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Defecto del canal auriculoventricular, auricula anica y
atresia tricuspidea como parte de un caso de sindrome de

Ellis-Van Creveld

Atrioventricular canal defect, single atrium and tricuspid atresia as part of a

case of Ellis-Van Creveld syndrome
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RESUMEN

El sindrome de Ellis-Van Creveld (SEVC) o displasia condroec-
todérmica se debe a una mutacién de transmisién autosémica
recesiva en el brazo corto del cromosoma 4 y afecta multiples
organos. Descrito como una tétrada clasica de condrodisplasia,
displasia ectodérmica, polidactilia y defectos cardiacos congé-
nitos, sélo se conoce a partir de informes y series de casos. Se
describe el caso de un varén de 3 meses, sin antecedentes fami-
liares de importancia, que present6 un cuadro de condrodispla-
sia, labio superior fusionado al paladar, simpolidactilia posaxial
bilateral en las manos, displasia del desarrollo de las caderas,
térax estrecho con costillas cortas y compromiso cardiaco. El pre-
sente caso seria la primera comunicacion del SEVC en el Per.
Palabras clave: sindrome de Ellis-Van Creveld, condrodisplasia,
auricula tinica, polidactilia posaxial.

ABSTRACT

Ellis-Van Creveld Syndrome or chondrectodermal dysplasia
is produced by an autosomal recessive inheritance secondary
to mutation in the short arm of chromosome 4. The syndrome
affects multiple organs. It is described as a clinical tetrad that
involves chondrodysplasia, ectodermal dysplasia, polydacty-
ly and congenital heart defects. It is only known from reports
and case series. We present a three months old male, without
relevant family history, who presented chondrodysplasia, up-
per lip merged to palate, bilateral sinpolydactyly in the hands,
developmental dysplasia of the hip, narrow chest with short
ribs, and heart defects. This case is the first report of EVC in
Peruvian literature.

Key words: Ellis-Van Creveld Syndrome, chondrodysplasia, single
atrium, postaxial polydactyly.
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INTRODUCCION

El sindrome de Ellis-Van Creveld (SEVC), de-
nominado también displasia condroectodérmica
o displasia mesoectodérmica (OMIM 225500), es
una displasia esquelética autosémica recesiva.'?
El fenotipo es variable y afecta multiples 6rga-
nos. Sus caracteristicas clinicas se describieron en
numerosos informes*® y series de casos.”'? Des-
pués del nacimiento, el cuadro clinico suele ser la
tétrada conformada por: 1) estatura pequefia con
acortamiento de la parte distal de los miembros
y acortamiento de las falanges media y distal; 2)
polidactilia en las manos (casi siempre bilateral),
que ocasionalmente afecta los pies; 3) displasia
condroectodérmica que afecta principalmente las
unas, el cabello y los dientes, y 4) malformaciones
cardiacas congénitas (50% a 60% de los casos); las
mas frecuentes son defectos septales y auricula
Unica; también se han informado defectos de las
valvulas mitral y tricaspide, persistencia del con-
ducto arterioso y sindrome del corazén izquierdo
hipoplasico."*”

La presencia de malformaciones cardiacas
apoya el diagnostico de SEVC y parece ser el prin-
cipal determinante de la longevidad de los pa-
cientes afectados; se las asocia con una altisima
mortalidad. Uno de cada dos pacientes con SEVC
y afeccién cardiaca fallece en la infancia; los sobre-
vivientes pueden tener una expectativa de vida
normal.” El diagnoéstico definitivo es molecular y
se basa en la homocigosidad para una mutacién
en los genes EVC1 o EVC 2 a nivel de 4p16 me-
diante secuenciacién directa.'

