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Introducción
Cada uno de los huesos del esqueleto puede considerarse como una estructura, en todo el esqueleto el hueso puede considerarse como un órgano. Por tal manera tiene un proceso formativo que muchas veces se ve alterado y degenerado por agentes teratógenos tanto internos como externos.

Una malformación congénita puede definirse como una alteración en un mecanismo del desarrollo (o varios), o como la ausencia de algún mecanismo del desarrollo embrionario que va a alterar la formación de algún órgano, alguna estructura o algún segmento corporal y que está presente en el momento del nacimiento (esto último es el concepto de algo congénito). 

Debe diferenciarse de otros dos conceptos con los que suele confundirse: 

•  Enfermedad fetal  hace referencia a la presencia de alteraciones que no afectan el desarrollo del embrión y que se asemejan a cuadros compatibles con una enfermedad de la vida adulta; ejemplos de esto son la eritroblastosis fetal o enfermedad hemolítica del recién nacido, el SIDA congénito. 

•  Deformidad plástica es un concepto que se refiere a alteraciones en la forma o posición de distintos segmentos corporales y que pudieron haber sido ocasionadas por compresión de dicho segmento corporal contra estructuras óseas de la madre o por permanecer el embrión demasiado tiempo en una misma posición dentro del  vientre materno. 

 Las malformaciones congénitas reconocen dos orígenes posibles: 

•  Malformaciones congénitas de origen  genético (estudiadas en Genética) 

•  Malformaciones congénitas de origen  ambiental

Resumen
Las malformaciones óseas con frecuencia son teratogénicas, y muchas veces el diagnóstico se realiza a partir de un estudio realizado previamente vía intrauterina. Cuando presentan síntomas suelen manifestarse por dolor, fracturas o deformaciones. 

El esqueleto es sitio muy frecuente de manifestación de anomalías cromosómicas, infecciones virales, efectos de radiación y otras noxas que afectan el desarrollo normal del embrión y que quedan en evidencia en el momento del nacimiento.

El estudio detallado y completo de estas patologías hace necesario clasificarlas para un mejor estudio. Al inicio explico sobre el normal desarrollo embrionario del sistema esquelético. Luego detallo las anomalías  congénitas óseas, sus tipos y variedades con el diagnóstico y tratamiento de cada una.

La diferencia entre malformaciones, anomalías y variantes radica en la presencia o no de alteraciones funcionales. Las variantes pueden pasar desapercibidas hasta que se descubren en el curso de exploraciones rutinarias; las anomalías leves dan sintomatología semanas o meses después del nacimiento. 

Abstract
The bone deformities are often teratogenic, and often the diagnosis is made based on a study conducted previously intrauterine route. When symptoms usually manifest by pain, fractures or deformities. 

The skeleton is very frequent site of manifestation of chromosomal abnormalities, viral infections, effects of radiation and other noxas affecting the normal development of the embryo and that are evident at birth. 
The detailed and comprehensive study of these diseases makes it necessary to classify them for a better study. At the beginning I explain about the normal embryonic development of skeletal system. After detailed congenital anomalies bone, their types and varieties with the diagnosis and treatment of each. 
The difference between malformations, abnormalities and variants lies in the presence of functional alterations. The alternatives can go unnoticed until it was discovered in the course of routine examinations; anomalies give mild symptoms weeks or months after birth.

I. DESARROLLO EMBRIONARIO DEL SISTEMA ARTICULAR Y ESQUELÉTICO
Ambos se desarrollan a partir del mesodermo. El mesodermo embrionario adyacente al notocordio en desarrollo (eje embrionario) y el tubo neural,  se engrosan para formar dos columnas longitudinales llamadas  mesodermo paraxial. Estas columnas mesodérmicas pronto se dividen en segmentos pares que  se denominan somitas. Las somitas forman elevaciones en la superficie dorsolateral del embrión. Cada somita consiste de un esclerotoma y un dermomiotoma. Las células mesenquimatosas dejan los esclerotomas y envuelven el notocordio. Aquí dan lugar a la columna vertebral y a las costillas. Las células mesenquimatosas de las regiones del miotomo derecho dermomiotoma, crean los músculos del dorso. Las regiones del dermatoma de los dermomiotomas originan la dermis cutánea.

1.   HUESOS
· Desarrollo óseo
Los huesos aparecen al principio como condensaciones de células mesenquimatosas que constituyen los modelos o moldes mesenquimatosos de los huesos. Algunos huesos se desarrollan en este mesénquima (tejido conectivo embrionario) por osificación intramembranosa. En otros casos, los modelos óseos mesenquimatosos se transforman en modelos cartilaginosos de la siguiente manera: las células mesenquimatosas que se han agregado en la formación del futuro hueso, se diferencian en células cartilaginosa embrionarias llamadas condroblastos. Estas células secretan matriz cartilaginosa, de manera que el modelo óseo pronto se convierte en cartílago hialino. El modelo óseo cartilaginoso se osifica más tarde por formación ósea endocondral.
El desarrollo óseo se conoce como osificación u osteogénesis, hay mecanismos distintos. Todos los huesos son derivados del mesénquima, pero mediante dos procesos diferentes, según los huesos involucrados. Por ejemplo, los huesos planos del cráneo, se desarrollan directamente en áreas del mesénquima vascularizado por medio de un proceso conocido como osificación intramembranosa. El proceso se llamó así porque el sitio de estos huesos aparece al principio como una membrana mesenquimatosa. Los huesos largos, como se mencionó más arriba, son precedidos por modelo cartilaginosos. La mayor parte del cartílago en estos huesos es reemplazado durante la vida fetal por tejido óseo durante un proceso conocido como osificación endocondral. 
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Figura 1-1. Cortes, secciones transversales de embriones a diversos estadios
     1.1.  ESQUELETO AXIAL

        1.1.1.  Desarrollo de la columna vertebral
Las vértebras se dividen de regiones de los esclerotomas de los somitas. Las células mesenquimatosas de estas regiones migran hacia el plano medio y  rodean el notocordio. Cada vértebra forma la condensación de células mesenquimatosas a partir de la mitad caudal  de un esclerotoma, que fusiona con células mesenquimatosas unidas de manera laxa, de la mitad craneal del siguiente esclerotoma.

El notocordio persiste a través de los estadios mesenquimatosos y cartilaginoso del desarrollo vertebral, pero tarde o temprano desaparece, entre tanto ocurre la osificación de las vértebras. El derivado adulto del notocordio es el núcleo pulposo, el cual forma la parte central del disco intervertebral.

Mientras continúa el desarrollo, aparecen apófisis de las vértebras en crecimiento; apófisis espinosa, arco vertebral, dos apófisis transversas, y dos costales. La apófisis que forman el arco vertebral (arco neural), crecen en dirección dorsomedial y se funden una con otra en el plano medial para encerrar la médula espinal en desarrollo. Algún trastorno en este proceso para encontrarse y fusionarse origina un defecto óseo en el arco vertebral conocido como espina bífida oculta. Si los arcos vertebrales de varias vértebras son incapaces de desarrollarse en forma normal, el defecto óseo  combinado puede permitir que las meninges (membranas) y la médula espinal presenten una hernia, lo que produce una forma grave de espina bífida, conocida como  espina bífida cística (es decir, meningocele y meningomielocele).

Las apófisis transversas crecen en dirección lateral a partir de las vértebras y los procesos costales en dirección  ventrodorsal en la pared costal. En la pared torácica, la apófisis costales forman las costillas.

Durante o un poco después de la pubertad (de 12 a 16 años), aparecen cinco centros secundarios de osificación en las vértebras. Todos los centros secundarios se unen con el resto de las vértebras alrededor de los 25 años.
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Figura 1-2. Ilustraciones de varios estadios en el desarrollo de una vértebra.
           1.1.2.  Desarrollo del cráneo
El cráneo se desarrolla en dos porciones: un neurocráneo y un viscerocráneo. El  neurocráneo  se divide en  1) un neurocráneo membranoso  que da lugar a los huesos planos del cráneo, por ejemplo, huesos parietales, que rodean el cerebro y forman la bóveda del cráneo (cúpula craneal);  y 2) un neurocráneo cartilaginoso o condrocráneo  que forma la base del cráneo.

Al nacimiento, los huesos planos del cráneo se separan uno de otro por suturas de tejido conectivo. En áreas donde  se encuentran más de dos huesos, las suturas son amplias y se conocen  como fontanelas. La más prominente de estas es la fontanela anterior, la cual se localiza  en la unión de los dos huesos parietales con las dos partes del hueso frontal. Las suturas y fontanelas del cráneo permiten que los huesos se trasplanten uno sobre el otro durante el nacimiento, esto permite a la cabeza pasar a través del conducto del nacimiento (conducto cervical vaginal). Varias de estas estructuras y fontanelas permanecen membranosas durante un tiempo considerable después del nacimiento. Por ejemplo, la fontanela anterior (llamada a menudo "punto suave" o "mollera”) por lo general se cierra alrededor de la mitad del segundo año.

El viscerocráneo,  forma los huesos de la cara y, sobre todo, se deriva a partir de los cartílagos de los dos primeros arcos branquiales. 

     1.2.  ESQUELETO APENDICULAR
        1.2.1.  Desarrollo del esqueleto apendicular
El esqueleto apendicular consiste en cintura pectoral (hombro), cintura pélvica y huesos de las extremidades. Estos últimos aparecen al principio como condensaciones mesenquimatosas en la quinta semana. Posteriormente se desarrollan los centros de condrificación, modelos cartilaginosos de los huesos que se desarrollarán en la sexta semana.

· Los centros primarios de osificación.- Se desarrollan en los huesos largos y la osificación se inicia hasta el final del periodo embrionario (56 días). Hacia la decimosegunda semana, aparecen centros primarios en casi todos lo huesos de las extremidades.

· Los centros de osificación secundarios.- Aparecen por lo regular justo antes del nacimiento de los huesos que forman la articulación de la rodilla. Sin embargo, la mayor parte de los centros de osificación secundaria aparecen después del nacimiento.

El hueso que se forma a partir de un centro primario no se fusiona con el formato a partir del centro secundario hasta que el hueso alcanza sus dimensiones de adulto. Conocer las épocas de aparición de los diversos centros de osificación, es útil para los radiólogos para determinar si el esqueleto de un niño crece de manera normal.
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Figura 1-3. Dibujo del cráneo fetal a las 20 semanas, que indica la derivación de sus huesos.

II. ANOMALÍAS CONGÉNITAS ÓSEAS

Según la clasificación internacional de las enfermedades, ICD 10 tenemos:

ENFERMEDADES CONGENITAS Y MALFORMACIONES Q00-Q99
	MALFORMACIONES DEL SISTEMA MUSCULOESQUELÉTICO (Q65-Q79)

	Q65
Q65.0
Q65.1 
Q65.2 
Q65.3
Q65.4
Q65.5 
Q65.6 
Q65.8 
Q65.9
	Deformidades congénitas de la cadera 
Luxación congénita de la cadera, unilateral
Luxación congénita de la cadera, bilateral
Luxación congénita de la cadera, no especificada
Subluxación congénita de la cadera, unilateral 
Subluxación congénita de la cadera, bilateral
Subluxación congénita de la cadera, no especificada 
Cadera inestable 
Otras deformidades congénitas de la cadera 
Deformidad congénita de la cadera, no especificada

	Q66 
Q66.0
Q66.1
Q66.2 
Q66.3
Q66.4
Q66.5
Q66.6 
Q66.7
Q66.8 
Q66.9
	Deformidades congénitas de los pies
Talipes equinovarus
Talipes calcaneovarus 
Metatarsus varus 
Otras deformidades varus congénitas de los pies
Talipes calcaneovalgus 
Pie plano congénito 
Otras deformidades valgus congénitas de los pies 
Pie cavus
Otras deformidades congénitas de los pies
Deformidad congénita de los pies, no especificada

	Q67 
Q67.0
Q67.1 
Q67.2 
Q67.3 
Q67.4
Q67.5
Q67.6 
Q67.7 
Q67.8
	Deformidades osteomusculares congénitas de la cabeza, de la cara, de la columna vertebral y del tórax
Asimetría facial 
Facies comprimida 
Dolicocefalia
Plagiocefalia 
Otras deformidades congénitas del cráneo, de la cara y de la mandíbula 
Deformidad congénita de la columna vertebral
Tórax excavado 
Tórax en quilla 
Otras deformidades congénitas del tórax

	Q68
Q68.0
Q68.1 
Q68.2
Q68.3 
Q68.4 
Q68.5 
Q68.8
	Otras deformidades osteomusculares congénitas
Deformidad congénita del músculo esternocleidomastoideo
Deformidad congénita de la mano 
Deformidad congénita de la rodilla
Curvatura congénita del fémur
Curvatura congénita de la tibia y del peroné 
Curvatura congénita de hueso(s) largo(s) del miembro inferior, sin otra especificación 
Otras deformidades congénitas osteomusculares, especificadas

	Q69 
Q69.0
Q69.1 
Q69.2 
Q69.9
	Polidactilia
Dedo(s) supernumerario(s) de la mano 
Pulgar(es) supernumerario(s) 
Dedo(s) supernumerario(s) del pie
Polidactilia, no especificada

	Q70
Q70.0
Q70.1
Q70.2 
Q70.3
Q70.4
Q70.9
	Sindactilia
Fusión de los dedos de la mano
Membrana interdigital de la mano 
Fusión de los dedos del pie
Membrana interdigital del pie
Polisindactilia 
Sindactilia, no especificada

	Q71
Q71.0
Q71.1 
Q71.2
Q71.3 
Q71.4 
Q71.5
Q71.6
Q71.8
Q71.9
	Defectos por reducción del miembro superior
Ausencia congénita completa del (de los) miembro(s) superior(es) 
Ausencia congénita del brazo y del antebrazo con presencia de la mano
Ausencia congénita del antebrazo y de la mano 
Ausencia congénita de la mano y el (los) dedo(s) 
Defecto por reducción longitudinal del radio
Defecto por reducción longitudinal del cúbito 
Mano en pinza de langosta
Otros defectos por reducción del (de los) miembro(s) superior(es)
Defecto por reducción del miembro superior, no especificado

	Q72
Q72.0
Q72.1 
Q72.2 
Q72.3
Q72.4
Q72.5
Q72.6
Q72.7 
Q72.8 
Q72.9
	Defectos por reducción del miembro inferior 
Ausencia congénita completa del (de los) miembro(s) inferior(es) 
Ausencia congénita del muslo y de la pierna con presencia deL pie 
Ausencia congénita de la pierna y del pie
Ausencia congénita del pie y dedo(s) del pie
Defecto por reducción longitudinal del fémur
Defecto por reducción longitudinal de la tibia
Defecto por reducción longitudinal del peroné
Pie hendido
Otros defectos por reducción del (de los) miembro(s) inferior(es) 
Defecto por reducción del miembro inferior, no especificado

	Q73 
Q73.0
Q73.1
Q73.8
	Defectos por reducción de miembro no especificado
Ausencia completa de miembro(s) no especificado(s) 
Focomelia, miembro(s) no especificado(s) 
Otros defectos por reducción de miembro(s) no especificado(s

	Q74
Q74.0
Q74.1 
Q74.2
Q74.3 
Q74.8
Q74.9
	Otras anomalías congénitas del (de los) miembro(s)
Otras malformaciones congénitas del (de los) miembro(s) superior(es), incluida la cintura escapular
Malformación congénita de la rodilla
Otras malformaciones congénitas del (de los) miembro(s) inferior(es), incluida la cintura pelviana
Artrogriposis múltiple congénita 
Otras malformaciones congénitas especificadas del (de los) miembro(s)
Malformación congénita de miembro(s), no especificada

	Q75
Q75.0
Q75.1
Q75.2
Q75.3 
Q75.4 
Q75.5 
Q75.8
Q75.9
	Otras malformaciones congénitas de los huesos del cráneo y de la cara
Craneosinostosis 
Disostosis craneofacial 
Hipertelorismo
Macrocefalia 
Disostosis maxilofacial 
Disostosis oculomaxilar
Otras malformaciones congénitas especificadas de los huesos del cráneo y de la cara
Malformación congénita no especificada de los huesos del cráneo y de la cara

	Q76 
Q76.0 
Q76.1 
Q76.2 
Q76.3 
Q76.4 
Q76.5 
Q76.6
Q76.7 
Q76.8
Q76.9
	Malformaciones congénitas de la columna vertebral y tórax óseo
Espina bífida oculta 
Síndrome de Klippel-Feil
Espondilolistesis congénita 
Escoliosis congénita debida a malformación congénita ósea 
Otra malformación congénita de la columna vertebral, no asociada con escoliosis 
Costilla cervical
Otras malformaciones congénitas de las costillas 
Malformación congénita del esternón 
Otras malformaciones congénitas del tórax óseo
Malformación congénita del tórax óseo, no especificada

	Q77
Q77.0
Q77.1 
Q77.2
Q77.3
Q77.4 
Q77.5 
Q77.6
Q77.7
Q77.8 
Q77.9
	Osteocondrodisplasia con defecto del crecimiento de los huesos largos y de la columna vertebral 
Acondrogénesis 
Enanismo tanatofórico 
Síndrome de costilla corta 
Condrodisplasia punctata
Acondroplasia 
Displasia distrófica
Displasia condroectodérmica
Displasia espondiloepifisaria
Otras osteocondrodisplasias con defectos del crecimiento de los huesos largos y de la columna vertebral 
Osteocondrodisplasia con defectos del crecimiento de los huesos largos y de la columna vertebral, sin otra especificación

	Q78
Q78.0
Q78.1
Q78.2
Q78.3
Q78.4
Q78.5
Q78.6
Q78.8 
Q78.9
	Otras osteocondrodisplasias
Osteogénesis imperfecta 
Displasia poliostótica fibrosa
Osteopetrosis
Displasia diafisaria progresiva 
Encondromatosis
Displasia metafisaria 
Exostosis congénita múltiple
Otras osteocondrodisplasias especificadas 
Osteocondrodisplasia, no especificada

	Q79
Q79.0
Q79.1
Q79.2
Q79.3 
Q79.4 
Q79.5 
Q79.6
Q79.8 
Q79.9
	Malformaciones congénitas del sistema osteomuscular, no clasificadas en otra parte
Hernia diafragmática congénita
Otras malformaciones congénitas del diafragma
Exónfalos 
Gastrosquisis
Síndrome del abdomen en ciruela pasa 
Otras malformaciones congénitas de la pared abdominal 
Síndrome de Ehlers-Danlos 
Otras malformaciones congénitas del sistema osteomuscular
Malformación congénita del sistema osteomuscular, no especificada


De todas las enfermedades presentadas anteriormente nuestro objeto de estudio se centrara en  las más comunes del periodo fetal y postnatal. Estas serán desarrolladas a continuación tomando el criterio de desarrollo céfalo-caudal:
 II.1.  MALFORMACIONES CONGÉNITAS DE LOS HUESOS DEL CRÁNEO Y DE LA CARA 
   1.  CRANEOSINOSTOSIS

1.1.   DEFINICIÓN

Craneosinostosis es el cierre prematuro de una (o varias) suturas craneales. Cuando esto ocurre, el cráneo deja de crecer en la zona sinostosada y compensatoriamente crece más en las zonas donde las suturas aún no están osificadas, para así poder acomodar el crecimiento del cerebro subyacente. Se manifiesta clínicamente por una deformidad craneal, de grado variable, según que suturas estén alteradas. De una forma simple podemos decir que el aspecto de la cabeza de un paciente con craneosinostosis presentaría una región plana y otra abollonada. La craneosinostosis puede ocurrir como un hecho aislado o puede ser parte de un síndrome con otras malformaciones asociadas. Si la sinostosis es múltiple y severa, puede haber un impedimento al crecimiento del cerebro, ocasionando desde hipertensión endocraneana hasta microcefalia y déficit intelectual. Si la sinostosis no es múltiple, el crecimiento cerebral es normal y no hay déficit intelectual.
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Figura 1-4 Craneosinostosis
     1.2.  CAUSAS
La craneosinostosis se presenta en uno de cada 2000 nacidos vivos y afecta a los niños con una frecuencia dos veces mayor que a las niñas. 

Este trastorno suele ser esporádico (ocurre por azar). En algunas familias, la craneosinostosis se hereda de una de las siguientes maneras:

· gen autosómico recesivo: Autosómico recesivo significa que se necesitan dos copias del gen para que el trastorno se manifieste, una heredada del padre y otra de la madre, que son portadores. Los padres portadores tienen un 25 por ciento (una en cuatro) de probabilidades en cada embarazo de tener un niño con craneosinostosis. Afecta a ambos sexos en igual proporción.

