién autosémico recesivo,
la dislocacién del cristalino, los fenémenos trom-
boembdlicos, las alteraciones bioquimicas en la ori-
na y los tejidos y el retardo mental se presentan en
la homocistinuria pero no en la ACC (14).

La osteogénesis imperfecta debe tenerse en
cuenta a causa de la osteopenia, pero exhibe otras
caracteristicas que permiten diagnosticaria con faci-
lidad.

El sindrome de Stickler o artrooftalmopatia here-
ditaria (14) tiene un patrén de transmisién autosémi-
co dominante y se caracteriza por presentar
dolicostenomelia, hipotonia muscular, hipermovili-
dad de las articulaciones, miopia congénita con o sin
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desprendimiento de retina, facies “aplanada” muy
caracteristicay otras anomalias esqueléticas. Lama-
yor parte de estas manifestaciones son muy raras en
el sindrome de ACC.

Los sindromes de Achard y Mirhosseini (15)
son trastornos muy raros que tienen manifesta-
ciones esqueléticas comunes con la ACC, pero
presentan caracteristicas propias que permiten
diferenciarlos.

El prondstico en el sindrome de ACC es favorable,
pero se debe anotar que la cifoescoliosis tiende a
acentuarse con eltiempo y la osteopenia generaliza-
da puede ser causa de fracturas. Por el contrario las
contracturas en flexién tienden a mejorar con la edad
como claramente se observé en el paciente estudia-
do. En él, ademés, no hay alteraciones de 6rganos
vitales por lo que se espera que la vida sea practica-
mente normal.

El tratamiento consiste en iniciar precozmente la
fisioterapia articular y emplear diversas medidas or-
topédicas, tanto de tipo mecénico como quirlrgico,
para corregir la cifoescoliosis.

El sindrome ACC tiene un patrén de herencia
autosémico dominante con una expresividad varia-
ble. El paciente estudiado constituye un caso espo-
radico en la familia y posiblemente corresponda a
una neomutacién. El hecho de existir consanguini-
dad entre los padres podria sugerir un patrén de
herencia autosémico recesivo. Esto, sin embargo,
jamas se ha informado en los casos publicados hasta
el presente. Consideramos por lo tanto muy poco
probable que la consanguinidad tenga alguna rela-
¢ién con el mecanismo de transmisién.

Es importante anotar que el sindrome ACC es muy
infrecuente; hasta el presente sélo hay cerca de 50
casos publicados (15-23). En una revisién en labase
de datos Lilacs (Literatura Latinoamericana y del
Caribe en Ciencias de la Salud) y en los catalogos e
indices de la Biblioteca Médica de la Universidad de
Antioquia, no aparece registrado ningun informe co-
lombiano. En consecuencia este paciente posible-
mente representa el primer caso que se publica en
el pais.
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SUMMARY

CONGENITAL CONTRACTURAL
ARACHNODACTYLY

The Congenital Contractural Arachnodactyly
Syndrome is a hereditary disorder of connec-
tive tissue characterized by multiple congenital
contractures, arachnodactyly, dolichos-
tenomelia, kyphoscoliosis, abnormalities of the
external ears and autosomal dominant in-
heritance. Nearly 50 cases have previously
been reported. A new sporadic case is
presented. Some clinical and genetic aspects,
differential diagnosis and therapeutic approach
of this syndrome are discussed.
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