La prevalencia exacta se desconoce; sin em-
bargo, al nacimiento se ha estimado en 7 casos
por 1 000 000 de personas.®” Una revision de
2007 inform¢é que desde su descripcion inicial,
en el aino 1940, se habian publicado 150 casos
en la bibliografia.! Desde 2007, se han publicado
unos 60 informes o series de casos (disponible en
www.pubmed.com. Consultado el 20 septiem-
bre de 2012).
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Se presenta el caso de una enfermedad infre-
cuente, comunicada por primera vez en Perd; su
valor educativo muestra el cuadro clinico clasico
del sindrome de Ellis-Van Creveld.

INFORME DE CASO

Un varén de 3 meses, con malformaciones con-
génitas multiples, fue hospitalizado en el Hospital
Regional del Cusco con diagnostico de neumonia
extrahospitalaria. Los padres eran agricultores,
sanos, no habia consanguinidad ni referian an-
tecedentes de enfermedades congénitas en otros
familiares. Como antecedentes patolégicos de los
padres, un afio antes habian recibido un curso de
tratamiento con estibogluconato de sodio contra
la leishmaniosis cutanea.

En el momento de la concepcién la madre te-
nia 16 afios y durante la gestacién se realizo seis
controles. El parto se produjo en el Hospital Re-
gional de Cusco, en presentacién podalica por via
vaginal, por ingresar la madre en fase expulsiva.
El producto fue un recién nacido a término de
2600 gramos, con un puntaje de Apgar de 6 y 8 al
primero y quinto minuto.

En el examen fisico se constaté enanismo, labio
superior fusionado al paladar, dientes y ufias dis-
plésicos, térax estrecho con costillas cortas, sim-
polidactilia posaxial bilateral con siete dedos en la
mano derecha, hexadactilia en la mano izquierda
y genu varo en los miembros inferiores (Figura 1).

La radiografia anteroposterior de térax mostré
cardiomegalia. La ecocardiografia transtorédcica
evidenci6 un defecto del canal auriculoventricu-
lar, auricula tinica y atresia tricuspidea, asi como
una comunicacién interventricular que compensa-
ba hemodindmicamente el cuadro. En la ecografia
de caderas se encontré un déficit en el desarrollo
de tipo IIA. No se realiz6 el estudio citogenético.
No se hallaron otras alteraciones de laboratorio
significativas.

Durante la evolucién, el paciente se mantu-
vo hemodindmicamente estable y no present6
hipertensiéon pulmonar. Se recomend6 a los pa-
dres evitar situaciones que incrementaran el gasto
cardiaco, incluidos los viajes a ciudades de gran
altitud. El paciente fue referido para evaluacion
especializada a un establecimiento de mayor ca-
pacidad resolutiva.

Ficura 1. Ay B. Polidactilia bilateral de las manos. C. Labio superior fusionado al paladar. D. Fotografia frontal del paciente.
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DISCUSION

El sindrome de Ellis-Van Creveld es una ra-
ra enfermedad autosémica recesiva que afecta
por igual a hombres y mujeres.'? Se presenta con
mayor frecuencia en familias con historia de con-
sanguinidad. En el caso analizado no habia ese
antecedente. El paciente era el primer hijo de una
madre adolescente y conté con seis controles pre-
natales. No se pudo determinar la realizacién de
una ecografia en dichos controles. El diagnéstico
prenatal puede realizarse mediante ecografia: la
presencia de defectos en la estructura fetal al fi-
nal del primer trimestre, incluidos térax estrecho,
acortamiento de huesos largos, metéfisis redon-
deada, polidactilia posaxial en manos o pies, y
defectos cardiacos sugiere su diagnostico.!

Venkat-Raman y cols. encontraron un incre-
mento del grosor de la translucidez nucal fetal en
el primer trimestre, que ha sido asociada con el
SECV durante la semana 13 de gestacion.

Parte del consejo genético que se le debe brin-
dar a la madre, en el caso de este paciente, es que
el riesgo para futuros embarazos es del 25%' y, de
ser el embarazo posible, requiere un estricto con-
trol mediante ecografia.