· gen autosómico dominante: Autosómico dominante significa que se necesita un gen para que el trastorno se manifieste, y el gen se transmite del padre o la madre al hijo con un riesgo del 50 por ciento en cada embarazo. Aquí también ambos sexos se ven afectados en igual proporción. 

La craneosinostosis es una característica de muchos síndromes congénitos diferentes que tienen una variedad de patrones de herencia y probabilidades de repetición, según el síndrome específico presente. Es importante examinar minuciosamente al niño así como a los miembros de la familia para buscar señales de una causa sindrómica (trastorno genético hereditario) de la craneosinostosis como por ejemplos, defectos de las extremidades, anomalías del oído o la oreja o malformaciones cardiovasculares.
1.3.   TIPOS

Existen diversos tipos de craneosinostosis, los cuales reciben nombres diferentes, según qué sutura, o suturas, están comprometidas. Entre estos nombres se encuentran los siguientes:
        1.3.1.  ESCAFOCEFALIA: El cierre precoz y exclusivo de la sutura sagital que separa a los huesos parietales, lleva al crecimiento del cráneo en paralelo a la sutura cerrada y a la imposibilidad de crecimiento transversal. El resultado es una cabeza alargada en sentido anteroposterior (dolicocefalia o escafocefalia) que recuerda a un barco volcado, correspondiéndose la quilla del mismo con la sutura fusionada (escafo, es un término griego que significa barco). No produce hipertensión intracraneal y es, por tanto, un problema esencialmente estético.
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Figura 1-5 Escafocefalia
        1.3.2.  BRAQUICEFALIA: Cierre precoz de la sutura coronal que separa a los huesos parietales del occipital. Si el cierre prematuro se limita a una sutura coronal el resultado es la plagiocefalia aunque este tipo de deformidad craneal puede tener otras causas. En el primer caso el cráneo es transversalmente ancho pero corto en sentido longitudinal. Puede ocasionar exoftalmos, hipertelorismo, aplanamiento de la cara e incluso deficiencia mental. En el segundo, la deformidad es asimétrica con aplanamiento del lado afectado y de la órbita ocular correspondiente, y prominencia del lado indemne.

        1.3.3.  TRIGONOCEFALIA (cráneo en cuña): Resulta del cierre prematuro de la sutura frontal o metópica. La frente es estrecha y prominente y se aprecia hipotelorismo. Su interés es exclusivamente estético.
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Figura 1-6 Trigonocefalia
        1.3.4.  TURRICEFALIA: Se trata de una forma mixta, es decir una modalidad de craneosinostosis en la que se encuentran involucradas varias suturas. Esencialmente el crecimiento del cráneo es hacia arriba recordando la forma final al de una torre. Aunque sin acuerdo entre los estudiosos del tema, suelen describirse dos formas: la Oxicefalia, en la que el crecimiento es hacia la zona fontanelar, y la Acrocefalia 
cuyo crecimiento es esférico. Ambas originan retraso mental y trastornos visuales por acodamiento del nervio óptico.

     1.4.  SÍNTOMAS
Los bebés con este trastorno presentan cambios en la forma de la cabeza y la cara que suelen ser evidentes. El aspecto de la cara del niño puede ser diferente si se la compara con el otro lado. Otros de los síntomas pueden incluir los siguientes:

· fontanela abultada (punto blando localizado en la parte superior de la cabeza)

· somnolencia (o menos alerta de lo normal)

· venas del cuero cabelludo muy evidentes

· aumento de la irritabilidad

· y llanto fuerte y agudo

· mala alimentación

· vómitos explosivos

· aumento de la circunferencia de la cabeza

· convulsiones

· ojos prominentes e incapacidad del niño de mirar hacia arriba con la cabeza hacia delante

· retardo del desarrollo 

     1.5.  DIAGNÓSTICO

La craneosinostosis puede ser congénita (estar presente al nacer) o puede observarse más adelante, durante un examen físico. El diagnóstico se realiza luego de un examen físico detallado y las pruebas de diagnóstico. 
Durante el examen, el médico de su hijo obtendrá los antecedentes prenatales y de nacimiento del niño y averiguará si existen antecedentes familiares de craneosinostosis u otras anomalías de la cabeza o del rostro. Es posible también que el médico le pregunte acerca de las etapas de desarrollo de su hijo ya que la craneosinostosis puede asociarse con otros trastornos neuromusculares. Los retardos del desarrollo a menudo requieren un seguimiento médico más exhaustivo para poder así evaluar los problemas subyacentes. 

Durante el examen, se toma una medida de la circunferencia de la cabeza de su hijo y se representa en una gráfica para identificar los valores normales y anormales. 

Los exámenes de diagnóstico que pueden realizarse para confirmar la craneosinostosis incluyen: 

· radiografías de la cabeza - examen de diagnóstico que utiliza rayos de energía electromagnética invisible para obtener imágenes de los tejidos internos y los huesos de la cabeza en una placa radiográfica. 

· tomografía computarizada (También llamada TC o TAC.) - procedimiento de diagnóstico por imágenes que utiliza una combinación de radiografías y tecnología computarizada para obtener imágenes de cortes transversales (a menudo llamadas "rebanadas") del cuerpo, tanto horizontales como verticales. Una TC muestra imágenes detalladas de cualquier parte del cuerpo, incluidos los huesos, los músculos, el tejido adiposo y los 
· órganos. Las tomografías computarizadas muestran más detalles que las radiografías generales. 

     1.6.  TRATAMIENTO

Su tratamiento variará según el tipo y los problemas que acarree. Casi siempre será quirúrgico, tanto si se buscan mejoras estéticas como si trata de evitar las graves complicaciones que comportan algunas de las formas de craneosinostosis. En la actualidad se están investigando nuevas formas de tratamiento menos agresivas. Si desea más información al respecto deberá consultar con un neurocirujano pediátrico que tenga experiencia en este tipo de enfermedades.
   2.  DISOSTOSIS CRANEOFACIAL (SÍNDROME DE CROUZON)
     2.1.  DEFINICIÓN

El síndrome de Crouzon es un trastorno genético. Es uno de muchos defectos congénitos que provoca la fusión anormal entre los huesos en el cráneo y rostro. Normalmente, a medida que el cerebro de un niño crece, las estructuras abiertas entre los huesos permiten que el cráneo se desarrolle normalmente. Cuando las estructuras se unen demasiado temprano, el cráneo crece en dirección de las estructuras abiertas restantes. En el síndrome de Crouzon, los huesos en el cráneo y rostro se unen demasiado temprano. Esto provoca una cabeza, rostro, y dientes de forma anormal. Se cree que la enfermedad de Crouzon afecta a 1 de cada 60,000 personas.   
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Figura 1.7 síndrome de Crouzon
     2.2.  CAUSAS

El síndrome de Crouzon es un trastorno genético. Es causado por mutaciones (cambios anormales) del FGFR2 (receptor de factor de crecimiento fibroblasto) o menos comúnmente de los genes FGFR3. Estos genes ayudan a regular el desarrollo de las extremidades. Una mutación en estos genes puede causar que los huesos en el cráneo se unan demasiado temprano. Investigadores continúan aprendiendo más sobre las relaciones entre las mutaciones en estos genes y los varios tipos de síndromes de craneosinostosis que causan.

     2.3.  FACTORES DE RIESGO

Un factor de riesgo es aquello que incrementa su probabilidad de contraer una enfermedad o condición. Quienes tienen mayor riesgo de síndrome de Crouzon son hijos de: 

· Padres con el trastorno 

· Padres que no tienen el trastorno, pero que llevan el gen que causa el trastorno. 

· Padres en edad avanzada al momento de la concepción

     2.4.  SÍNTOMAS
Las principales señales y síntomas de síndrome de Crouzon incluyen: 

· Parte superior y posterior aplastada de la cabeza 

· Frente y sienes aplastadas 

· Parte media del rostro que es pequeña y se localiza más atrás en el rostro de lo normal 
· Nariz similar a un pico 

· Compresión de pasajes nasales, con frecuencia causando flujo de aire reducido a través de la nariz. 

· Mandíbula inferior grande y sobresaliente. 

· Desalineación de los dientes. 

· Paladar estrecho de arco alto, o paladar hendido.

Otros síntomas y complicaciones que pueden resultar por el síndrome de Crouzon incluyen: 

· Pérdida de la audición 

· Deformidad de los oídos medios 

· Ausencia de canales auditivos 
· Enfermedad de Meniere (mareos, vértigo, o zumbido en los oídos) 

· Problemas de la visión 

· Ojos cruzados o movimiento ocular involuntario 

· Curvatura de la columna 

· Dolores de cabeza 

· Articulaciones unidas (en algunos casos) 

· Acantosis nigrican (porciones pequeñas, oscuras, aterciopeladas de piel)

     2.5.  DIAGNÓSTICO 

Por lo general, un médico puede diagnosticar síndrome de Crouzon en el nacimiento o en la niñez temprana con base en las señales físicas y síntomas del paciente. Se hacen exámenes para confirmar el diagnóstico. Estos pueden incluir: 

· Rayos X - una prueba que usa radiación para tomar una imagen de estructuras internas del cuerpo, especialmente los huesos
· Examinación Genética - exámenes para confirmar mutaciones en el gen FGFR2 o FGFR 3, los cuales se pueden usar si los resultados clínicos no son suficientes para hacer un diagnóstico. 

     2.6.  TRATAMIENTO 

No hay cura para el síndrome de Crouzon. Debido a que no se conoce la causa molecular, científicos están explorando maneras para bloquear el proceso que conlleva a la fusión temprana de las estructuras sin afectar otros procesos importantes de crecimiento. Estos esfuerzos actualmente se restringen a animales experimentales, pero avances humanos pueden estar en el horizonte. Actualmente, muchos de los síntomas se pueden tratar con cirugía. Además, por lo general se necesita tratamiento ortodóncico, tratamiento ocular y auditivo, y tratamiento de apoyo. El buen cuidado dental también es un aspecto importante para controlar el cuidado de niños con síndrome de Crouzon.

El tratamiento puede incluir:

· Cirugía - Existen numerosas cirugías usadas para tratar los síntomas del síndrome de Crouzon. Estas incluyen: 

· Craniectomía - extirpación y reemplazo de porciones del hueso craneal. Esta cirugía se realiza lo más temprano posible después del nacimiento para: Prevenir la presión y daño al cerebro y mantener una forma craneal que sea lo más normal posible
· Cirugía para tratar exoftalmia (protuberancia de uno o ambos globos oculares). Esta cirugía: 

- Se realiza directamente sobre la cuenca del ojo o sobre los huesos que rodean las cuencas de los ojos. 

- Puede ayudar a minimizar, pero no eliminar totalmente la exoftalmia.
     2.7.  PREVENCIÓN 
No se conoce alguna manera para prevenir el síndrome de Crouzon. Si usted tiene síndrome de Crouzon o tiene un historial familiar del trastorno, puede hablar con un asesor genético cuando decida tener hijos.
   3.  HIPERTELORISMO

     3.1.  DEFINICIÓN

El hipertelorismo es un aumento de la distancia de las paredes internas de la órbita, que en el adulto normal corresponde a 23-28 mm de distancia interorbitaria (medición efectuada en una Rx) y de 30-35 mm de distancia intercantal (medición efectuada en el paciente, tomando como referencia ambos cantos internos). El hipertelorismo no es en sí un diagnóstico, sino es la manifestación clínica de otra patología como podría ser una fisura facial de la línea media (0-14) o una craneoestenosis o un tumor.
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Figura 1.8 Hipertelorismo
     3.2.  TRATAMIENTO

El tratamiento es la cirugía ósea con movilización de las órbitas hacia la línea media, resecando un segmento óseo en la región de la frente y la nariz y además tratando la enfermedad de base... Es una patología de resorte multidisciplinario en que intervienen el Cirujano Plástico, el Neurocirujano y el Oftalmólogo.
   4.  MACROCEFALIA
     4.1.  DEFINICIÓN

Defecto raro del desarrollo cerebral en el que el cerebro crece de forma excesiva durante los primeros meses de vida del niño, a causa de lo cual se produce un crecimiento anormalmente rápido de la cabeza.

La macrocefalia se determina cuando la medida de la parte más ancha del cráneo es mayor con respecto a la medida correspondiente según edad y sexo del paciente.
· Normalmente la cabeza de un bebé recién nacido es aproximadamente 2 cm más grande que el tamaño del pecho o tórax. 

· A los 2 años de edad las medidas son generalmente casi iguales. 

· Después de los 2 años de edad el pecho o tórax es más grande que la cabeza. 
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Figura 1.9. Macrocefalia
     4.2.  CAUSAS

· Hidrocefalia (congénita, postraumática u obstructiva) 
· Enfermedad de Canavan 
· Síndrome de Morquio 
· Macrocefalia familiar benigna (predisposición familiar al tamaño grande de la cabeza) 
· Sangrado intracraneal 
5.  MICROCEFALIA

     5.1.  DEFINICIÓN

Es el término designado para denominar el tamaño de la cabeza (distancia alrededor de la parte superior de la cabeza) significativamente inferior a la media normal para la edad y el sexo de una persona, sobre la base de tablas estandarizadas. 

La microcefalia usualmente se presenta en la mayoría de los casos debido a una deficiencia en la tasa de crecimiento cerebral. El crecimiento del cráneo está determinado por la expansión cerebral que sucede durante el crecimiento normal del cerebro en el embarazo y en la infancia. 

Las condiciones que afectan el crecimiento cerebral pueden ocasionar microcefalia, incluyendo infecciones, trastornos genéticos y desnutrición severa. 
[image: image10.jpg]Tamafio normal de la cabeza Microcefalia





Figura 1.10. Microcefalia
     5.2.  CAUSAS

· síndrome de Down 

· rubéola congénita 

· toxoplasmosis congénita 

· citomegalovirus congénito 

· síndrome del maullido de gato 
· síndrome de Seckel 

· síndrome de Rubinstein-Taybi 

· trisomía 13 

· trisomía 18 

· síndrome Smith-Lemli-Opitz 

· síndrome de Cornelia de Lange 

· fenilcetonuria (PKU) materna no controlada 

· envenenamiento por metilmercurio

Nota: puede haber otras causas para la microcefalia, además de las mencionadas. La posibilidad de incidencia de las mismas no está determinada por el orden en que éstas se presentan. Entre las causas de este síntoma se pueden citar enfermedades y medicamentos poco comunes. Además, las causas pueden variar según la edad y el sexo de la persona y las características específicas del síntoma, tales como calidad y enfermedades asociadas. 
   6.  ANANCEFALIA

     6.1.  DEFINICIÓN

Es una malformación congénita en la que falta el encéfalo o tiene un desarrollo rudimentario.

El tubo neural es de las primeras estructuras del embrión, junto con el corazón; inicialmente es un plato plano que, cuando el embrión se repliega y crece adelante y hacia atrás queda finalmente cerrado, como un tubo. 

El tubo neural forma todo lo que son las estructuras de la columna vertebral, de los nervios, contiene al sistema nervioso central.
La anencefalia es una malformación grave, porque no hay desarrollo de hemisferios cerebrales, básicamente hay rudimentos, o estructuras mínimas de lo que sería el cerebro.
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Figura 1.11. Anancefalia
     6.2.  CAUSAS

Es una enfermedad de herencia poligénica, hay muchos genes que predisponen, pero también factores de tipo ambiental están ayudando a que esta malformación progrese.

Aún no se comprueba que haya un gen que predisponga a las hispanas, sin embargo; una de las teorías es que hay mutaciones en algunas de las personas que impiden que el ácido fólico se metabolice bien, pues aunque lo consuman en los alimentos, su organismo no lo aprovecha.

El ácido fólico es un compuesto muy importante en la síntesis del DNA, Ácido Desoxirribonucléico, que es el que da la herencia para todo, la participación del ácido fólico está en relación directa con la formación de DNA, si no contamos con lo necesario para poderlo metabolizar entonces se presentan problemas, de ese tipo, relacionados con tubo neural, o de algunos otros. 
Sí hay una predisposición genética porque no todas las mujeres tienen embarazos así, o sea vemos que hay poblaciones con mayor riesgo que otras, entonces en niveles más elevados económicamente no se ve mucho esto. No quiere decir que esas parejas no tengan predisposición, pero su nivel de alimentación es diferente, por eso se piensa mucho que tienen que ver con la nutrición.

Otros factores de riesgo que predisponen al producto para que desarrolle esta malformación son:

· La diabetes de la madre puede provocar la anencefalia en el gestante. 

· La presencia de algún cuadro que provocó fiebre al comienzo del embarazo.

· La costumbre de algunas personas de ir a los saunas, los baños de temascal, estando embarazadas sobre todo en el primer trimestre. 

· La hipertermia, el aumento de la temperatura, tanto interna como externa de la mujer, todo esto en los primeros meses de embarazo.

No es nada más el que no consuma ácido fólico, o el que padezca fiebre en los primeros meses, tienen que ver la predisposición genética o familiar para que se presenten este tipo de defectos, pero también pueden desarrollarse por factores externos como sustancias muy tóxicas, en el agua o en el aire.

6.3.  SÍNTOMAS

A continuación se enumeran los síntomas más comunes de la anencefalia. Sin embargo, cada niño puede experimentarlos de una forma diferente. Los síntomas pueden incluir:

· la parte posterior del cráneo aparece sin cerrar 

· ausencia de huesos en la regiones laterales y anterior de la cabeza 

· plegamiento de las orejas 

· paladar hendido - trastorno que se presenta cuando el techo de la boca del niño no se cierra completamente, sino que deja una abertura que puede extenderse hasta la cavidad nasal. 

· defectos cardíacos congénitos 

· algunos reflejos básicos, pero sin el cerebro no puede haber consciencia y el bebé no logra sobrevivir 

Los síntomas de la anencefalia pueden parecerse a los de otros trastornos o problemas médicos. Siempre consulte al médico de su hijo para obtener un diagnóstico.

     6.4.  DIAGNÓSTICO

El diagnóstico de la anencefalia puede realizarse durante el embarazo o mediante el examen físico del recién nacido. La cabeza del bebé presenta un aspecto aplanado debido al desarrollo anormal del encéfalo y a la ausencia de los huesos del cráneo.

La anencefalia específicamente se puede detectar desde las 8 semanas, o sea los 2 meses y más adelante después de las 12 semanas, lo que equivale a los primeros 3 meses. 

Los exámenes de diagnóstico que se realizan durante el embarazo para detectar a los bebés con anencefalia incluyen los siguientes:

        6.4.1.  alfafetoproteína - proteína producida por el feto que se excreta al líquido amniótico. Los niveles anormales de alfafetoproteína pueden indicar la presencia de defectos encefálicos o de la médula espinal, fetos múltiples, error en el cálculo de la fecha de parto o trastornos cromosómicos. 

        6.4.2.  Amniocentesis - examen que se lleva a cabo para determinar la existencia de trastornos cromosómicos y genéticos, además de ciertos defectos congénitos. Consiste en insertar una aguja a través de la pared abdominal y uterina hasta al saco amniótico para tomar una muestra de líquido amniótico. 

        6.4.3. Ecografía (También llamada sonografía.) - técnica de diagnóstico por imágenes que utiliza ondas sonoras de alta frecuencia y una computadora para crear imágenes de los vasos sanguíneos, los tejidos y los órganos. Se utiliza para ver el funcionamiento de los órganos internos y para evaluar el flujo sanguíneo a través de diversos vasos. 

6.4.4. análisis de sangre 

     6.5.  PREVENCIÓN

Es importante el consumo suficiente de ácido fólico para las mujeres que puedan quedar embarazadas.

Hay buena evidencia de que el ácido fólico puede ayudar a reducir el riesgo de algunas anomalías congénitas, incluyendo la anencefalia. Las mujeres que estén en embarazo o que estén planeando embarazarse deben tomar un suplemento vitamínico con ácido fólico todos los días. Muchos alimentos ahora vienen fortificados con ácido fólico para ayudar a prevenir estos tipos de anomalías congénitas.

El consumo de ácido fólico en cantidad suficiente puede reducir en un 50% el riesgo de aparición de anomalías congénitas del tubo neural.
 II.2. DEFORMIDADES CONGÉNITAS DE LA CARA Y DE LA    MANDÍBULA 

   1.  MICROSOMÍA HEMIFACIAL
     1.1.  DEFINICIÓN     

Es una malformación presente al nacimiento, no es tan rara (1/ 3.000 RN vivos). Se manifiesta por hipoplasia (en grado variable) de la hemimandíbula y del maxilar, que además presenta malformación auricular en ese lado. Es generalmente unilateral, aunque raramente puede 
ser bilateral. No se conoce bien su etiología, pero se supone que se originaría in útero, por una alteración vascular en la arteria estapedia (arteria embrionaria del 1er y 2do arco branquial y precursora del sistema carotídeo).

Antiguamente se la conocía como Síndrome del Primer y Segundo Arco Branquial, pues todas las estructuras que derivan de estos arcos, están alteradas en grado variable.
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Figura 1.12. Microsomía Facial
     1.2.  TRATAMIENTO

Su tratamiento comprende la reparación de los tejidos óseos y blandos alterados. El tratamiento se inicia en la primera infancia con reparación del nervio facial y elongación del ramo mandibular (distracción ósea). A los 6 años de edad se efectúa la reconstrucción auricular (con cartílagos costales) y en la juventud se efectúa cirugía del maxilar y la mandíbula (osteotomías e injertos óseos). 
   2.  SÍNDROME DE TREACHER COLLINS

     2.1. DEFINICIÓN
También llamado Disostosis Mandibulofacial. Clínicamente podría tener un aspecto parecido a la microsomía hemifacial, pero este síndrome es siempre bilateral y además no se presenta como casos aislados debidos a un accidente vascular in útero, sino que tiene un patrón de transmisión genética autonómico dominante. Según Tessier, este síndrome correspondería a la combinación de las fisuras faciales (6,7 y 8) de la región orbito-malar.

Anatómicamente se presenta como una hipoplasia con ausencia de hueso (fisura) en el zigoma (o malar) y en la órbita. Además existe una mandíbula con un ramo hipoplásico, malformación auricular, inclinación antimongoloide de los párpados y colobomas (detecto en el borde libre del párpado).
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Figura 1.13. Síndrome de Treacher Collins
     2.2. TRATAMIENTO

El tratamiento de estos pacientes se inicia en la infancia y comprende la reconstrucción de partes blandas (orejas y párpados) así como injertos óseos vascularizados en el área del malar y cirugías en maxilar y mandíbula.
   3.  HIPOPLASIA MAXILAR

     3.1  DEFINICIÓN

Es un maxilar superior poco desarrollado en el sentido antero posterior (retrusión maxilar) o en el sentido vertical (colapso maxilar vertical). La causa más frecuente de hipoplasia maxilar es la fisura labio palatina, cuya secuela es un defecto del crecimiento óseo maxilar.
[image: image14.jpg]



Figura 1.14. Hipoplasia Maxilar
   4.  HIPERTROFIA MAXILAR
     4.1.  DEFINICIÓN

Es un desarrollo exagerado del maxilar superior. Cuando es en sentido vertical, ocasiona la Sonrisa Gingival, que es la exposición exagerada de encía. Cuando la hipertrofia es en sentido antero posterior, ocasiona el perfil convexo con dientes salientes y mal oclusión Angle II. Se corrige con cirugía ósea maxilar.

[image: image15.jpg]



Figura 1.15. Hipertrofia Maxilar
   5.  SÍNDROME DE PIERRE ROBIN
     5.1.  DEFINICIÓN

Es una micrognatia y retrognatia congénita severa, de carácter esporádico (no hereditaria) que se asocia a fisura del paladar y a una lengua grande, por lo cual estos recién nacidos presentan problemas respiratorios por obstrucción de la vía aérea superior. Ver manejo general y de problemas respiratorios en la sección de Fisuras del Labio y Paladar, manejo del recién nacido fisurado.
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Figura 1.16. Síndrome de Pierre Robin
 II.3.  MALFORMACIONES CONGÉNITAS DE LA COLUMNA VERTEBRAL Y TÓRAX ÓSEO

   1.  TÓRAX EXCAVADO O EN EMBUDO / TÓRAX EN QUILLA

     1.1.  DEFINICIÓN

Un niño con el tórax excavado tiene una depresión en el centro del pecho, que puede parecer bastante profunda.

Consulta con un médico si la depresión es tan profunda como para afectar al corazón y los pulmones.

El tórax excavado puede ser causado por raquitismo o puede ser transmitido de padres a hijos. En la mayoría de los casos las causas se desconocen. Con el tórax en quilla, el esternón y el pecho del niño salen hacia fuera.
El tórax en quilla se da más en los niños que en las niñas. Por lo general en las niñas aparece muy pronto en la vida, y en los niños, más tarde, según crecen. El tórax en quilla es menos frecuente que el tórax excavado, y su causa es desconocida.
Ambos tórax, excavado y en quilla, pueden darse en forma leve o severa, y pueden asociarse a escoliosis, problemas respiratorios y cardiopatías.

Ambas condiciones pueden causar dificultades para jugar o hacer ejercicio. Los niños en edad de crecimiento pueden experimentar dolor en el pecho e hinchazón y dolor de la zona del esternón.

· El tórax excavado es el que se "mete hacia dentro".

· El tórax en quilla es el que "sale hacia fuera".
[image: image17.jpg]Depresién en el torax




Figura 1.17. Tórax Excavado
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Figura 1.18. Tórax en quilla
     1.2.  TRATAMIENTO

Si un niño presenta cualquiera de las dos condiciones, debe ser examinado por un médico. Estas condiciones se pueden diagnosticar con rayos X.

Los casos leves se pueden corregir por si mismos al crecer el niño.
La cirugía es recomendable si el defecto del tórax es moderado o severo, o si el niño tiene dificultad al respirar o dolores en el pecho al hacer ejercicio. Acude al médico inmediatamente si esto sucede.

   2.  ESCOLIOSIS
     2.1.  DEFINICIÓN

La escoliosis es una curvatura de la columna vertebral. Un hombro puede estar más alto que el otro, o una cadera más alta que la otra, lo que afecta el caminar y el sentarse.
Puede ser causada por raquitismo, por un defecto de la columna o por causas desconocidas. Afecta más a las niñas que a los niños.

Las personas con escoliosis deben ser tratadas por un médico. La escoliosis severa puede afectar a la habilidad de respirar o de caminar con facilidad y puede causar dolor en las actividades diarias.
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Figura 1.19. Escoliosis
     2.2. CAUSAS

Tres causas generales de escoliosis:

· Congénita que suele estar relacionada con un problema en la formación de las vértebras o costillas fusionadas durante el desarrollo prenatal.

· Neuromuscular (control muscular deficiente, debilidad muscular o parálisis debido a enfermedades como parálisis cerebral, distrofia muscular, espina bífida y aunque es historia la secuela de una polio)

· Condición idiopática (de causa desconocida) que aparece en una columna previamente derecha

     2.3. TRATAMIENTO

La escoliosis se trata mejor cuando el cuerpo de una persona está todavía creciendo y puede responder a los tratamientos. Estos incluyen la terapia física para mantener los músculos flexibles y fuertes, calzados con alzas o corsés. Los casos severos pueden requerir cirugía

   3.  CIFOSIS

     3.1.  DEFINICIÓN

 La cifosis es la curvatura de la columna que produce un arqueamiento de la espalda, llevando a que se presente una postura jorobada o agachada.
 Es una deformidad de la columna que puede resultar de un trauma, problemas en el desarrollo o una enfermedad degenerativa. Esta condición puede ocurrir a cualquier edad, aunque es rara en el momento del nacimiento.

La cifosis adolescente, también conocida como enfermedad de Scheuermann, puede ser producto de la separación de varias vértebras (huesos de la columna) consecutivas y se desconoce la causa.

En los adultos, la cifosis se puede dar como resultado de fracturas osteoporóticas por compresión, enfermedades degenerativas como la artritis, o espondilolistesis (deslizamiento de una vértebra hacia adelante sobre otra vértebra).
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Figura 1.20. Cifosis
     3.2.  CAUSAS

Hay otras causas para la cifosis como:

· Infección (tuberculosis) 

· Neurofibromatosis 
Trastornos del tejido conectivodistrofia muscular 

· Espina bífida (deformidad congénita con formación incompleta de una parte de la columna) 

· Degeneración de los discos 

· Ciertas enfermedades endocrinas 

· Enfermedad de Paget 

· Polio 

· Tumores 

La cifosis también se puede presentar asociada con la escoliosis. Los factores de riesgo de esta condición están relacionados con sus causas.

     3.3.  SÍNTOMAS
Los síntomas más frecuentes en las cifosis son:

· Dolor de espalda 

· Fatiga 

· Sensibilidad y rigidez en la columna 

· Apariencia redondeada de la espalda.

· Dificultad para respirar (en los casos severos) 

     3.4.  TRATAMIENTO

El tratamiento depende de la causa del trastorno:
• La cifosis congénita requiere una cirugía correctiva a temprana edad. 
• La enfermedad de Scheuermann inicialmente se trata con un corsé y fisioterapia. De vez en cuando, se requiere cirugía en caso de curvaturas grandes y dolorosas (superiores a 60 grados). 
• Las fracturas múltiples por compresión a causa de la osteoporosis se pueden dejar sin tratar si no se presenta dolor o no se presenta déficit neurológico, pero es necesario tratar la osteoporosis para ayudar a prevenir las fracturas futuras. Cuando se presenta una deformidad o un dolor debilitante se puede optar por la cirugía. 

Es necesario tratar la cifosis secundaria a una infección o a un tumor de una manera más agresiva, a menudo, con medicamentos y cirugía. 

El tratamiento de otros tipos de cifosis incluye la identificación de su causa y, en caso de que se presenten síntomas neurológicos, se puede recomendar la cirugía.

Los adolescentes que sufren esta enfermedad tienden a tener un mejor resultado aún si necesitan cirugía y la enfermedad se detiene una vez que ellos terminan de crecer. Si la cifosis se debe a enfermedad degenerativa de las articulaciones o fracturas múltiples por compresión no es posible la corrección del defecto sin la cirugía, y el alivio del dolor es menos confiable.

   4.  ESPINA BÍFIDA

     4.1. DEFINICIÓN 

La espina bífida, también conocida como mielodisplasia, es un trastorno en el cual existe un desarrollo anormal de los huesos de la columna, de la médula espinal, del tejido nervioso circundante y del saco con líquido que rodea a la médula espinal. Este trastorno neurológico puede provocar que una parte de la médula espinal y de las estructuras circundantes se desarrollen por fuera y no por dentro del cuerpo. Dicha anomalía puede producirse en cualquier parte de la columna vertebral.

     4.2. CAUSAS

La espina bífida es un tipo de anomalía congénita del tubo neural. Estas anomalías, como por ejemplo, la espina bífida (columna vertebral abierta) y la anencefalia (cráneo abierto), se presentan en uno de cada 1.000 embarazos.

Durante el embarazo, el cráneo y la columna vertebral comienzan a desarrollarse en forma de un plato plano de células que se enrolla para formar un tubo llamado tubo neural. Si este tubo no se cierra en forma total o parcial y queda una abertura, se produce lo que se denomina anomalía congénita del tubo neural abierto (su sigla en inglés es ONTD). Esta abertura puede quedar expuesta (en el 80 por ciento de los casos) o puede cubrirse con hueso o piel (en el 20 por ciento de los casos).

La anencefalia y la espina bífida son los tipos más frecuentes de ONTD, mientras que los casos de encefalocele (la protrusión de masa encefálica o de su recubrimiento fuera del cráneo) se producen con mucha menor frecuencia. La anencefalia ocurre cuando el tubo neural no se cierra en la base del cráneo; la espina bífida, en cambio, se produce cuando el tubo neural no se cierra en algún lugar de la columna vertebral.

En más del 95 por ciento de los casos, una ONTD se produce sin que existan antecedentes familiares del trastorno. Las anomalías tienen su origen en una combinación de genes heredados de ambos padres que se suma a distintos factores ambientales. Debido a esto, estas anomalías se consideran rasgos hereditarios multifactoriales, es decir, "muchos factores", tanto genéticos como ambientales, que contribuyen a su aparición.

Algunos de los factores ambientales que contribuyen a estas anomalías incluyen la diabetes no controlada en la madre y determinadas prescripciones médicas. Según los Centros para la Prevención y el Control de las Enfermedades (Centers for Disease Control and Prevention, CDC), la tasa de incidencia de las ONTD puede variar de un estado a otro y de un país a otro.

Las anomalías congénitas del tubo neural abierto se manifiestan con una frecuencia cinco veces mayor en las mujeres que en los hombres. Si en una familia existe un individuo con una ONTD, las posibilidades de que se produzca otro caso se elevan del 3 al 5 por ciento. Es importante tener en cuenta que en el segundo caso el tipo de anomalía congénita del tubo neural puede ser distinto. Por ejemplo, un bebé puede nacer con anencefalia mientras que el segundo puede padecer espina bífida (en lugar anencefalia).

     4.3.  TIPOS

Hay tres tipos de espina bífida:

        4.3.1.  Espina bífida oculta: Es una apertura en uno o más huesos de la columna vertebral que no causa daño alguno a la médula espinal.
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Figura 1.21. Espina bífida oculta
4.3.2. Meningocele: Es una condición muy severa de espina bífida en la cual las meninges que son la cubierta protectora del cordón espinal escapan al exterior por una apertura en la columna vertebral. La bolsa que contiene esta parte expuesta al exterior se conoce como meningocele. La bolsa que puede ser tan pequeña como una tuerca o tan grande como una toronja puede corregirse mediante cirugía sin que se le ocasione un daño significativo a los nervios que componen el cordón espinal. 
Esta bolsa subcutánea contiene principalmente meninges y fluido, también pueden contener raíces nerviosas.
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Figura 1.22. Meningocele
        4.3.3.  Mielomeningocele: Es la forma más severa de espina bífida
. Consiste en una protuberancia de los nervios internos del cordón espinal a través de una apertura en la columna vertebral y sin una capa protectora de la piel. El líquido intrarraquídeo puede gotearse hacia el exterior y ocasionar un grave problema de infección. Esta condición suele ocurrir en la parte inferior de la espina dorsal ocasionando problemas de control de la vejiga e intestinos del bebé. La lesión espinal puede afectar al tejido nervioso, meninges y hueso; el saco meningeo contiene una médula espinal malformada.

                     Se desarrolla hidrocefalia en más del 80 % de niños con espina bífida, se produce cuando hay un aumento del líquido cefalorraquídeo que circula en el cerebro y alrededor de este, también circula alrededor de la médula espinal y por el canal central. De existir un bloqueo en la circulación particularmente en el acueducto o alrededor de la base del cerebro el líquido cefalorraquídeo no puede ser absorbido y la presión comienza a elevarse. En el niño la cabeza puede crecer fácilmente ya que las suturas del cráneo y las fontanelas son muy flexibles. La hidrocefalia puede estar presente en el momento del nacimiento pero usualmente se desarrolla después del cierre de la lesión espinal, aumentando rápidamente la circunferencia cefálica. La hidrocefalia ocurre también en niños que no tienen espina bífida.
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Figura 1.23. Mielomeningocele
     4.4.  SÍNTOMAS
A continuación se enumeran los síntomas más frecuentes de la espina bífida. Sin embargo, cada bebé puede experimentarlos de una forma diferente. Los síntomas pueden incluir:

· aspecto anormal de la espalda del bebé, que puede variar desde una zona pequeña cubierta de vello, un hoyuelo o una marca de nacimiento hasta una protrusión en forma de saco ubicada a lo largo de la columna. 

· problemas intestinales y vesicales (por ejemplo, estreñimiento, incontinencia) 

· pérdida de la sensibilidad por debajo de la zona de la lesión, en especial en los bebés que nacen con meningocele o mielomeningocele 

· incapacidad para mover la parte inferior de las piernas (parálisis) 

El bebé también puede presentar otros problemas relacionados con la espina bífida, entre los que se incluyen:

· hidrocefalia (aumento del líquido y de la presión en la cabeza; se presenta en alrededor de un 80 a un 90 por ciento de los casos) 

· problemas cardíacos 

· problemas (óseos) ortopédicos 

· nivel de inteligencia inferior a lo normal 

Los síntomas de la espina bífida pueden parecerse a los de otros trastornos o problemas médicos. Siempre consulte al médico de su bebé para obtener un diagnóstico.

     4.5.  DIAGNÓSTICO

Se pueden realizar pruebas de diagnóstico durante el embarazo para detectar un posible caso de espina fíbida en el feto. Las pruebas incluyen las siguientes:

        4.5.1.  Análisis de sangre - El Colegio Estadounidense de Obstetricia y Ginecología (American College of Obstetrics and Gynecology, ACOG) recomienda la sugerencia de un análisis de sangre durante las 15 y las 20 semanas a todas las mujeres embarazadas que nunca tuvieron un hijo con una ONTD y que no tienen antecedentes familiares de la anomalía. Este análisis de sangre mide los niveles de la alfa-fetoproteína (AFP) y otros marcadores bioquímicos en la sangre de la madre para determinar si su embarazo corre riesgo de una anomalía congénita del tubo neural abierto. La AFP es una proteína que normalmente produce el feto y que atraviesa la placenta y llega a la sangre de la madre. En general, si un feto padece una ONTD, el nivel de alfa-fetoproteína en la sangre de la madre será más elevado. Aunque esta prueba no indica con certeza si un feto padece una ONTD, determinará qué embarazos corren mayor riesgo y así realizar pruebas más específicas. 

        4.5.2.  Ecografía prenatal (También llamada sonografía.) - técnica de diagnóstico por imágenes que utiliza ondas sonoras de alta frecuencia y una computadora para crear imágenes de vasos sanguíneos, tejidos y órganos. Las ecografías se utilizan para ver el funcionamiento de los órganos internos y evaluar el flujo sanguíneo a través de diversos vasos. La ecografía prenatal puede detectar una ONTD y se puede utilizar para examinar los órganos y los sistemas y aparatos del cuerpo del feto. 

        4.5.3. Amniocentesis - procedimiento que consiste en insertar una aguja larga y delgada a través de la pared abdominal de la madre y dentro del saco amniótico para extraer una muestra pequeña de líquido amniótico con el fin de examinarlo. El examen se realiza para determinar la presencia o la ausencia de una anomalía congénita del tubo neural abierto. Se debe tener en cuenta que las anomalías pequeñas o cerradas pueden no detectarse con esta prueba.
     4.6.  PREVENCIÓN
Debido a que el tubo neural se cierra entre 28 y 32 días después de la concepción y antes de que muchas mujeres se percaten de su embarazo, el desarrollo normal del cerebro y de la médula espinal, durante estas primeras tres a ocho semanas, puede verse afectado por los siguientes factores:

· problemas genéticos 

· exposición a químicos o substancias peligrosas 

· falta de vitaminas y nutrientes adecuados en la alimentación 

· infección 

· medicamentos recetados y consumo de alcohol 

A pesar de que se relacionaban muchos factores con el desarrollo de la espina bífida, las investigaciones demostraron que el ácido fólico (vitamina B-9), un nutriente que se encuentra en algunos vegetales de hoja verde, las nueces, los frijoles, los cítricos y los cereales fortificados para el desayuno, pueden ayudar a disminuir el riesgo de aparición de las anomalías congénitas del tubo neural. Por este motivo, el Colegio Estadounidense de Genética Médica (American College of Medical Genetics, ACMG) y los Centros para la Prevención y el Control de las Enfermedades recomiendan que todas las mujeres tomen un complejo vitamínico que contenga ácido fólico durante los años reproductivos. Si una pareja ya ha tenido un niño con una ONTD, se recomienda la ingesta de una mayor cantidad de ácido fólico, que puede prescribirla el médico de la mujer o un profesional de la salud. Esto permite que la mujer lo tome durante uno o dos meses antes de la concepción y durante el primer trimestre del embarazo y así disminuir el riesgo de gestar otro bebé con ONTD. Los estudios actuales se centran en analizar cómo los genes controlan la neurulación o la formación del tubo neural. Comprender este proceso servirá de ayuda para prevenir defectos del tubo neural.

Otros factores de riesgo incluyen:

· la edad de la madre (la espina bífida se observa con mayor frecuencia en las madres adolescentes) 

· los antecedentes de aborto espontáneo 

· el orden de nacimiento (los lactantes primogénitos corren mayor riesgo) 

· el nivel socioeconómico (Los niños que nacen en familias de nivel socioeconómico bajo corren mayor riego de desarrollar la espina bífida. Se cree que la nutrición escasa, en la cual faltan minerales y vitaminas esenciales, puede ser un factor contribuyente.) 

En los últimos años, cirujanos precursores han desarrollado una técnica experimental de cirugía prenatal para corregir este trastorno antes del nacimiento. En un principio, la entidad March of Dimes respaldó esta cirugía, que se practicaba en un centro de investigación, entre las semanas 19 y 25 de gestación. Actualmente, el Instituto Nacional para la Salud del Niño y el Desarrollo Humano (National Institute of Child Health and Human Development, NICHD), parte de los Institutos Nacionales de la Salud (National Institutes of Health, NIH), lleva a cabo un estudio clínico para determinar si la realización del procedimiento en forma prenatal conlleva a una mejora general para estos niños, con riesgos aceptables.