Este sindrome se describi6 en todos los grupos
étnicos; sin embargo, es conocido que la poblaciéon
amish de Lancaster (Pensilvania, Estados Unidos)
es la més afectada. También se informaron varios
casos en la India.*® Cabe destacar que la madre y
el padre del paciente provenian de una poblaciéon
de la selva peruana.

La condrodisplasia es la caracteristica clinica
mas destacable y produce serios defectos en la

osificacion, por lo que las extremidades distales
de los miembros son cortas y los pacientes son
de baja estatura.! En un estudio, la media de la
desviacion estandar en la talla para los varones y
mujeres con SEVC, en comparacién con la de los
nifios sanos, fue de -3,1 y -3, respectivamente.'* En
los adultos el rango de altura varia entre 132 cm
y 155 cm en las mujeres, y entre 148 cm y 165 cm
en los varones."

El paciente del caso informado presentaba un
florido cuadro de condrodisplasia; ademads, se in-
cluia en el 50% al 60% de los casos que presentan
malformaciones cardiacas.

La ecocardiografia mostr6 el compromiso des-
crito para el SEVC: auricula tinica, defecto en la
véalvula trictispide y comunicacién interventri-
cular. La anomalia cardiaca mas frecuente es la
auricula tnica, observada en el 40% de los pa-
cientes.” En el caso analizado, se sospecharon al-
teraciones cardiacas después que la radiografia
de térax sugiriera cardiomegalia. El compromiso
cardiaco determina la supervivencia de los enfer-
mos con SEVC!!

El paciente fue hospitalizado por un cuadro de
dificultad respiratoria catalogado como neumo-
nia, un factor vinculado al pronéstico de estos pa-
cientes. La dificultad respiratoria en los primeros
meses de vida esta asociada a la estrechez toraci-
ca o a posibles defectos cardiacos.' El tratamien-
to quirtirgico de las malformaciones congénitas
cardiacas puede ser exitoso, pero la mortalidad
es alta (aproximadamente 45%) y existe elevada
probabilidad de morbilidad respiratoria en el po-
soperatorio.'

FiGura 2. A. Radiografia de térax: aumento del tamaiio de la silueta cardiaca. B. Ecocardiograma bidimensional; proyeccion
apical de cuatro cdmaras. Obsérvese la ausencia completa de septo interauricular que condiciona la presencia de una auricula
tinica (au); comunicacion interventricular (civ). C. Ecocardiograma bidimensional; se observa la atresia tricuspidea (at. tric.).
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Las manifestaciones bucales son miiltiples y se
describieron ampliamente en los informes de ca-
s0s."?” En este paciente se destacan las adheren-
cias labiogingivales y la fusién del labio superior
con el paladar, ademas de la pérdida prematura
de dientes prenatales. Es necesario realizar mas
evaluaciones a fin de determinar el compromiso
de la cavidad bucal y sus anexos.

El diagnéstico diferencial comprende los sin-
dromes de costillas cortas-polidactilia, a menudo
letales y con caracteristicas propias: sindrome de
Saldino-Noonan (tipo I), sindrome de Majewski
(tipo II), sindrome de Verma-Naumoff (tipo III),
sindrome de Beemer-Langer (tipo IV) y distrofia
de Jeune, y otras causas mas frecuentes de enanis-
mo, como la acondroplasia y los sindromes bu-
cofaciales. En el caso analizado, la presencia de
malformaciones cardiacas apoy6 el diagnéstico
clinico de sindrome de Ellis-Van Creveld.!”1%!

Segtin nuestra biisqueda en la bibliografia, este
seria el primer caso peruano documentado y di-
fundido en la comunidad cientifica como informe
de caso. Su valor educativo radica en que presen-
ta la tétrada clinica clasica del sindrome. A pesar
de las limitaciones para confirmar el diagnéstico
mediante el estudio genético, el cuadro clinico es
compatible con lo descrito en la literatura especia-
lizada (la gran mayoria de los informes y series de
casos publicados corresponden al diagndstico cli-
nico e imagenolégico).*” ®
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