     4.7.  REHABILITACIÓN
Terapia física, es sumamente importante que los niños con espina bífida comiencen terapia física temprano. Tan pronto como sea posible después de la operación, un fisioterapeuta les enseña a los padres cómo realizar estimulación temprana en el bebé adiestrándolos para que ejerciten las piernas y los pies y los preparen para el uso de ortesis y el uso de muletas o bastones canadienses en los brazos más tarde.

La espina bífida oculta generalmente no requiere ningún tratamiento. La meningocele, que no incluye la médula espinal, puede repararse quirúrgicamente y generalmente no hay alguna parálisis. Los problemas del hidrocéfalo y vesicales son poco comunes en los niños con meningocele; sin embargo, los niños afectados deben evaluarse para estos problemas para que puedan tratarse con prontitud, si es necesario. La mayoría de los niños con meningocele se desarrollan normalmente.

Se ha demostrado que un por ciento bastante alto de niños afectados pudieron caminar con estos dispositivos de asistencia. La gravedad de la parálisis del niño es determinada en gran parte por los nervios espinales específicos afectados. En general, entre más alto esté el daño en la espalda, más severa es la parálisis. Cerca de 80 por ciento de quistes de la espina bífida están ubicados en la parte baja de la espalda -las regiones lumbares y sacrales y la mayoría de estos niños pueden caminar con ayuda; los niños con quistes más arriba de este nivel tienen mayor probabilidad de necesitar una silla de ruedas.

Si el niño desarrolla hidrocéfalo, el líquido puede drenarse del cerebro mediante la colocación quirúrgica de un tubo especial llamado una anastomosis. La anastomosis corre bajo la piel en el tórax o abdomen, y el líquido pasa inocuamente a través del cuerpo del niño.

Con tratamiento, los niños con espina bífida generalmente pueden convertirse en individuos activos.

Debe comenzar tan pronto como sea posible, realizando una evaluación completa del niño, tanto de motricidad como de sensibilidad. En la evaluación se tendrá en cuenta la posición anormal de los miembros, existencia de deformidades, movimiento (si lo hay), el trabajo de grupos musculares. Se evaluara la sensibilidad siendo útil un alfiler, por ser más efectivo por la respuesta que da el niño.

En las caderas son comunes la dislocación, subluxación y la displacía. Generalmente hay mayor compromiso de un miembro que del otro. Las primeras medidas serán tratar cualquier deformidad presente y evitar que se desarrollen otras; mejorar cualquier movimiento que pueda haber en los miembros y fortalecer los grupos musculares que la producen. El tratamiento estará dirigido a estimular al niño según el desarrollo normal, girar, gatear, sentarse y enseñarles a caminar con ortesis según el nivel que se necesite.

Se comenzará la estimulación de los miembros con masajes y movilizaciones pasivas. Estas movilizaciones de las articulaciones deben realizarse en toda la amplitud del movimiento, empezando por los dedos de los pies, tobillos, rodillas, caderas y tronco. Estas movilizaciones ayudan a mantener la flexibilidad evitando acortamientos tendinosos, mejoran la circulación y son útiles también para reducir la espasticidad
   5.  COSTILLA CERVICAL

     5.1. DEFINICIÓN
La costilla cervical es una malformación de desarrollo, más común en las niñas, originada durante el primer trimestre de gestación. La razón aún se desconoce. Malformación del desarrollo por la que nace una costilla de la última vértebra cervical, a uno o ambos lados, en vez de comenzar en la primera vértebra dorsal. En el 70 por ciento de los casos suele ser bilateral. A veces no tiene mayor importancia, depende, sobre todo, de su longitud y de la dirección del hueso. 
Aunque esta malformación podría corregirse con una sencilla operación, si no genera complicaciones, el médico no suele estimarla oportuna. Conviene seguir la evolución del pequeño y acostumbrarle a unos hábitos correctos: sentarse con la espalda recta, caminar siempre erguido, etc. Este tipo de medidas es suficiente para que la costilla cervical no altere su vida cotidiana.
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Figura 1.24. Costilla Cervical
     5.2.  TRATAMIENTO

Si el médico lo estima oportuno y necesario, se corrige con una sencilla operación. Si no, con una serie de medidas preventivas es suficiente (sentarse con la espalda recta, caminar siempre erguido) para que no altere la vida del niño.

   6.  ACONDROGÉNESIS

     6.1.  DEFINICIÓN

La acondrogénesis es una enfermedad muy rara caracterizada por enanismo con piernas extremadamente cortas, carencia del desarrollo de las costillas y otros huesos y generalmente causa la muerte al momento de nacer o poco tiempo después del nacimiento. 

La cabeza es normocéfala (tiene un tamaño normal) pero puede ser extraordinariamente blanda dependiendo del tipo de acondrogénesis. 

Hay varios tipos de acondrogénesis, algunos de los cuales pueden ser peligrosos tanto para la vida intrauterina (dentro de la matriz o útero) como después del nacimiento. 

La acondrogénesis se puede heredar como un rasgo genético recesivo.
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Figura 1.25. Acondrogénesis
     6.2.  CAUSAS

La acondrogénesis es hereditaria, lo cual significa que se transmite de padres a hijos.

Algunos tipos se conocen por ser recesivos, lo que quiere decir que ambos padres portan el gen defectuoso y la probabilidad de que el siguiente hijo resulte afectado es aproximadamente del 25%.

     6.3  SÍNTOMAS
· Tronco, brazos, cuello y piernas muy cortos 

· La cabeza parece grande en relación con el tronco 

· Mandíbula inferior pequeña 

· Tórax angosto 

     6.4.  TRATAMIENTO  

Actualmente, no existe una terapia para esta afección. Se recomienda hablar con el médico acerca de las decisiones con respecto a los cuidados.

La asesoría genética puede ser apropiada.

   7.  ENANISMO TANATOFORICO

     7.1.  DEFINICION

El enanismo tanatofórico es una displasia esquelética letal que se engloba dentro del grupo de las condrodisplasias con transparencia ósea normal. Es esporádica, afecta a 1/17.000 R.N.
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Figura 1.26. Enanismo Tanatoforico
   8.  ACONDROPLASIA

     8.1.  DEFINICIÓN 

La acondroplasia es un trastorno genético que causa enanismo (estatura corta). Es un trastorno en el cual los huesos y cartílagos no crecen normalmente. Es la causa más común de enanismo.

Esta condición conlleva a que los pacientes alcancen una estatura de crecimiento completo menor de cuatro pies. El mayor acortamiento ocurre en el húmero (el hueso entre el hombro y el codo) y el fémur (el hueso entre la cadera y la rodilla). También puede haber sub-desarrollo en el rostro.La acondroplasia es la forma más común de estatura corta desproporcional hereditaria. Ocurre de 1 en cada 15,000 a 1 en cada 40,000 nacimientos vivos.
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Figura 1.27. Acondroplasia
     8.2.  CAUSAS 

La acondroplasia es un trastorno genético. Es causada por mutaciones en el gen FGFR3 que inhibe el crecimiento de cartílago en la placa de crecimiento. El FGFR3 codifica una proteína llamada Receptor 3 de Factor de Crecimiento Fibroblasto que es el sitio de acción de un factor principal de crecimiento responsable del alargamiento de los huesos. Cuando este factor de crecimiento no puede actuar apropiadamente a causa de la ausencia de su receptor, el resultado es que se desacelera el crecimiento de los huesos, que normalmente ocurre en el cartílago de la placa de crecimiento. Esto conlleva a huesos más cortos, huesos en forma anormal, y estatura más corta.

El gen para la acondroplasia se puede pasar de una generación a la siguiente. Si un padre tiene el trastorno, existe una probabilidad del 50% de heredar el gen para acondroplasia a su hijo. En la mayoría de los casos de acondroplasia (80%-90%), más comúnmente es el resultado de una mutación espontánea (un defecto genético repentino) que ocurre en el embrión en desarrollo.

     8.3.  FACTORES DE RIESGO 

Un factor de riesgo es aquello que incrementa sus probabilidades de contraer una enfermedad o condición. Quienes están en riesgo de heredar acondroplasia son: 

· Hijos de un padre con acondroplasia 

· Hijos de padres de estatura normal que llevan un gen FGFR3 mutado.
· Edad paterna avanzada que causa mutaciones espontáneas

     8.4.  SÍNTOMAS 

Los pacientes con acondroplasia tienen: 

· Estatura corta, un tronco largo, y miembros cortos, que son perceptibles desde el nacimiento. 

· Los adultos por lo general alcanzan una estatura de entre 42 y 56 pulgadas 

· La cabeza es grande y la frente es prominente 

· Porciones del rostro pueden estar sub-desarrolladas 

· Al nacer, las piernas parecen derechas, pero a medida que el niño comienza a caminar, él desarrolla una deformidad de maneto o piernas arqueadas 

· Las manos y los pies parecen grandes, pero los dedos de manos y pies son cortos y regordetes 

· El enderezamiento del brazo y el codo puede estar restringido, pero por lo general no evita que un paciente con acondroplasia realice alguna actividad específica 

· Los niños pueden desarrollar una curvatura excesiva de la parte baja de la espalda y un patrón de caminar similar a un pato

Otros síntomas comunes incluyen: 

· Problemas con el control de peso 

· Piernas arqueadas 

· Infecciones del oído medio , especialmente en niños 

· Problemas dentales (por el abarrotamiento de los dientes) 

· Hidrocéfalo (agua en el cerebro) 

· Problemas neurológicos y respiratorios 

· Puede ocurrir compresión espinal en la parte superior de la espalda o donde la columna vertebral sale del cráneo en la parte posterior del cuello. La compresión en este último sitio podría causar apnea del sueño o incluso la muerte si no se reconoce y trata temprano. La evaluación con Imagen de Resonancia Magnética o Tomografía Computarizada puede ayudar a detectar estas complicaciones. 

· Fatiga, dolor, y adormecimiento en: 

· La parte baja de la espalda 

· La columna

Las personas con acondroplasia generalmente tienen inteligencia normal. Aparte de la estatura corta, su desarrollo en general por lo general es normal. Sin embargo, los niños con frecuencia tardan más tiempo en desarrollar habilidades motrices normales.

     8.5.  DIAGNÓSTICO 

El diagnóstico incluye: 

· Evaluación clínica 

· Radiografías 

· Se puede usar examinación genética molecular para detectar una mutación en el gen FGR3. Tal examinación es 99% sensible y está disponible en laboratorios clínicos. Generalmente, un médico puede diagnosticar el trastorno en un recién nacido al observar síntomas físicos. Para confirmar que el enanismo es causado por acondroplasia, se toman rayos X.

Es importante seguir los consejos de su médico para asegurar que no se desarrolle estenosis espinal. El médico evalúa la fuerza de las extremidades y el control de la vejiga. La debilidad y la pérdida de control de la vejiga son señales del desarrollo de estenosis espinal. 

     8.6.  TRATAMIENTO 

Desafortunadamente, actualmente no hay tratamiento que pueda curar esta condición. Debido a que ahora sabemos que la acondroplasia es causada por una ausencia del receptor del factor de crecimiento, científicos están explorando maneras para crear factores alternos de crecimiento que puedan evitar el receptor que falta y conllevar a crecimiento óseo normal. Tales tratamientos todavía están bien en el futuro pero pueden ofrecer la posibilidad de una estatura aumentada para futuras familias que tengan hijos con acondroplasia.

El tratamiento con hormona del crecimiento humano se ha usado durante más de una década e incrementa efectivamente el índice de crecimiento óseo; al menos en el primer año de vida. Ha habido unos cuantos estudios que observan si los niños tratados con hormona del crecimiento alcanzan estaturas adultas más altas (o normales).

Algunas veces se necesita cirugía para corregir deformidades óseas específicas. Por ejemplo, en pacientes con maneto severo o piernas arqueadas, el cirujano ortopédico pediátrico puede realizar una osteotomía en la que él corta los huesos de la pierna y permite que sanen en una posición anatómica más correcta.

Para quifosis espinal significativa, algunas veces se realiza una fusión espinal (conectar permanentemente vértebras de otra manera separadas). La complicación más seria de acondroplasia es el estrechamiento del canal espinal llamado "estenosis espinal". El canal aloja la columna vertebral y tal estrechamiento puede conllevar a una compresión de la columna y problemas neurológicos severos. Se necesita descompresión quirúrgica de la columna para aliviar la presión en ella. Esto se realiza mediante una abertura en el canal en los niveles afectados en un procedimiento llamado "laminectomía."

Aunque la osteotomía se ha usado principalmente para corregir deformidades, en años recientes se han usado procedimientos de extensión ósea para muchos niños de estatura corta, incluyendo quienes tienen acondroplasia. Los procedimientos son prolongados, traumáticos, y muy demandantes tanto para niños como para sus familias. Las complicaciones (algunas veces serias) son comunes. 
Un centro ha reportado un promedio de aumento en la extensión de la pierna (estatura) de aproximadamente siete pulgadas y un incremento promedio en la extensión de brazo de aproximadamente cuatro pulgadas para personas con acondroplasia que se someten a cirugía. La combinación de terapia de hormona del crecimiento seguida por cirugía de extensión puede proporcionar beneficio para alcanzar estatura y proporciones casi normales.

El pronóstico depende de la severidad de la enfermedad. Los pacientes que tienen dos copias del gen deficiente (es decir, uno de cada padre, también conocido como "homocigo") generalmente mueren de unas semanas a meses después de nacer. Quienes tienen una copia (es decir, de sólo un padre, también conocido como "heterocigo") tienen un periodo normal de vida e inteligencia, aunque existe un riesgo incrementado de muerte en el primer año de vida a causa de problemas respiratorios. Por lo general son independientes en sus actividades de la vida diaria. En realidad, muchos de estos pacientes han salido adelante para realizar grandes cosas en la vida.
   9.  DISPLASIA DIASTRÓFICA

     9.1. DEFINICIÓN

Diastrofia Displasia (DD) un tipo raro del enanismo. Ocurre una vez encada 500.000 nacimientos en los Estados Unidos. Los enanos con diastrofia eran considerados como una variante de Acondroplasia. Un bebé de diastrofia puede nacer con, o desarrollar, las características siguientes:

· Los miembros cortos severos

· Paladar hendido

· Las orejas en forma de coliflor

· Deformidades y contracciones progresivas en las articulaciones

· La dislocación progresiva de la cadera

· Las deformidades típicas de la mano: incluyen, el dedo pulgar hacia atrás.

· El pie con deformidad severa

· La curvatura de la columna vertebral es progresiva (lordosis lumbar, escoliosis, sifosis cervical)

· Los cambios degenerativos tempranos de las articulaciones.
Los bebés recién nacidos de diastrofia promedian33 centímetros de talla. Los adultos pueden tener una estatura de 87-127cm. En la mayoría de los niños con DD, el primer metacarpiano en cada mano puede ser excepcionalmente pequeño y deforma ovalada causando que los pulgares estén lejos de la mano. Otros dedos pueden ser también anormalmente cortos y las articulaciones entre ciertos huesos de los dedos se pueden fusionar, causando flexión limitada y movimientos restringidos de las articulaciones.
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Figura 1.28. Displasia Diastrófica
   10.  OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA

     10.1.  DEFINICIÓN

La Osteogénesis Imperfecta (OI) es un trastorno genético que se caracteriza por la fragilidad de los huesos; los huesos pueden fracturarse ante el mínimo golpe o incluso sin causa aparente. El trastorno va a persistir a lo largo de toda la vida de la persona, aunque en muchas de ellas hay un descenso importante del número de fracturas una vez pasada la adolescencia.

Debido a las frecuentes fracturas que padecen, en muchas ocasiones se confunde la enfermedad con maltrato infantil. 
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Figura 1.29. Osteogénesis Imperfecta
     10.2.  CAUSAS

La OI se produce por un defecto congénito (que existe desde el nacimiento, no adquirido) en la producción de una sustancia denominada colágeno. El colágeno es la proteína principal del tejido conectivo, que es el tejido de sostén del cuerpo. En la OI hay menor cantidad de colágeno o éste es de "mala calidad", por lo que los huesos son débiles y se fracturan con facilidad.

En la mayoría de los casos, la OI es ocasionada por un fallo en uno de los dos genes que codifican el colágeno I. El defecto influye en la producción de colágeno. En la OI tipo I se produce demasiado poco colágeno, pero de calidad normal. En los otros tipos el colágeno es de mala calidad estructural, mientras que la cantidad puede estar también reducida.

La mayor parte de los casos de OI se producen por un defecto genético de carácter dominante. Algunos niños heredan la enfermedad de uno de los progenitores, si bien en otros niños no hay ninguna historia familiar de la enfermedad y se considera que el defecto genético se debe a una mutación espontánea. 

Los genes son segmentos de ADN que contienen la información necesaria para construir una proteína; todas las características diferenciales hereditarias, (rasgos), están codificadas por los genes. Una enfermedad hereditaria puede ser el resultado de  las características anormales que aparecen como expresión de un gen anormal. Recibimos dos copias de cada gen de cada padre, y realizan su misión de manera normal; en alguna ocasión los genes se pueden transformar por una mutación y hay un cambio en la estructura del ADN de un gen: cuando se da una mutación puede haber un cambio en la función normal del gen.

La mayoría de los casos de OI se producen por una mutación dominante. Cuando un gen con una mutación dominante se une a un gen normal, el gen defectuoso "domina" al gen normal.

En la OI, se pueden dar dos circunstancias:

· El gen dominante cambiado provoca alteraciones en una proteína llamada colágeno, cambios en la calidad del colágeno. Tipo II, III y IV.

· Problema de cantidad de colágeno (disminución de la cantidad total): tipo I.

Cuando una mutación es dominante es suficiente recibir un gen defectuoso para tener un desorden genético.

Cuando la herencia es recesiva, ambas copias del gen deben ser defectuosas para que la descendencia tenga un desorden genético; ambos progenitores tienen que tener una copia cambiada del gen. Los padres no tienen el desorden genético (ellos tienen sólo un gen defectuoso) pero son portadores del desorden. Con cada embarazo hay un 25% de probabilidades de recibir dos genes mutados, uno de cada padre, un 50% de recibir uno sólo (serán portadores), y en un 25% no serán ni portadores ni enfermos.

La mayor parte de los investigadores consideran que la herencia recesiva se da en raras ocasiones en el caso de la OI.

Para que un niño padezca la enfermedad se tienen que dar una de las tres situaciones siguientes:

    a) Herencia directa de un padre
Una persona con OI tipo I tiene dos genes para la formación de colágeno, uno de ellos es defectuoso. Cada vez que concibe un niño le pasa uno de los dos genes, por lo que hay un 50% de posibilidades de que el niño tenga la enfermedad; el hijo tendrá el mismo tipo de OI que el progenitor, pero puede estar afectado de forma diferente (número de fractura, nivel de movilidad, estatura, etc.). Si el padre transmite el gen normal a su hijo (50%), el niño no padecerá la enfermedad ni la transmitirá a su vez a su descendencia.

    b)  Nueva mutación dominante
Aproximadamente, el 25% de los niños con OI carecen de antecedentes familiares de la enfermedad. La enfermedad se debe a una mutación genética dominante. Al tener un gen dominante mutado tienen un 50% de posibilidades de transmitir la enfermedad a sus hijos.

Cuando no existe historia familiar de la enfermedad, la probabilidad de tener un segundo hijo con OI es la misma que en el resto de la población; así mismo, los hermanos de la persona afectada tienen la misma probabilidad que el resto de la población de que sus hijos padezcan la enfermedad.

    c)  Mosaico
En estudios de familias con hijos con OI tipo II, (forma perinatal considerada mortal), se ha encontrado que la mayor parte de los bebés tenían una nueva mutación dominante; sin embargo, en algunas de estas familias nació más de un hijo  con OI. Se cree que la mutación no se da sólo en un espermatozoide o en un óvulo, sino en un porcentaje de sus células reproductivas, por lo que aunque un padre no esté afectado, la mutación en un porcentaje de sus células reproductivas puede causar más de un niño afectado.

Se considera que un 2 – 4 % de las familias que han tenido un hijo con OI tipo II, tendrán otro hijo afectado.

Si ambos progenitores sufren OI, tienen un 75% de posibilidades de tener un niño con OI. En este caso habría un 25% de posibilidades de tener ambos genes alterados y se supone que sería una forma muy grave de la enfermedad, posiblemente mortal.

Bien por herencia o por mutación espontánea, una persona con la enfermedad tiene un 50% de probabilidades de transmitir la enfermedad a sus hijos. Es muy importante el consejo genético a las personas con la enfermedad, que deseen tener descendencia.

     10.3.  EPIDEMIOLOGÍA

La OI es una enfermedad rara. Su incidencia se estima entre 1:10.000 y 1:15.000. Esta estimación es un límite inferior ya que las formas livianas de la enfermedad frecuentemente no se diagnostican. La OI ocurre en todas las razas y es independiente de género.

Solamente un 0.008% de la población mundial está afectada por la OI. Esto significa que en la actualidad hay un 0.5 Millón de personas con OI en el mundo.
En España podría haber un mínimo de 2.700 afectados por alguno de los tipos de OI.

No obstante, existe mucha dificultad en precisar estas tasas porque la enfermedad puede tomar muchas formas, desde prácticamente leves, sin apenas fracturas o muy leves en que el afectado apenas se entera, hasta casos que son tan serios que no sobreviven ni al nacimiento, porque cuando respiran se les rompen las costillas y fallecen.

     10.4.  SÍNTOMAS
 

Las características de la enfermedad varían enormemente de un individuo a otro e incluso dentro de los individuos con el mismo tipo de OI.
Se han aprobado cuatro formas de enfermedad según características y severidad de la enfermedad:

· Tipo I

Es la forma más frecuente y benigna de la enfermedad.

· Los huesos tienen facilidad para fracturarse y la mayor parte de las fracturas se dan antes de la pubertad.

· Estatura normal o cercana a la normalidad.

· Tono muscular bajo.

· La esclerótica (blanco de los ojos) tienen por lo general un tinte azulado.

· Cara triangular.

· Tendencia a una curvatura anormal de la columna vertebral.

· No suele haber deformidad del hueso o ésta es mínima.

· En ocasiones los dientes son frágiles.

· Puede haber pérdida del oído (más frecuente entre los 20 y 30 años).

· La estructura del colágeno es normal pero hay menos cantidad de lo normal.
· Tipo II

Es la forma más severa.

Con frecuencia es mortal o la muerte se da poco después del nacimiento normalmente por problemas respiratorios. Hoy en día algunas personas con esta forma de enfermedad han sobrevivido hasta la edad adulta (temprana).

· Numerosas fracturas e importante deformidad del hueso.

· Baja estatura y los pulmones están poco desarrollados.

· El colágeno está mal formado.

· Tipo III

Los huesos se fracturan con facilidad. A menudo se presentan en el nacimiento e incluso con rayos x se pueden ver las fracturas ya curadas que se dieron antes del nacimiento.

· Baja estatura.

· La esclerótica tiene un tinte azulado.

· Pobre desarrollo muscular de brazos y piernas.

· Caja torácica en forma de barril.

· Cara triangular.

· Curvatura anormal de la columna vertebral.

· Posibles problemas respiratorios.

· Deformidad de los huesos que a menudo es severa.

· Con frecuencia los dientes son muy frágiles.

· Posibilidad de pérdida del oído.

· El colágeno está formado deficientemente.

· Tipo IV

· En cuanto a gravedad se encuentra entre el tipo I y el tipo III.

· Los huesos se fracturan con facilidad, sobre todo antes de la pubertad.

· Estatura más baja que la media.

· La esclerótica suele ser blanca.

· Ligera deformidad de los huesos.

· Tendencia a una curvatura anormal de la columna vertebral.

· Caja torácica en forma de barril.

· Cara triangular.

· Con frecuencia los dientes son más frágiles.

· Pude haber pérdida del oído.

· El colágeno se forma de manera incorrecta.

     10.5.  DIAGNÓSTICO

Debido a la relativamente pequeña posibilidad (2-4%) de tener otro hijo con OI tipo II, muchos centros de asesoría genética recomiendan estudios precoces de ultrasonido para determinar si el feto tendrá este desorden. Las mujeres con OI que se encuentren embarazadas o si el padre tiene la enfermedad, también pueden querer realizar un diagnóstico prenatal de la enfermedad. El diagnóstico prenatal de la enfermedad no obliga a los padres a la interrupción del embarazo y la información obtenida puede ser útil para llevar un embarazo mejor dirigido y un planteamiento de vida futura más consciente.

        10.5.1.  Ultrasonido: Es el procedimiento menos invasivo para realizar un diagnóstico prenatal. El doctor puede examinar el esqueleto del feto, desviaciones, fracturas u otras anormalidades. La OI tipo II se puede identificar a las 14 semanas y el tipo III de la 16 a la 18 semana. Las formas más leves de la enfermedad no suelen descubrirse hasta más tarde, incluso no se aprecia hasta el nacimiento o después.

        10.5.2.  Examen del tejido coriónico: se examinan las células de la placenta y en algunas circunstancias se pueden descubrir proteínas anormales de colágeno o una mutación genética que indica que el feto tiene OI. La prueba se puede realizar de la 10 a la 14 semana. Existe un riesgo de 1% de aborto asociado a la prueba.

        10.5.3.  Amniocentesis: examina las células fetales de descamación en el líquido amniótico. Como estas células llevan toda la carga genética que ha heredado el feto, puede ser útil para buscar una mutación genética que haya originado una OI. Esta técnica es la más útil cuando la mutación que provoca la OI ha sido identificada en pruebas genéticas anteriores en miembros afectados de la familia. Se realiza de la 15 a la 18 semana y el riesgo de aborto asociado a la prueba es de 1 entre 200.

     10.6.  TRATAMIENTO

Es importante que estos niños tomen mucho calcio y vitamina D. Una dieta rica en productos lácteos y pasar mucho tiempo al sol son fundamentales.
Estos niños deben evitar aquellas actividades en las que se puedan lesionar, pero deben ser tan activos como sea posible ya que la fortaleza muscular reduce las fracturas de huesos.
La terapia física ayudará a tener un movimiento adecuado y al desarrollo muscular. Los huesos rotos deben ser tratados por un médico para prevenir deformidades óseas. Si un niño está malhumorado o irritable sin razón aparente, o si es obvio que le duele algo, puede que se haya roto un hueso incluso si no hay un trauma aparente. Consulta con el médico la medicación analgésica (para el dolor) que puedes dar al niño si tiene irritabilidad continua.

Algunos niños pueden necesitar ayudas ortopédicas como abrazaderas, andadores o muletas.

   11.  SÍNDROME DE KLIPPEL-FEIL

     11.1.  DEFINICIÓN

Se trata de una fusión anómala de dos o más vértebras, debido a un fallo en el proceso de segmentación vertebral. Se da con una frecuencia aproximada de 1/50.000 personas y es mas frecuente a nivel de C2-C3 o en el resto de las vértebras cervicales, siendo excepcional a nivel torácico o lumbar.

La clínica consiste en apariencia de cuello corto e inicio precoz de síntomas y signos de espondiloartrosis cervical (dolor, radiculopatía y/o mielopatía).
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Figura 1.30. Síndrome de Klippel-Feil

 II.4. MALFORMACIONES CONGÉNITAS DEL MIEMBRO SUPERIOR Y MANO

Las malformaciones congénitas de los miembros superiores no son frecuentes, afectando a menos del 0,2 % de los nacidos vivos. Muchas de ellas son malformaciones leves que tienen escasa repercusión funcional. Sin embargo, su amplia variabilidad exige al cirujano de la mano un profundo conocimiento de la anatomía y de los principios quirúrgicos.

El desarrollo embriológico del miembro superior es precoz, presentando una completa diferenciación a la 7ª semana de gestación. Por ello, cuando la madre ha confirmado su embarazo, la lesión ya está establecida.
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Figura 1.31
   1.  DÉFICITS TRANSVERSALES
Producen las llamadas amputaciones congénitas. La transcarpiana y la proximal de antebrazo son las más frecuentes. Según el nivel de la afectación se denominan: 

1.1. AMELIA: ausencia completa del miembro superior.
[image: image32.jpg]Figura 9-2  Amelia de la extremidad inferior derecha en un bebé. A pesar de la ausencia del pie, la
pierna izquierda contiene un segmento superior y uno inferior (tormado de Gannor JM, Ferguson-Smith MA:
Essential medical genetics, 3a. ed., Oxford, Inglaterra, 1991, Biackwell Scientific)




Figura 1.32. Amelia
     1.2.  HEMIMELIA: ausencia de antebrazo y mano.
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Figura 1.33. Hemiamelia
     1.3.  ACHEIRIA: ausencia de mano.
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Figura 1.34. Acheiria
     1.4.  ADACTILIA: ausencia de metacarpo y falanges.
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Figura 1.35. Adactilia
     1.5.  AFALANGIA: ausencia de todas las falanges.
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Figura 1.36. Afalangia
   2.  DÉFICITS LONGITUDINALES
     2.1.  PHOCOMELIA

Es la ausencia o déficit en el desarrollo de las estructuras esqueléticas proximales a la mano. Su relación con la talidomida es bien conocida. Tiene una presentación clínica variable, habiéndose clasificado en tres grupos: 

· tipo I: ausencia completa de los huesos del miembro próximos a la mano, que se une directamente al tronco.

· tipo II: ausencia de brazo o segmento corto de brazo-antebrazo sinostósico proximal a la mano.

· tipo III: ausencia de antebrazo, con la mano unida directamente al húmero.
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Figura 1.37. Phocomelia
2.2.  DÉFICIT RADIAL

En la deficiencia de radio hay una ausencia total o parcial de las estructuras que componen el eje radial del miembro: pulgar, carpo radial, radio, arteria y rama sensitiva del nervio radial, deficiencias musculares, etc. Se asocia frecuentemente con otras anomalías: discrasias sanguíneas (Fanconi, TAR), defectos cardiacos (Holt-Oram) o Síndrome de VATER. 

Bayne estableció una clasificación en relación con la afectación del radio: 

· tipo I: radio distal corto. 

· tipo II: radio hipoplásico

· tipo III: ausencia parcial del radio
· tipo IV: ausencia total del radio

El tipo IV o agenesia de radio es el más frecuente. Salvo en el tipo I, en el que el único hallazgo clínico relevante es un pulgar hipoplásico, en el resto existe un antebrazo corto y un desplazamiento radial de la mano. Se conoce como mano zamba radial (radial club hand) y se debe a la falta de soporte y la acción de los músculos radiales. 

El tratamiento consiste en la centralización del carpo, siguiendo la técnica descrita por el propio Bayne. En ella se estabiliza la muñeca centrando el carpo en el cúbito, preservando todos los huesos del carpo y transfiriendo los músculos radiales de la muñeca. Se recomienda colocar una férula durante el preoperatorio para corregir la desviación radial. La colocación de fijadores externos para distracción (con dispositivos de Ilizarov o de Kessler)  también pueden ser útiles. La edad idónea para la intervención será entre los 6 y los 18 meses. 

Mediante incisión dorsal cubital se libera completamente la cápsula carpocubital y se contornea la epífisis distal del cúbito, sin lesionar la físis, para que encaje adecuadamente en el carpo. Se realiza la fijación con agujas de Kirschner, alineando III metacarpiano, carpo y cúbito y se transfieren los tendones radiales al lado cubital de la muñeca. La agujas K se mantienen durante varios meses y se coloca férula nocturna hasta la maduración del esqueleto. La pulgarización, cuando sea necesaria, se realizará a los 6 meses de la intervención.
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Figura 1.38. Déficit Radial
2.3.  DÉFICIT CENTRAL
Es la ausencia de dedos y metacarpianos del eje central de la mano, estando presentes el radio y el cúbito. En el patrón típico, que suele se hereditario, hay una ausencia bilateral del III dedo con metacarpiano intacto. El patrón atípico, que no es hereditario, presenta unilateralmente una hendidura central profunda por ausencia de los tres radios centrales, incluyendo los metacarpianos. Estos pacientes presentan una buena funcionalidad, pero el aspecto de la mano es aberrante.

El tratamiento quirúrgico dependerá del grado de deformidad: liberación de la sindactilia, cierre de la hendidura central, liberación de la contractura en aducción del pulgar, osteotomías en cuña en las deformidades axiales o rotacionales y profundización del primer espacio interdigital. La técnica de Miura-Komada o de pulgarización inversa ofrece buenos resultados.
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Figura 1.39. Déficit Central
2.2. DÉFICIT CUBITAL

 El déficit del eje cubital es la forma más rara de deficiencia longitudinal del miembro superior. A diferencia de la agenesia radial, la anomalía mas frecuente en la deficiencia cubital es la ausencia parcial o la hipoplasia de cúbito. Son frecuentes las malformaciones en muñeca y mano, con ausencia del IV y V dedos y de los huesos cubitales del carpo. Son también frecuentes las anomalías en el lado radial de la mano. Existe además una hipoplasia de la musculatura cubital.

Debido al escaso numero de pacientes descritos, no existe unanimidad respecto al tratamiento del antebrazo. En la mano se emplearan las técnicas habituales según el defecto: liberación de las sindactilias, resección de los dedos cubitales que no tengan el soporte de un metacarpiano, pulgarización del II dedo si el pulgar esta ausente, etc. Ocasionalmente, la inestabilidad del antebrazo requerirá fusionar el radio distal al cúbito proximal y crear un antebrazo de un solo hueso.
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Figura 1.40. Déficit Cubital
   3.  SINÓSTOSIS
Se denomina así a la fusión de huesos adyacentes. Puede ser digital, metacarpiana, carpiana o radiocubital. La digital formaría parte de las sindactilias complejas. 

      3.1.  La metacarpiana Existen dos grupos:

· tipo I: la fusión está limitada a la base, con desviación cubital del V metacarpiano que provoca un ensanchamiento del IV espacio interdigital. El tratamiento consistirá en una osteotomía del V metacarpiano.

· tipo II: la fusión se establece en casi toda la longitud de los metacarpianos, lo que da lugar a un estrechamiento del IV espacio. Se tratará mediante apertura longitudinal del puente óseo e interposición de injerto de cartílago o silicona.

3.2. La carpiana suele establecerse entre el semilunar y el piramidal (que suele ser familiar) y entre el hueso grande y ganchoso. Estas fusiones óseas tienen mayor riesgo de fractura.
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Figura 1.41. Sinostosis
   4.  LUXACIÓN CONGÉNITA DE LA CABEZA RADIAL
Es la malformación congénita más frecuente del codo, presentándose ya desde el nacimiento. La cabeza del radio es hipoplasia y suele estar dislocada posteriormente. Es un trastorno hereditario y habitualmente bilateral. En el 60% se asocia a otras anomalías congénitas, como escoliosis, retardo mental y cúbito corto.

Produce limitación de la movilidad, en particular de la prono-supinación, que compensan con movimientos de la muñeca y el hombro. Habitualmente no consultan por problemas funcionales, si no por la presencia de un bulto en la cara posterolateral del codo o la aparición de dolor al llegar a la adolescencia.
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Figura 1.42. Luxación congénita de la cabeza radial
   5.  SINFALANGISMO
Consiste en una fusión de las falanges por un fallo, usualmente parcial, en su segmentación. Esta rigidez congénita de las articulaciones IF o MCF da lugar a una ausencia de los pliegues de flexo-extensión correspondientes (11). Afecta con más frecuencia a la articulación IFP del IV y V dedos. Existen 3 categorías:

· Sinfalangismo verdadero: son dedos de longitud normal, con fusión de uno o más dedos, estando afectada habitualmente la articulación IFP. Presenta una herencia autosómica dominante.

· Sinbraquidactilia: son dedos cortos, con las articulaciones IFD e IFD afectadas y con variable profundidad de los pliegues interdigitales. Según la gravedad, se clasifica en tipo intercalar o tipo terminal, presentando este último unos dedos rudimentarios hipoplásicos o aplásicos.

· Sinfalangismo sindrómico: es el que suele aparecer en los síndromes de Apert y Poland y suele afectar a los tres dedos centrales. 

La reconstrucción de las articulaciones IF no es satisfactoria, por lo que el tratamiento se dirigirá a la corrección de la angulación y la rotación de estos dedos en estadios precoces. La posición en que serán fijados variará desde los 10º del II a los 50º del V. 
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Figura 1.43. Sinfalangismo
   6.  SINDACTILIA

Es la persistencia de membranas congénitas entre los dedos. Tiene consideraciones estéticas y usualmente no amerita resolución a menos que exista una polidactilia (dedos accesorios) o que el paciente manifieste su desagrado. Puede verse en forma aislada o formando parte de otros síndromes como el S. Appert, Poland Pie equino varo, etc.
La incidencia varía desde 1/1000 hasta 1/3000. Se puede ver en forma bilateral en el 50% de los casos. Se desconoce su verdadera causa. Ocurre entre la 6ª y 8ª semana de vida Es mas frecuente en el 2do y 3 dedos. 

Puede ser
a. Incompleta: cuando la membrana interdigital no esta presente a todo lo largo de la extensión de ambos dedos.
b. Completa: La membrana se extiende a todo lo largo de los dedos 

c. Simple: La falange no esta involucrada 

d. Compleja: la falange esta involucrada y es anormal 
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Figura 1.44. Sindactilia
     7.  DUPLICACIÓN DEL PULGAR (POLIDACTILIA PREAXIAL)
El pulgar supernumerario suele ser más un problema estético que funcional. Cada uno de los elementos que componen el duplicado contiene todas las estructuras sensitivas y motoras que componen el pulgar único, por lo que cualquier estrategia reconstructiva pasa por emplear elementos de ambos pulgares. La mayoría de los casos son espontáneos y unilaterales. 
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Figura 1.45. Polidactilia Preaxial
     8.  POLIDACTILIA CENTRAL
Es la polidactilia del II, III y IV dedos. Suele asociarse a una sindactilia compleja (polisindactilia). Suelen ser bilaterales y más frecuentes cuanto más a cubital. 

La edad adecuada para intervenir es a partir de los 6 meses, liberando la sindactilia y resecando el duplicado en peor estado. Si el caso es muy complejo se puede optar por resecarlo completamente, dejando solo 3 dedos largos útiles.
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Figura 1.46. Polidactilia Central
     9.  POLIDACTILIA POSTAXIAL
La polidactilia del V dedo aparece en el borde cubital, usualmente como una protuberancia rudimentaria que a menudo se trata a los pocos días de nacer mediante una ligadura en su base. Su aparición en otras razas aparte de la negra debe alertarnos sobre la presencia de síndromes asociados. 

En general, los duplicados del lado cubital son escindidos en favor del más desarrollado del lado radial, extirpando el exceso de hueso en la base del metacarpiano. Dependiendo de la situación individual, se deberá reconstruir el ligamento colateral cubital y transferir las inserciones musculocutaneas intrínsecas.
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Figura 1.47. Polidactilia Postaxial
     10.  MANO ZAMBA RADIAL 
La mano zamba radial es una deformidad que afecta a todos los tejidos del lado del radio (lado del pulgar) del antebrazo y de la mano. Puede haber acortamiento del hueso, un pulgar pequeño o ausencia del dedo pulgar. Las deformidades de la muñeca normalmente se operan alrededor de los 6 meses de edad.

     11.  MANO ZAMBA CUBITAL
La mano zamba cubital es menos frecuente que la mano zamba radial. Esta deformidad puede implicar el subdesarrollo del cúbito (el hueso del antebrazo en el lado del dedo meñique) o la ausencia completa del hueso.  
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Figura 1.48. Mano Zamba Radial y Cubital
 II.5.  DEFORMIDADES CONGÉNITAS DE LA CADERA

   1.  DISPLASIA DE LA CADERA     

     1.1.  DEFINICIÓN

La displasia de la cadera (DDC) es la alteración anatómica de la articulación coxofemoral en el recién nacido, en donde la cabeza femoral permanece fuera del acetábulo al nacimiento o es inestable (puede luxarse) en las primeras semanas de vida. Esto provoca que la cabeza femoral y el acetábulo no se desarrollen normalmente y se deformen, produciendo osteoartritis prematura en jóvenes. Es frecuente que la DDC acompañe a otras malformaciones congénitas; en este caso se le denomina DDC teratológica, la cual tiene una evolución y tratamiento diferente a la DDC típica.    
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Figura 1.49. Articulación de la Cadera
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Figura 1.50. Articulación de la Cadera
     1.2.  NOMBRES COMUNES

· Luxación congénita de la cadera

· Malformación luxante de la cadera

· Aplasia del desarrollo de la cadera

· Inestabilidad de cadera neonatal

· Cadera luxable

· Cadera luxada del recién nacido

· Subluxación (luxación parcial) congénita de la cabeza femoral

· Luxación completa de la cabeza femoral del acetábulo verdadero en el recién nacido.
     1.3.  INCIDENCIA

· Es de 5 por 1000 nacidos vivos (nv) en general, pero puede variar entre el 2 y el 15 por 1000 nv dependiendo del método de diagnóstico empleado.

· La DDC es más común en la cadera izquierda

· La alteración bilateral es más común que la displasia de la cadera derecha.

· La DDC es la causa mas común de dolor por artrosis de la cadera en adultos jóvenes, cuyo tratamiento es costoso y llega a requerir reemplazos articulares (prótesis).

· El tratamiento de la DDC en etapas avanzadas, no sólo es costoso, sino doloroso y produce discapacidad. Además los resultados son inciertos y limitan la calidad de vida del paciente. La aplicación de programas de detección temprana ayuda a disminuir los costos de atención y permite una mejor calidad de vida de quienes la padecen ya que si ésta enfermedad se detecta y trata oportunamente es prácticamente curable.

· Por otro lado la DDC en niños de 18 meses o más, es una de las principales causas de ingreso a los servicios de Ortopedia Pediátrica, lo que se considera como un inicio tardío del tratamiento. Un cambio en las estrategias diagnósticas traerá beneficios a los pacientes y redituará en mejores resultados del tratamiento.

· El diagnóstico temprano y el tratamiento oportuno son menos complejos y dan mejores resultados. Un diagnóstico tardío complica el tratamiento y ensombrece el pronóstico.

     1.4.  FACTORES DE RIESGO

· Es 5 veces más común en mujeres que en hombres

· Si se trata del primer embarazo y el producto es femenino, aumentan las probabilidades

· Cuando existe presentación pélvica al nacimiento

· Si la madre es menor de 18 años o mayores de 35

· Si el bebe pesa más de 4 kg

· Si hubo disminución de líquido amniótico en el embarazo (Oligohidramnios)

· En niñas con presentación pélvica la incidencia de DDC es 1 de cada 35 nacimientos

· La historia familiar de DDC incrementa el riesgo de padecerla en un 10% al 25% al nacimiento

· Existe una fuerte asociación entre la DDC y otras anormalidades músculo esqueléticas como PEVAC (pie equino varo aducto congénito) tortícolis congénita, metatarso aducto y calcáneo valgo. En caso de existir una sospecha clínica importante, los pacientes deben ser referidos al ortopedista en el momento del diagnóstico.

     1.5.  TIPOS

Según el tipo de luxación en:

a) Luxaciones típicas, constituyendo el 98% de las mismas. A ellas nos referiremos en este tema.

b) Luxaciones atípicas o teratológicas que se relacionan con la artrogriposis  y otras malformaciones (fémur corto congénito), con una alteración morfológica mucho mas intensa y rebelde a los diversos tratamientos.

c) Luxaciones neuromusculares como las que aparecen en el mielomeningocele. Hay autores que las incluyen dentro de las atípicas. Se producen fundamentalmente por un desequilibrio muscular.

     1.6.  DIAGNÓSTICO 

Varía de acuerdo a la edad del niño:

       a)  De recién nacido a 3 meses

La exploración física intencionada mediante las pruebas clínicas de Ortolani y la maniobra de Barlow son especialmente importantes porque las radiografías y otros estudios de imagen no son absolutamente confiables a esta edad. La rutina de tamizaje en los recién nacidos debe incluir las pruebas clínicas de Ortolani y la maniobra de Barlow. 

Inicialmente estas pruebas se describieron en forma independiente una de la otra causando confusiones, sin embargo deben de realizarse en forma armónica y continúa ya que en caso de ser positivas detectan:

· Caderas que en ciertas posiciones se luxan (Ortolani)
· Caderas que se encuentran luxadas y pueden o no reducirse (Barlow)

       b)  De los 3 a 6 meses de edad

Los resultados con las pruebas de Ortolani y la maniobra de Barlow no son confiables a partir de esta edad, no obstante con el desplazamiento de la cabeza femoral hacia fuera y arriba, surgen algunos signos físicos sugerentes.

· El signo de Galeazzi

Es un signo de la DDC unilateral de diagnóstico tardío (se considera tardío después de los 3 meses). Este se observa con el paciente en decúbito con las caderas y rodillas flexionadas. Es positiva cuando una rodilla esta más abajo que la otra, lo cual significa que la rodilla más baja corresponde al lado de la cadera que está afectada, sin embargo cualquier acortamiento de la extremidad pélvica producirá un signo de Galeazzi positivo. Lo que indicará que el paciente debe ser enviado a valoración por el ortopedista.

       c)  De los 6 a 12 meses de edad
Una vez que la cabeza femoral permanece luxada y su capacidad de reducirse ha desaparecido, se pueden observar otras señales clínicas.

· Movimiento limitado

Es un signo de la DDC unilateral de diagnóstico tardío; es positivo cuando hay disminución de la abducción (apertura) de la cadera displásica de forma pasiva y activa en comparación con la contralateral sana debido a una contractura de los músculos aductores.

· Asimetría de pliegues

Los pliegues de la piel de la ingle, glúteos y muslos son asimétricos, sin embargo este signo no es confiable porque los niños normales pueden tener pliegues asimétricos, y los niños con las caderas luxadas pueden tener pliegues simétricos.

A pesar de esto, si se observa que los pliegues inguinales son asimétricos o anormalmente largos, se debe realizar una evaluación más extensa.
· Acortamiento de la extremidad

La presencia de una discrepancia de longitud en una de las extremidades pélvicas puede también traducirse en DDC, este signo debe explorarse con el paciente en decúbito dorsal y al extender las caderas y rodillas puede observarse la diferencia de longitud de las extremidades pélvicas.

Todos estos signos son positivos en DDC unilateral; los niños de este grupo de edad que los presenten, deben referirse al ortopedista.

· Limitación a la abducción bilateral

Es un signo de DDC bilateral y se explora con el paciente en decúbito dorsal, con los talones juntos, se abducen (abren) y la cara externa de las rodillas no toca la superficie de la mesa, lo que se traduce en una prueba positiva. 

Los niños de este grupo de edad que presenten estos signos, deben de referirse al ortopedista.

       d)  Mayor de 12 meses

· Signo de Trendelemburg-Duchenne

Es un signo para la DDC unilateral de diagnóstico tardío, se explica por un acortamiento y debilidad del glúteo medio de la cadera afectada.

· Signo de Lloyd Roberts

Es un signo para la DDC unilateral de diagnóstico tardío y se explica por un acortamiento relativo de la extremidad afectada. Este es positivo cuando el niño estando de pie, presenta la extremidad afectada en completa extensión y la no afectada requiere de cierto grado de flexión de la rodilla para que ambos pies tengan apoyo plantígrado.

· Patrón de Marcha

La DDC unilateral en un niño al caminar produce un patrón de marcha anormal (claudicante) cuando el problema es bilateral el patrón de marcha se describe como “contoneándose” o “de pato” (marcha de Duchenne).

· Limitación de movimiento

Los padres pueden describir la dificultad de movimiento de la cadera durante los cambios del pañal.

Las radiografías pueden revelar la DDC claramente cuando un niño es mayor porque los tejidos blandos de la cadera displásica se acortan y la articulación se deforma.

La DDC bilateral de la cadera, sobre todo a una edad temprana, puede ser bastante difícil de diagnosticar. Esto se presenta a menudo como un patrón de marcha con “contoneos” y con hiperlordosis.
     1.7.  TRATAMIENTO

El tratamiento de la cadera desplazada o inestable debe de ser precoz y su principal objetivo se basa en el principio de la reducción concéntrica en posición de abducción y flexión de cadera. Tomando en consideración el principio de Leveuf y Bertrand, de que "la cabeza modela el acetábulo", los objetivos son los siguientes: 

· Obtener una reducción concéntrica, suave y atraumática. 

· Confirmar y mantener mediante una posición de la cadera en flexión y abducción un centraje concéntrico entre la cabeza y el acetábulo que sea estable. Esta posición se mantendrá hasta que se corrija la laxitud de la cápsula articular, y si existe una displasia del acetábulo, se mantendrá una posición estable hasta que se compruebe por radiografía o ecografía que se ha resuelto el problema. 

· Que la estabilización de la cadera no impida su movilidad. 

· El objetivo final del tratamiento es "hacer de la cadera displásica una cadera normal anatómica y funcionalmente". 

El tratamiento depende de la edad del niño en el momento del diagnóstico.

   2.  PRELUXACIÒN DE PUTTI
     2.1.  DEFINICIÓN
Son alteraciones morfológicas, tanto ósea como de partes blandas, que sí  llegan a la  etapa de bipedestación y marcha se produce la luxación, por lo tanto debemos hablar de displacia luxante de cadera y no de luxación congénita de cadera.
[image: image51.png]Correa de Tipo Pavlik

Corea de Hombro
Conea de Pecho
Corea de Abduccion
Correa del Abduccion

Correa de a Plema.




Figura 1.51. Preluxación de Putti
     2.2.  EPIDEMIOLOGÍA
Por lo general es mas frecuente en mujeres con una relación de 6 a 1, puede ser unilateral o bilateral, y generalmente asociado a presentación de nalgas. También se observa que es mas frecuente en Europa que en Asia y África. 
     2.3.  ETIOLOGÍA
 Se observan dos tipos. 
·  Embrionario: Es de menor frecuencia (1% o 2%), y generalmente se acompaña de otras alteraciones, como ser: Pie varo o equino, espina bífida, Escoliosis, distrofias musculares, etc. 
· Fetal: De mayor frecuencia (98%) La alteración se presenta solo en la articulación coxofemoral. El cotilo no se desarrolla bien (Hipo o Aplasia) por lo tanto tiene poca profundidad y continencia. 
     2.4.  TRATAMIENTO MÉDICO  
Se basa en la utilización de dispositivos ortésicos que facilitan la reducción mediante su acción abductora. Debemos tener en cuenta que el tratamiento del recién nacido es diferente al del niño mayor, pues el recién nacido tiene laxitud ligamentaria y capsular, y un rodete cotiloideo levemente excéntrico pero no posee anormalidad en la cabeza femoral o en la cavidad cotiloídea, además de las contracturas aductoras lo que sí sucede en el niño mayor. 

Se utiliza el arnés de Pavlik durante los primeros 9 meses de vida. Este estimula la flexión y abducción libre, consta de un cinturón abdominal dos tiradores que pasan sobre los hombros y dos estribos para las piernas. Es usado de día en los niños hasta los 6 meses y de noche en los mayores. 
Luego puede empezar a ser retirado 1 o 2 horas por día siempre y cuando los rayos x muestren reducción y cuando el índice acetabular sea estable o haya mejorado. 
Si la cabeza femoral no ha quedado bien centrada luego de 2 o 3 semanas puede emplearse tracción de partes blandas. 
También son utilizadas las ortesis abductoras de cadera como la “A FRAME Y DE SCOTTISH RITE BRACE” en niños entre 9 meses a 4 años. Estas ubican a la cadera en abducción y rotación interna, con rodillas extendidas. 
A su vez pueden realizarse dos tipos de reducción: 
· A cielo cerrado la cadera es reducida bajo anestesia y ubicada en posición intermedia entre abducción y el punto de inestabilidad, con flexión de por lo menos 90°. 
· A cielo abierto se realiza en casos de luxación teratológica y se utiliza un abordaje anterior ya que el índice de reluxación es muy alto así como también la incidencia de necrosis avascular. 
La osteotomía pélvica debe realizarse cuando las caderas del niño resistieron la reducción a cielo abierto.

 II.6.  MALFORMACIONES CONGÉNITAS DEL MIEMBRO INFERIOR Y PIE

   1.  HEMIMELIA PERONEA / TIBIAL 

     1.1.  DEFINICIÓN      
La hemimelia peronea/tibial es la causa más común de diferencia en la longitud de las piernas.
A los niños por lo general, les suele faltar el dedo meñique del pie y/o tienen el peroné de una pierna (uno de los huesos entre la rodilla y el tobillo) más corto o ausente.
Estos niños suelen tener el pie de la pierna afectada, más pequeño. Y a menudo les faltan uno o más dedos de la parte exterior del pie.
El tobillo y/o la articulación de la cadera pueden estar afectados. Otros huesos y otras articulaciones de la pierna, como la cadera, el hueso del muslo o el tobillo, pueden estar asimismo afectados.

Esta condición se origina por un problema durante el embarazo; no se transmite de madre a hijo.

Aparte de la diferencia en la longitud de sus piernas, estos niños son normales en las demás áreas de crecimiento y desarrollo.

Estos niños aprenden a andar, a correr, a montar en bicicleta y a hacer casi cualquier cosa, incluso con su pierna más corta.
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Figura 1.52. Hemimelia Peronea
     1.2.  TRATAMIENTO
Los niños con diferencia en la longitud de las piernas deben ser examinados por un médico traumatólogo que trabaje con esta condición.

La longitud de las piernas del niño debe equilibrarse para evitar que se desarrollen problemas de cadera o de espalda más tarde en la vida. Se puede poner un zapato con plataforma para igualar la longitud de las piernas.

Llevar alzas en el zapato o poner plataformas para elevar la suela del zapato, son remedios comunes no quirúrgicos.

Existen dos posibilidades para la corrección quirúrgica. A muchos niños se les puede realizar un alargamiento de la pierna. Pero a otros, amputar el pie o parte de la pierna les permite usar un pie artificial.

   2.  RODILLA VARA

     2.1.  DEFINICIÓN

Recibe el nombre de rodilla vara (genu varum) la forma arqueada de las piernas cuando el niño está de pie, es decir, una alineación de las extremidades inferiores en la cual los tobillos se tocan y las rodillas están separadas

[image: image53.png]



Figura 1.53. Rodilla Vara
     2.2.  CAUSAS

Los niños nacen con las piernas arqueadas debido a su posición plegada en el útero, pero éstas comienzan a enderezarse una vez que el niño empieza a caminar y sus extremidades a soportar peso (aproximadamente entre los 12 y 18 meses de edad). 

La apariencia normal se alcanza, por lo general, a la edad de 3 años, cuando el niño puede pararse con los tobillos juntos y puede poner ligeramente las rodillas en contacto. Si a esta edad persisten las piernas arqueadas, entonces se dice que el niño es "patizambo". 

Las piernas severamente arqueadas pueden ser una manifestación de raquitismo, el cual es ocasionado por una deficiencia de vitamina D, y en los Estados Unidos los bebés lactantes de piel oscura son los que tienen el más alto riesgo. Otras causas del arqueamiento de las piernas incluyen la enfermedad de Blount, la displasia ósea y la intoxicación por plomo o por fluoruro. 

     2.3.  SÍNTOMAS

· Las rodillas no se tocan cuando el individuo está de pie con los pies juntos (los tobillos en contacto). 

· El arqueamiento de las piernas es igual en ambos lados del cuerpo (simétrico) 

· Las piernas arqueadas persisten después de los tres años de edad.

     2.4.  DIAGNÓSTICO

El médico generalmente puede diagnosticar las piernas arqueadas simplemente observando el niño, pero se pueden necesitar exámenes de sangre para descartar la presencia de raquitismo. 

Es posible que sea necesario tomar radiografías si el niño tiene tres o más años, si el arqueamiento de las piernas está empeorando, si es asimétrico o si existen otros hallazgos que sugieran la presencia de patología. 

2.3. TRATAMIENTO

No se recomienda realizar ningún tipo de tratamiento para estos casos, a menos que la deformidad sea extrema y se debe evaluar al niño al menos cada 6 meses. 

Si la condición es grave, se pueden usar zapatos especiales que roten los pies hacia afuera con una barra de aproximadamente 20 a 25 cm (8 a 10 pulgadas) entre ellos, aunque aún no está claro qué tan bien funciona esto. Ocasionalmente, se lleva a cabo una cirugía para corregir la deformidad en adolescentes que presentan un arqueamiento severo de las piernas. 

2.4. PREVENCIÓN

No existe una forma conocida de prevenir esta condición distinta a evitar el raquitismo. Asimismo, se recomienda asegurarse de que el niño tenga exposición normal a la luz solar y consumo de niveles apropiados de vitamina D en la dieta. 

   3.  RODILLA VALGA

     3.1.  DEFINICIÓN

Recibe el nombre de rodilla valga (genu valgum) la forma en "X" de las piernas cuando el niño está de pie, es decir, una alineación de las extremidades inferiores en la cual las rodillas se tocan y los tobillos están separados
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Figura 1.54. Rodilla Valga
   4.  PIE ZAMBO

     4.1.  DEFINICIÓN

El pie zambo, también llamado talipes equinovarus, es una malformación congénita (presente desde el nacimiento) de los pies. Afecta a los huesos, los músculos, los tendones y los vasos sanguíneos, y puede presentarse en uno o en ambos pies. Habitualmente, el pie tiene un aspecto corto y ancho, y el talón apunta hacia abajo mientras la parte delantera está girada hacia adentro. El cordón aquilino (tendón de Aquiles) está tieso. El talón puede ser angosto y los músculos de la pantorrilla son más pequeños en comparación con los músculos surales normales.

Se observa aproximadamente en uno de cada 1000 nacidos vivos y la cantidad de niños afectados duplica la de niñas. El cincuenta por ciento de los casos de pie zambo afectan a ambos pies.
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Figura 1.55. Pie Zambo
     4.2.  CAUSAS

El pie zambo se considera "herencia multifactorial". La expresión herencia multifactorial significa que el defecto congénito puede ser provocado por muchos factores, Generalmente, los factores son tanto genéticos como ambientales.

En lo referido a los rasgos hereditarios multifactoriales, a menudo uno de los sexos (el masculino o el femenino) suele verse afectado con mayor frecuencia que el otro. Parece haber un "umbral de expresión" diferente, lo que significa que un sexo tiene mayor probabilidad de padecer el problema que el otro. Por ejemplo, el pie zambo tiene una incidencia dos veces mayor en los varones que en las mujeres. Una vez que se produce un nacimiento con pie zambo, la posibilidad de que vuelva a suceder en un niño o una niña es aproximadamente de un 4 por ciento en total. En otras palabras, hay una posibilidad del 96 por ciento de que el otro niño no nazca con pie zambo.

     4.3.  FACTORES DE RIESGO

· Los factores de riesgo incluyen:

· antecedentes de pie zambo en la familia 

· posición del bebé dentro del útero 

· mayor incidencia en niños con trastornos neuromusculares, como parálisis cerebral (su sigla en inglés es CP) y espina bífida 

· oligohidramnios (deficiencia de la cantidad de líquido amniótico que circunda al feto en el útero) durante el embarazo 

Los bebés que nacen con pie zambo también pueden correr mayor riesgo de sufrir un trastorno asociado en la cadera, conocido como displasia del desarrollo de la cadera (su sigla en inglés es DDH). La DDH es un trastorno de la articulación de la cadera en el que la parte superior del hueso del muslo (fémur) entra y sale de la cavidad porque ésta no es suficientemente profunda para que la articulación se mantenga intacta.

     4.4.  DIAGNÓSTICO

El médico de su hijo diagnostica el pie zambo mediante un examen físico cuando el niño nace. Durante el examen, el médico obtendrá una historia clínica completa del embarazo y parto de su hijo y le preguntará si algún otro miembro de la familia padece pie zambo. Cuando el diagnóstico de pie zambo se efectúa en un lactante o un niño más grande, el médico también le hará preguntas sobre los acontecimientos más importantes del desarrollo del niño ya que el pie zambo puede estar asociado a otros trastornos neuromusculares. Los retrasos del desarrollo pueden requerir un seguimiento médico más exhaustivo para evaluar los problemas subyacentes.

Entre los procedimientos para el diagnóstico del pie zambo se pueden incluir los siguientes:

· Rayos X - examen de diagnóstico que utiliza rayos invisibles de energía electromagnética para producir imágenes de los tejidos internos, los huesos y los órganos en una placa. 

· Tomografía computarizada (también llamada escáner CT o CAT) - procedimiento de imágenes diagnósticas que utiliza una combinación de radiografías y tecnología computarizada para obtener imágenes transversales (a menudo llamadas "rebanadas") del cuerpo, tanto horizontales como verticales. Una TC muestra imágenes detalladas de cualquier parte del cuerpo, incluidos los huesos, los músculos, el tejido adiposo y los órganos. Las tomografías computarizadas muestran más detalles que las radiografías generales. 

El pie afectado puede ser flexible, y se lo denomina "pie zambo posicional". Este tipo de pie zambo flexible se produce debido a la posición del bebé en el útero. Sin embargo, se puede colocar fácilmente en una posición neutra (no curvada) en forma manual. El verdadero pie zambo, en cambio, es rígido y muy difícil de manipular.

Los síntomas del pie zambo pueden parecerse a los de otros trastornos médicos del pie. Siempre consulte al médico de su hijo para obtener un diagnóstico.

     4.5.  TRATAMIENTO

El tratamiento específico para el pie zambo será determinado por el médico del niño basándose en lo siguiente:

· la edad de su hijo, su estado general de salud y sus antecedentes médicos 

· la gravedad del trastorno 

· la tolerancia de su hijo a determinados medicamentos, procedimientos o terapias 

· las expectativas para la evolución del trastorno 

· Su opinión o preferencia. 

El objetivo del tratamiento es enderezar el pie para que pueda crecer y desarrollarse normalmente. Entre las opciones terapéuticas para lactantes podemos mencionar:

a) tratamiento no quirúrgico

Existen varios métodos de tratamiento no quirúrgico para los bebés que tengan pies zambos. Entre estos métodos se encuentran la manipulación en serie, el uso de férulas y vendajes, la fisioterapia y el entablillado, así como el uso de una máquina que ofrece movimiento pasivo continuo. Un tratamiento no quirúrgico debería ser la primera opción de tratamiento para los pies zambos, independientemente de la gravedad de la deformidad.
Debido a que el pie zambo puede volver a aparecer, se utilizan aparatos ortopédicos (abrazaderas) durante varios años para evitar la reincidencia. Al principio, las abrazaderas se deben usar durante 23 horas al día y hasta 3 meses, y luego durante la noche durante 2 a 4 años. 

b) cirugía
Puede ser necesario el tratamiento quirúrgico de los pies zambos en los siguientes casos: cuando el tratamiento no quirúrgico no logra corregir la deformidad, o cuando la deformidad reaparece y no responde al tratamiento no quirúrgico. El procedimiento quirúrgico específico y el alcance de la cirugía dependerán del tipo y alcance de la deformidad. Después de la cirugía, se pueden usar alambres quirúrgicos, ganchos y/o yesos para mantener la posición correcta del pie hasta que se corrija. También puede ser necesario entablillar durante varios meses o incluso algunos años después de la cirugía. 

   5.  PIE  PLANO  CONGÉNITO

     5.1.  DEFINICIÓN

Es una deformidad no muy frecuente, pero representa la deformidad más grave del pie. Fue descrita por HENKEN en 1914 y en un 50% de los casos se asocia a otras deformidades en diferentes órganos o sistemas.

Es deformidad caracterizada por: 

· Su etiología y patogenia es desconocida

· coexistir en un 50% de los casos con otras anomalías

· Diagnóstico clínico sencillo

· Tratamiento  complejo.
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Figura 1.56. Pie Plano Congénito
     5.2.  CAUSAS

Es desconocida y se han propuesto diferentes hipótesis:

· Compresión intrauterina por un oligohidramnios.

· Detención del desarrollo embrionario

· Origen neurológico.

· Origen neuromuscular
· Origen genético con diferente penetración y formando parte de síndromes complejos. 

     5.3.  ANATOMÍA PATOLÓGICA

Se trata de una deformidad contraria al pie cavo formando los huesos tarsianos una angulación de vértice plantar. Las alteraciones se encuentran a varios niveles:

a) Anomalías óseas y articulares, con el escafoides desplazado en el dorso del astrágalo, sobre el cuello y estando éste deformado en forma de cuña con hipoplasia de su mitad plantar.

b) Alteraciones ligamentosas, estando menos desarrollados los ligamentos de la cara medial y plantar, tal como el ligamento deltoideo o medial del tobillo y el calcáneo- escafoideo. Los ligamentos dorsales y externos están hipertróficos y acortados.

c) Alteraciones músculo-tendinosas con retracción del tríceps, tibial anterior, extensores de los dedos y peroneo lateral largo.

     5.4.  DESCRIPCIÓN
El pie presenta una superficie plantar convexa, formando una deformidad del pie en mecedora o secafirmas y palpándose el astrágalo en la cara medial y plantar del pie. El retropié o calcáneo está en fuerte equino y valgo con una intensa retracción del tendón de Aquiles, mientras el antepié está en fuerte flexión dorsal. Mirando el pie por su cara plantar se observa un signo inequívoco de esta deformidad y es la desviación del antepié en abducción.

La deambulación del niño no se retrasa, pero la marcha se hace dificultosa por no apoyo del talón en el suelo y la intensa desviación en valgo que presenta.

La deformidad es intensamente rígida a todo intento de manipulación.

5.5.  TRATAMIENTO

El fin del tratamiento es restablecer las relaciones entre el astrágalo, escafoides y calcáneo. Para ello existen gran cantidad de técnicas publicadas en la literatura. Actualmente se recomienda:

En la etapa precirugía, durante los primeros meses de vida pueden utilizarse yesos correctores seriados con objeto de intentar elongar los tejidos acortados (piel, tendones, etc.) pero  no es posible obtener la corrección total.

   6.  PIE CAVO

     6.1.  DEFINICIÓN

Esta denominación se refiere a la exageración del arco longitudinal como consecuencia de la presencia de un equino del antepié respecto al retropié. El retropié puede estar en varo, neutro o valgo.
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Figura 1.57. Pie Cavo
    6.2.  CAUSAS

Puede ser de origen:

a) Neuromuscular (50-60% de los casos) y es la causa más frecuente y provoca un desequilibrio en la musculatura intrínseca y extrínseca del pie. Puede obedecer a las siguientes causas:

· Lesiones de N. periféricos, tal como Charcot-Marie-Tooth, polineuritis.
· Lesiones astas anteriores medulares, como mielomeningocele, poliomielitis

· Lesiones haces espinocerebelosos, tal como la ataxia de Friedrich

· Síndromes piramidales y extrapiramidales, tal como la parálisis cerebral

· Tumores medulares

b) Congénito, acompañando a secuelas de pie zambo o a la artrogriposis

c) Idiopático, aquéllos en los que no se descubre causa alguna pero se sospecha puedan ser parálisis mínimas no detectables.

     6.3 TIPOS

Existen diferentes tipos que reciben diferente denominación:

· Cavo simple o Plantaris, se trata de la presencia de un equino de antepié con caída en flexión plantar del primero y quinto metatarsianos y retropié neutro o valgo. Es por debilidad de los dorsiflexores y presencia de un músculo tríceps insuficiente.

· Cavo varo, en el que el equino de antepié es asimétrico presentando más caída o flexión plantar en el I metatarsiano que en el V metatarsiano. Se produce por la presencia de un músculo tibial anterior débil. Siempre existe un varismo de retropié. Para averiguar si la deformidad es rígida se realiza la prueba o test de COLEMAN consistente en apoyo del pie dejando sin apoyo al primer metatarsiano. Si con ello aparece el valgo de retropié es que la deformidad se limita al antepié y el tratamiento debe ir dirigido a cirugía en esta región.

· Calcáneo cavo, producido por una parálisis del músculo tríceps (secuelas de polio o espina bífida) que hace que el calcáneo se verticalice y se produzca un pie cavo posterior conocido como pie en pistola.

     6.4.  DIAGNÓSTICO

 Los pacientes suelen acudir por presentar problemas con el calzado, notar frecuentes fallos de tobillo o dolor bajo las cabezas metatarsianas (metatarsalgia).

*Exploración.- Deben investigarse antecedentes familiares, realizar un balance muscular, examen neurológico, examen electrodiagnóstico y solicitar radiografías de raquis para descartar patologías neurológicas asociadas.
   7.  PIE CALCÁNEO VALGO (PIE TALO)

     7.1.  DEFINICIÓN

Es de los más frecuentes de este grupo de deformidades. Hay dos tipos con diferente pronóstico:

· Pie calcaneovalgo postural, más frecuente. 

· Pie calcaneovalgo paralítico (meningocele, mielomeningocele)

El primero de ellos se produce por una mala posición fetal y es producido por excesiva presión uterina, siendo más frecuente en primíparas. El segundo es frecuente en niños con mielomeningocele cuando quedan afectas las raíces sacras y queda el músculo tríceps paralítico.
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Figura 1.58. Pie Talo
     7.2.  DESCRIPCIÓN
Es muy llamativa la deformidad. El pie está en flexión dorsal máxima, muchas veces contactando su cara dorsal con la cara anterior de la tibia. Existe además un intenso valgo del retropié (calcáneo). Las estructuras dorsales, incluida la piel están francamente acortadas y puede ser uni o bilateral. No obstante, pasivamente es posible mediante unas manipulaciones suaves conseguir la flexión plantar aunque esté limitada en un comienzo.

Conviene descartar su asociación con: incurvación posterolateral de la tibia, mielomeningocele o luxación congénita de cadera.

     7.3.  TRATAMIENTO

En casos ligeros bastan manipulaciones pasivas forzando la flexión plantar y en casos intensos se utilizan yesos correctores seriados con cambio semanal o cada 2 semanas hasta conseguir de forma paulatina la deformidad.

En caso de pies talos paralíticos el tratamiento será ortesis correctoras, transferencias músculo-tendinosas y cirugía estabilizadora tipo triple artrodesis.
   8.  PIE EQUINO VARO

     8.1.  DEFINICIÓN

Consta de la combinación de cuatro deformidades: equino, varo, adductus y supinado. Las dos primeras refiriéndose a la situación en la que se encuentra el retropié y las dos últimas a las del antepié.

Se produce con una frecuencia del 1-2 por cada mil recién nacidos vivos y es más frecuente en niños que en niñas, aunque en estas últimas suelen ser tipos más graves. Es bilateral en un 50-60% de los casos.
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Figura 1.59. Pie Equino varo
     8.2.  CAUSAS

Es desconocida y parece ser que lo más admitido es que su origen es hereditario de origen genético y con diferente tipo de penetración. No obstante se han enunciado diferentes hipótesis:

· Considerada como una detención del desarrollo del pie (Hüter y Böhm 1929)

· Anomalía en la inserción músculotendinosa (Ippolito y Ponseti 1980)

· Anomalía muscular con desproporción entre fibras tipo I y II (Isaacs 1977)

· Defecto mesodérmico (Shapiro y Glimcher 1979, Irani y Sherman 1963)

Recientemente Bensahel (1994) piensa que su origen es extrínseco, es decir que sus causas son ajenas al pie y cree que el menor espacio en la cavidad uterina, oligohidramnios y la postura fetal influyen para que exista menor movilidad fetal de los miembros inferiores, quedando el pie en equino-varo-adductus. Esta posición fija hace que se produzca una alteración del balance muscular.

     8.3.  DESCRIPCIÓN
El pie presenta unas características típicas como son el que se trata de un pie pequeño de tamaño con el retropié o talón en varo y el antepié en adductus y supinado. En el borde externo la piel es atrófica y en el borde medial no se palpa la cabeza astragalina. El volumen de la pantorrilla está disminuida, atrófica y destaca cuando el niño es algo mayor. Un 50% de los casos la deformidad es bilateral.

Hay que descartar otras anomalías que pueden ir asociadas tales como artrogriposis, mielomeningocele o luxación congénita de cadera.

     8.4.  TRATAMIENTO

El tratamiento debe iniciarse precozmente, si es posible en los primeros días del nacimiento y nunca catalogar un pie como rígido sin haber realizado previamente tratamiento conservador mediante manipulaciones suaves.

· Tratamiento Ortopédico.- Dicho tratamiento consta de:

· Manipulaciones suaves que van dirigidas hacia el estiramiento de los tejidos blandos retraídos e intentando reducir el escafoides hacia la cabeza astragalina.

· Inmovilización en vendaje adhesivo o bien enyesado, según el grado de rigidez que presente y cambiándolo cada semana.

· Una vez alcanzada la corrección de las deformidades (2 meses) proseguir con la inmovilización durante 3 meses adicionales.

· Dispositivos ortopédicos tales como férula de Denis-Brown, CRS, Seringe para mantener la corrección hasta la edad de marcha.
   9.  METATARSO ADDUCTUS, METATARSO VARO

     9.1.  DEFINICIÓN
Es una deformidad limitada al antepié y que consta de dos deformidades asociadas, adductus de los metatarsianos y ligera supinación. El retropié es totalmente normal. Se produce con una frecuencia del 1% de los recién nacidos vivos y es ligeramente más frecuente en niñas. Es una deformidad benigna.
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Figura 1.60. Metatarso Varo
     9.2.  CAUSAS

Su etiología se ha relacionado con una inserción anómala del tendón del Tibial Posterior en el I metatarsiano que lo desvía en aducción y supinación.

9.3. DESCRIPCIÓN
La deformidad está presente desde el nacimiento, adquiriendo el pie mirándolo desde la planta una forma de habichuela. Borde externo convexo y el interno cóncavo y en su parte media un pliegue en la piel. El retropié no presenta deformidad alguna. El dedo gordo se separa del segundo dedo por el predominio del músculo aductor.
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Resumen

Se realizó un estudio retroprospectivo de 86 pacientes ingresados en el Complejo Científico Ortopédico Internacional "Frank País" entre enero de 1990 y diciembre de 1994, por presentar anomalías congénitas de la mano. 
De estos pacientes, 47 (54,65 %) pertenecían al sexo masculino y 39 al femenino; 29 pacientes presentaban anomalías bilaterales, por lo que el cómputo total de manos ascendió a 115. El 83,72 % de los pacientes se trataron antes de los 3 años de edad. La anomalía más frecuente fue la sindactilia (48,83 %). Fue necesario un promedio de 3 intervenciones quirúrgicas para lograr una mano funcional. Ciudad de La Habana aportó el 46,51 % del total de afectados. 

Descriptores DeCS: DEFORMIDADES CONGÉNITAS DE LA MANO/cirugía. 

Las anomalías o deformidades de la mano son afecciones que se presentan de diferentes formas. Deformidad, por definición, es la alteración de la forma de un órgano o parte de éste a consecuencia de lesiones tróficas, traumatismos o vicios funcionales ocurridos en el feto en vías de desarrollo (congénitas) o en el individuo adulto (adquiridas).

Dentro de las anomalías se observan muchas combinaciones extrañas como presencia rudimentaria, ausencia total o parcial de una parte, duplicación, sinostosis, dislocación, contracturas y otras, motivo por el cual el tratamiento se torna extremadamente complejo, constituyendo en algunos casos verdaderos retos difíciles de vencer, que pueden traer como consecuencia -en más de un caso- resultados no satisfactorios.

La mano es un órgano muy pequeño pero estructuralmente muy complejo, cualidades que provocan una elevada incidencia de anomalías congénitas altamente incapacitantes en muchos casos, no obstante, la mano continuará siendo el órgano fundamental de trabajo del hombre, por lo que lograr su buena función en forma temprana constituye un objetivo primordial. 

Métodos

Se realizó entre enero de 1990 y diciembre de 1994 un estudio longitudinal retroprospectivo de 86 pacientes ingresados en el Complejo Científico Ortopédico Internacional "Frank País" por presentar anomalías congénitas en la mano (115 manos). 
Se analizaron las variables sexo, edad, raza, diagnóstico, localización de la afección, edad a la primera consulta y al acto operatorio, número de intervenciones quirúrgicas y provincia de procedencia. 

La incidencia de anomalías congénitas de la mano se determinó utilizando la siguiente fórmula: 

Incidencia = Nº de casos nuevos tratados/Total de casos tratados *1000

                         


Discusión

La composición por edades (fig. 1) nos muestra que 82 pacientes (95,34 %) fueron atendidos antes de los 10 años de edad, hecho que concuerda con las estadísticas de Simün y que es representativo de la gran accesibilidad y cobertura de nuestros servicios médicos. 
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FIG. 1. Edad a la primera consulta.
Las anomalías congénitas de la mano se presentan con mayor frecuencia en el sexo masculino, llegando en ocasiones a existir una relación de 2:1. En nuestro estudio 47 pacientes eran masculinos y 39 femeninos (fig. 2). 
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FIG. 2. Distribución según sexo.

La figura 3 muestra la distribución de los casos según el color de la piel; aproximadamente tres cuartas partes pertenecen a la raza blanca (74,41 %). Por el alto grado de mestizaje de la población cubana es difícil establecer las diferencias raciales, no obstante la distribución observada está en correspondencia con las características étnicas de nuestra población.8 Además, excepto para la polidactilia no existen pruebas suficientes ni diferencias significativas para establecer categóricamente el predominio racial.
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FIG. 3. Distribución según color de la piel.

Según la frecuencia de aparición (fig. 4) en primer lugar aparece la sindactilia (42 pacientes; 48,83 %), seguida de la mano zamba (10 pacientes; 11,62 %), las bridas constrictivas (8 pacientes; 9,30 %). En cuarto lugar aparece la polidactilia (6 pacientes; 6,97 %), le siguen en orden decreciente la macrodactilia, la clinodactilia, la agenesia de los dedos, el pulgar bífido, el dedo en resorte, la mano hendida y las deformidades en aducción y flexión del pulgar. 

[image: image64.jpg]098} Us A 0pDjo1 DBNg

00[onpO 10BINg

opipusY oL

840881 Us 0peq

4a 106ing

50pap op DBUABY.

oiopOULD

[E0 No. pacientes

OIIKODP OIODN

IR

SOAYOISLIOD SOPUG

DAz OUOI

opoppUIs

Fuente: Historias clinicas,





FIG. 4. Diagnósticos.
Al nivel internacional se considera a la sindactilia como la más frecuente de las anomalías congénitas de la mano nuestro estudio coincide con lo antes expuesto, no obstante, Borbolla plantea que la anomalía más encontrada en recién nacidos cubanos es la polidactilia. 

De forma general se observó predominio de la localización derecha, seguida de la izquierda y la bilateral. Si tenemos en cuenta que la inmensa mayoría de nuestra población es diestra, entonces, es cada vez más necesario obtener una rápida y útil incorporación del paciente a la sociedad. 

La sindactilia fue la única anomalía en la que la mayoría de los casos se presentaron en la mano izquierda y de forma unilateral (52,38 %), lo que coincide con otros autores. La mano zamba se presenta de forma bilateral en la mitad de los niños que acuden a la consulta, el resto es unilateral, con predominio derecho.

Las bridas constrictivas son de aparición esporádica, no hereditaria y más frecuentemente de forma bilateral pero asimétrica; en nuestro estudio no hubo una localización específica. 

La polidactilia tuvo idéntica frecuencia para los casos bilaterales y los unilaterales, sin embargo Borbolla plantea que es más frecuente de forma bilateral y Barsky que predomina en una sola mano. 

La clinodactilia se reportó más frecuentemente de forma bilateral,resultados con los cuales coincidimos. 

Finalmente la macrodactilia, la mano hendida y el pulgar bífido se presentaron en la mano derecha en todos los casos. 

El 97,6 % de los pacientes (fig. 5) fueron sometidos a tratamiento quirúrgico. Sólo 2 casos no fueron operados: una agenesia de 4to. y 5to. dedos derechos y una brida constrictiva del 5to. dedo, por negativa familiar. Nuestros métodos de tratamiento, de forma general, coinciden con los mundialmente empleados.
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FIG. 5. Tratamientos empleados.
La edad promedio a la primera consulta estuvo por debajo de los 5 años, con un promedio general de 1,27 años, de igual forma se comportó la edad del acto quirúrgico, con un promedio general de 3,07 años. Se aprecia que medió un corto período entre el diagnóstico y el tratamiento quirúrgico. 

Los parámetros de tratamiento quirúrgico seguidos internacionalmente plantean que la polidactilia debe ser operada alrededor del año de nacido; las bridas constrictivas de forma temprana; la sindactilia a partir del primer año de vida, en dependencia del tipo de presentación;7 la clinodactilia, al no ser incapacitante, puede esperar hasta la adolescencia;10 la macrodactilia, independientemente del momento de la operación, entraña enormes dificultades para su corrección.

El 66,66 % de los casos de polidactilia y la totalidad de los de pulgar bífido, dedo en resorte, pulgar aducido y pulgar rotado y en flexión, necesitaron de una sola intervención quirúrgica. El 22,62 % de la muestra requirió de 2 intervenciones quirúrgicas y el mayor número (30,33 %) de 3. Fueron operados en más de 3 oportunidades 12 pacientes (14,28 %), destacándose 9 casos de sindactilia bilateral en más de 1 dedo. 

Del total de 86 casos, 40 pertenecen a la capital, seguidos por los de la provincia de La Habana (11,62 %), el resto de la muestra se halla distribuido por todo el país en porcentajes pequeños. Esto se debe a que nuestro centro atiende fundamentalmente a los pacientes de las provincias habaneras y casos muy complejos del resto del país. 

Con los datos estadísticos antes expuestos y conociendo el número de pacientes atendidos en nuestro centro entre los años 1990 y 1994, se calculó que la incidencia de anomalías congénitas de la mano en el Complejo Científico Ortopédico Internacional "Frank País" fue de 0,32 por 1 000 habitantes. 
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Resumen 

Este trabajo analiza una casuística de 200 niños con signos clínicos y/o radiológicos de displasia congénita de cadera, lo que supone el 2,20 % de los recién nacidos. En los resultados se evidencia una mayor frecuencia entre los hijos de madres jóvenes, un predominio entre las de origen rural, un porcentaje alto de presentaciones de nalgas, una incidencia elevada entre las de edades gestacionales superiores a 39 sem., predominante en el sexo femenino, mayor afectación unilateral con predominio evidente de lesión en el lado izquierdo y un número relativamente bajo de 

malformaciones asociadas. Las formas anatomorradiológicas halladas por orden de frecuencia fueron, displasia subluxaciones y luxaciones con una proporción alta de asociación unilateral de anomalías. El tratamiento fundamentado en Harnes de Pavlick para la displasia cefálica y acetabulares sin subluxaciones y con ellas y yeso en posición de centraje en la luxación, así como tenotomías en casos de abducción limitada dio resultados francamente favorables. 

DeCS: LUXACIÓN CONGÉNITA DE LA CADERA/genética; LUXACIÓN CONGÉNITA DE LA CADERA/cirugía; RECIÉN NACIDO; ENFERMEDADES FETALES. 

La displasia congénita de la cadera es un problema importante que plantea serias dificultades diagnósticas y terapéuticas de las que son responsables el pediatra y el ortopeda infantil. 

El primero, por la necesidad que tiene de hacer el diagnóstico y el segundo, porque ha de instaurar el tratamiento adecuado al tipo, grado y momento del proceso, ambos conjuntamente han de resolver no sólo la situación inmediata, sino también el porvenir definitivo de la cadera en crecimiento para evitar secuelas mediante métodos preventivos o reparadores y si ello no es posible se recurrirá a la cirugía ortopédica paliativa o protésica en la adultez. 

En los últimos años hemos tenido la oportunidad de revisar una gran cantidad de trabajos clínicos y experimentales sobre la conocida enfermedad del desarrollo de la cadera los que han aportado un voluminoso caudal de conocimientos sobre las condiciones anatómicas y fisiológicas que predisponen o favorecen al desarrollo de la enfermedad, así como la participación de factores genéticos y ambientales en el desencadenamiento de la anomalía que han tenido gran utilidad práctica y han permitido el establecimiento de pautas y modelos diagnóstico y tratamientos precoces. 

En este trabajo, nos proponemos analizar la casuística de niños afectados por esta anomalía con el objetivo de comprobar si es que existe diferencias en nuestro estudio como se señala en bibliografías revisadas de otras poblaciones y de ser así, cuál era su tipo y frecuencia, así como su origen genético, étnico o ambiental, si el pesquisaje sistemático de la disciplina luxante de la cadera era adecuado y si las pautas terapéuticas seguidas daban los resultados esperados. 

Métodos 

El material humano comprende 200 niños con signos clínicos y/o radiológicos de enfermedad congénita de la cadera en el período comprendido desde marzo de 1993 a 1999. En todos los casos en que existían manifestaciones clínicas de la enfermedad se obtuvo una radiografía simple en proyección anteroposterior (rótula al Cenit) y una radiografía en proyección frontal a 45o de abducción (proyección en rana).

Los criterios diagnósticos siguieron pautas establecidas y fueron de orden clínico (signo de ortolani, prueba de Barlow, asimetría de pliegues, acortamiento y movilidad anormales de las caderas) y radiológicos (defectos en los núcleos de osificación y/o cavidad cotiloidea, así como desplazamiento de la cabeza femoral). 

Pautas terapéuticas 
1. Niños con signos clínicos de enfermedad congénita de cadera y hallazgos radiológicos negativos: Observación. 

2. Niños con signos clínicos de enfermedad congénita de cadera y radiológicos de displasia cefálica y/o acetabular, así como subluxación de la cabeza femoral: Uso de correas de Pavlick y nuevo control cada 3 ó 4 meses. 

3. Niños con signos de enfermedad congénita de cadera y radiológicos de displasia cefálica y/o acetabular con luxación de la cabeza femoral: Ingreso hospitalario con tracción de partes blandas al Cenit con abducción progresiva por 2 ó 3 semanas, según control radiológico periódico (cada 7 días), tenotomías del psoas ilíaco y utilización de yeso en posición de centraje (posición humana) y controles evolutivos clínicos y radiológicos cada 4 meses. 

4. La valoración de los resultados obtenidos se hizo clínica y radiológicamente. 

Resultados 

De acuerdo con criterios clínicos la incidencia de esta enfermedad fue de 200 niños entre 9 000 recién nacidos (2,22 %). 

En la figura 1 agrupamos los datos que recogen la procedencia de las madres de nuestros enfermos y resulta que el 64,5 % es del medio rural y el 33,5 % de origen urbano. 
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Fig. 1. Distribución de casos según procedencia de la madre.
Eran 24 madres menores de 20 años para 12 %; el 57,5 %, que equivale a 115 casos, son madres con edades que oscilan entre 21 y 25 años mientras que entre 26 y 30 años encontramos 37 madres que corresponden a 18,5 % en esta casuística (tabla 1). 

Tabla 1. Distribución de edades de las madres de los pacientes

	Edad madre (años)
	No. madres 
	% 

	< 20
	24 
	12 

	21-25 
	115 
	57,5

	26-30
	37
	18,5 

	31-40 
	20 
	10 

	> 40 
	4 
	2 


  
La distribución según el número de gestaciones de las madres se refleja en la figura 2, donde se observa que 147 madres, que equivale a 73,5 %, son nulíparas. 
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Fig. 2. Distribución de casos según el número de gestaciones.

En los tipos de presentaciones fetales es de destacar que existió cierto grado de similitud entre ambas presentaciones, pues 51 % (102 madres) tuvieron presentación de nalgas, mientras 49 %, que equivale a 98 madres, sus fetos venían en posición cefálica.

Se pudo notar un aumento en el número de cesáreas de estos recién nacidos que corresponde con 119 casos, para un 59,5 %, mientras que los partos fisiológicos fueron 81 para un 40,5 %. 

En edades gestacionales de 40 semanas se registra el porcentaje absoluto mayor de enfermedad congénita de cadera, mientras en las pretérminos la incidencia es mínima. 

Encontramos un predominio de enfermedad congénita de cadera en el sexo femenino con una frecuencia de 69,5 % (139 casos) y en el masculino 61 para el 30,5 %.

La enfermedad congénita de cadera fue unilateral en 168 casos (84 %) y bilateral en 32 (16 %). De las formas unilaterales la cadera afectada con mayor frecuencia fue la izquierda en 144 casos (72 %) y la derecha en 24 lo que se corresponde con el 12 % (tabla 2). 

Tabla 2. Distribución de los casos según formas anatomorradiológicas

	Formas anatomorradiológicas 
	No. de casos 
	% 

	Unilateral 
	168 
	84 

	Bilateral 
	32
	16 

	Unilateral izquierda 
	144 
	72 

	Unilateral derecha
	24 
	12 


  

El número de malformaciones asociadas en nuestra serie es muy bajo (tabla 3).
Tabla 3. Distribución de los casos según malformaciones asociadas

	Malformaciones
	No. de casos
	%

	Pie equinovaro 
	3
	1,5

	Pie calcáneo valgo
	4
	2

	Luxación congénita rodilla 
	2
	1

	Artrogriposis 
	2
	1

	Síndrome Down
	2
	1

	Sindactilia 
	2
	1

	Tortículis congénita 
	1
	0,5


En nuestro estudio se trazaron diferentes pautas terapéuticas según la forma de presentación de la enfermedad. 

De los 200 niños que presentaban signos clínicos de enfermedad congénita de cadera y hallazgos radiológicos de displasia cefálica y/o acetabular: 

1. En el primer control al indicarse Harnes de Pavlick al año de edad, la totalidad de los niños tenían normalidad clínica y radiológica, solamente en 11 niños hubo la necesidad de continuar con una optesis de Ponsetti durante 4 meses hasta su total recuperación. 

2. Valorados 12 niños con signos clínicos de enfermedad congénita de cadera y radiológicos de displasia acetabular con subluxación de la cabeza femoral a los cuales se les indicó Harnes de Pavlick y durante el tercer y cuarto control, 8 de ellos estaban completamente normales, en 4 sus cabezas femorales estaban centradas y estables, pero sus techos 

3. permanecían displásicos, por lo que se decidió mantener con optesis de Ponsetti durante 2 controles de consulta hasta que sus techos quedaran completamente horizontalizados. 

4. De los niños con clínica de enfermedad congénita de cadera y signos radiológicos de displasia cefálica y/o acetabular con luxación evolucionaron bien 3 a los 14 meses de edad; en otros casos se les realizó tetomía del psoas ilíaco y reducción manual con anestesia seguido de inmovilización en posición de centraje (posición humana); este proceder se realizó cada 4 meses con controles clínicos y radiológicos en el salón; se revisó la estabilidad de la cabeza femoral al tomar como patrón pronóstico la zona de RANCE y así 41 niños alcanzaron su normalidad clínica y radiológica al cabo de 2 años de tratamiento. 

5. Fue necesario realizar 4 osteotomías del hueso innominado (Salter) debido a la gran verticalización del techo acetabular y por supuesto, al alto grado de inestabilidad de la cadera. 

Discusión 

La frecuencia encontrada por nosotros de recién nacidos con signos clínicos de enfermedad congénita de cadera e incluso al limitarse a los que presentaban hallazgos radiológicos positivos es muy alta en comparación con la fijada en la literatura médica que se ha cifrado entre 1,55 1 000 y 1,7  1 000 nacidos vivos2,4,5 lo que si bien puede estar justificada por razones raciales y geográficas ligadas a distintos factores genéticos y ambientales, estas dependientes de las costumbres de llevar a los lactantes en posición con las caderas extendidas y en abducción y el alto porcentaje de niños afectados de otros colectivos que no se diagnostican en el período neonatal inmediato,2,3,6 todo ello viene a poner en evidencia que la metodología diagnóstica por nosotros seguida 

en la enfermedad luxante de la cadera es efectiva. Otro aspecto a considerar justificativo de las diferentes estadísticas es el momento de la exploración, pues se ha comprobado que 58 % de las caderas inestables al nacer se han curado a los 4 días, 60 % de la primera semana y 88 % en los primeros meses.1,8,12 Lo que sí se afirma y nosotros compartimos es que si queremos conseguir resultados adecuados y evitar tratamientos penosos de una cadera ya luxada, tenemos que diagnosticar la luxabilidad lo más precozmente posible por signos clínicos al tener en cuenta que la positividad de ellos da una seguridad del 100 % en los diagnósticos y que los signos radiológicos antes de la aparición del núcleo de la cabeza femoral dificultan esta exploración en el recién nacido donde es frecuente no descubrir signo o simplemente ningún dato de alarma.1,13 
El alto número de deformidades presentes en el momento del nacimiento vendrían a comprobar que es una malformación congénita en su origen2,3,9 y que se desarrolla intraútero, en contra de los que sustentan que la mayoría de los casos se producen en etapa posnatal.14 

El predominio de madres del medio rural es evidente sin que podamos encontrar explicaciones razonables, debido a la gran diseminación de la salud pública y la asistencia médica en todos los rincones de nuestro país. 

Al ser el útero de las primíparas el de mayor tono muscular que el de las multíparas, hay una mayor frecuencia de compresiones y malposiciones y una menor cantidad del líquido amniótico que restringe el movimiento fetal e impide la versión cefálica, todo ello justifica que la enfermedad luxante congénita de cadera sea más frecuente en primogénitas como de hecho se refleja en nuestra casuística y que explica a su vez que coincida con madres jóvenes de edad.2,7,10,12.
De acuerdo con el tipo de presentación hemos visto una similitud entre las presentaciones cefálicas y pelvianas, cuestión esta que no coincide con otras bibliografías revisadas, en las cuales se han notado un mayor porcentaje de recién nacidos con luxación congénita de cadera que tienen antecedentes de malposición de nalgas.2,9 
El hecho de que la pelvis del feto sea aprisionada dentro de la pelvis de la madre, lo que fuerza las caderas a una posición de extrema flexión e impone que la cabeza femoral provoque que partes sin cubrir distiendan la cápsula lo que se asocia a veces con la extensión de la rodilla1,4,11 con tensión de los músculos izquiotibiales que empujan la cabeza femoral contra el reborde posterior del cótilo deformándolo, al tiempo que la presión del trocante menor y de la cara interna del cuello femoral aplastan la parte anterosuperior del rodete acetabular forzándolo en eversión y otros en inversión para llegar así a las distintas formas de enfermedad congénita de la cadera. 

La presentación de nalgas impide al feto cambios de posición que conllevan a que no pueda sustraerse de esta peligrosa posición y que las fuerzas deformantes actúen constantemente sobre el rodete acetabular.

El mayor número de niños afectados durante las 40 semanas o con posterioridad, lo interpretamos como consecuencia lógica de su mayor tamaño y peso lo que lleva a un aumento en el número de presiones sobre el cuerpo fetal. 

Se encontró que es más frecuente la enfermedad congénita de cadera en el sexo femenino que en el masculino. Esta predominancia es menor que la registrada por diferentes autores13,14 cuyas cifras oscilan entre 80 y 90 % 

de predominio en el sexo femenino, discrepancia que se ha relacionado con la influencia de factores hormonales en la producción de la enfermedad,1,8 ya que durante el segundo y tercer trimestre es cuando la estrona y progesterona entran en circulación fetal, pero en caso de que el metabolismo hepático fracase, estas estimularían el útero y producirían relaxina que al pasar a la circulación fetal causaría laxitud capsuloligamentosa.5,9 Argumento contrario a este se halla en la teoría que señala como causa primaria la hiperlaxitud ligamentosa que es más frecuente en la hembra. 

La mayor incidencia de afección unilateral de cadera es semejante a la descrita por otros autores. Se ha fijado que la lesión en la cadera izquierda es 40 veces más frecuente que en la derecha para unos investigadores, mientras que en otros estudios la proporción señala 2:1;2,4,5 en nuestra serie la diferencia es significativa (168 casos para un 84 %). 

Se ha demostrado que la cadera izquierda comprimida contra el promontorio sacro de la madre en la posición de nalgas podría ser la razón para la asociación entre las luxaciones del lado izquierdo y la presentación de nalgas. 

En contraste con la mayoría de trabajos publicados que hacen hincapié en la relativa frecuencia de malformaciones asociadas a la enfermedad congénita de cadera, nosotros hemos observado un número limitado, pero el tipo de malformaciones es el mismo.2,4,9 
En relación con el tratamiento de los niños con signos clínicos de enfermedad congénita de cadera y radiológicos de displasia acetabular y/o cefálica, la utilización de los Harnes de Pavlick en principio se ha 

mostrado ser un método corrector suficiente y en aquellos casos limitados que sobrepasaron los 13 meses de edad, convenimos usar la optesis de Ponsetti en abdución y se logró así su total solución. 

Todas las observaciones que clínica y radiológicamente presentaban subluxación evolucionaron de forma satisfactoria bajo tratamiento con los Harnes de Pavlick por lo que el empleo de este procedimiento queda justificado; si bien sería preciso recurrir a la tenotomía de aductores y psoas en el caso de que existiese flexión y abducción limitada. 

El empleo de yeso en posición humana previa tenotomía del psoas y aductores, así como la hospitalización para el tratamiento a través de la tracción progresiva en abducción, pudiera evidentemente ser sometido a crítica a partir de la base de que cuando el centrado manual es fácil sería más que suficiente la colocación de una férula en abducción que resultaría menos molesta y que permitiría más fácilmente la limpieza del niño y daría además más libertad de movimientos activos sin salirse de los límites prescritos, pero es que dada las condiciones ambientales en que nos movemos y el grado de instrucción de los familiares, queremos asegurar la constancia en la fijación de la abducción para así evitar ulteriores procedimientos quirúrgicos. 
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ANEXO III

Escoliosis Congénita Infantil. Reporte de un caso

Infant Congenital scoliosis. A case Report.

Marino Ruiz de la Paz (1), Pedro Reyes Milián (2), Lourdes Montero Álvarez (3), Raisa Montero Álvarez (4). 
Resumen
Las anomalías de la columna vertebral constituyen uno de los problemas musculoesqueléticos no traumáticos más frecuentes en pediatría. Pueden manifestarse en el nacimiento o desarrollarse durante la infancia o la adolescencia. Algunos de ellos se agravan con el crecimiento y pueden dar como resultado un aspecto físico inaceptable, alteraciones de la función pulmonar y una artrosis degenerativa precoz de la columna. En nuestro trabajo se presenta una niña de 20 meses de edad con escoliosis congénita infantil por hemivértebras que fue admitida en el servicio de pediatría del Hospital General Provincial Docente de Morón. Se destacan las manifestaciones clínicas y radiológicas, así como la importancia de los estudios imagenológico para realizar un diagnóstico precoz y un tratamiento rápido como pilar esencial en la evolución de la deformidad congénita de la columna. 

Palabras Claves: ESCOLIOSIS, COLUMNA VERTEBRAL, HEMIVÉRTEBRA. 
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3-Especialista de primer grado en Pediatría.Intensivista.

4-Especialista de primer grado en Anestesiología.

INTRODUCCIÓN 

Las alteraciones de la alineación normal que se produce en el plano frontal reciben el nombre de escoliosis. Casi todas las deformidades escolióticas son ideopáticas, sin embargo, algunas son congénitas, asociadas a trastornos o síndromes neuromusculares o compensa- doras de discrepancias de la longitud de las extremidades inferiores o de anomalías intrarraquideas (1). Las anomalías del desarrollo vertebral durante el primer trimestre del embarazo suelen provocar deformidades estructurales de la columna que son visibles ya en el nacimiento o que se manifiestan durante la primera infancia. La escoliosis congénita puede clasificarse en : 1) falta total o parcial de formación de una vértebra (Vértebra en cuña o hemivértebras), 2) falta de segmentación total o parcial (Columna no segmentada), 3) mixta (1). El 20% de los niños con escoliosis congénita padecen también malformaciones Genitourinario, de los que la más frecuente es la agenesia renal unilateral, aunque también duplicaciones de los uréteres, riñones en herradura y anomalías genitales. Además del 10 al 15% de los niños con escoliosis congénita tienen cardiopatía congénita (2) Las hemivértebras pueden o no producir deformidades importantes, dependiendo de su localización y de su potencial de crecimiento. 
El 25% de los pacientes con escoliosis congénita no sufren progresión de la curva y no necesitan tratamiento, sin embargo, en un 75% restante existe cierta progresión y alrededor del 50% necesitan tratamiento (2). Teniendo en cuenta lo importante de un diagnóstico precoz y un tratamiento rápido, como elementos esenciales en la evolución de las deformidades congénitas de la columna nos hemos motivado en la presentación de un caso de escoliosis congénita infantil en una transicional de 20 meses que fue admitida en el servicio de pediatría del Hospital General Provincial Docente de Morón.

REPORTE DE UN CASO

Es una transicional de 20 meses, femenina, blanca, que tiene antecedentes de haber nacido producto de un embarazo de riesgo, madre añosa, hipertensa, obesa, diabetes gestacional, parto distócico por cesárea anterior, a término(40 semanas), buen peso al nacer(3590g), buen apgar 9/9, líquido amniótico claro. Por hipogalactia materna recibió lactancia natural durante el primer mes, después lactancia artificial con leche evaporada. Tiene antecedentes de tres episodios de urosepsis en el período de la lactancia, lo cual requirió hospitalización para estudio y tratamiento. 
La mamá notó a partir del tercer mes de vida que la niña lateralizaba la cabeza hacia el lado derecho y desde el sexto mes de vida cuando se sentaba con apoyo observó también un descenso del hombro derecho en relación al izquierdo. Cuando la niña inició la marcha hacia los 14 meses notó que además de lo anterior existía una desviación oblicua del surco interglúteo, con elevación de la cadera derecha y cierta "joroba" de la columna a nivel torácico, esto motivó una consulta con el facultativo especializado y se indicó estudio imagenológico de la columna total, llegando al diagnóstico de escoliosis congénita infantil por hemivértebras congénita de D12 y L5. Al examen clínico se pudo constatar: niña eutrófica. Mucosas húmedas y coloreadas. Impresiona pequeña para su edad. Piel sana y con buena coloración. Tórax normoconfigurado .Murmullo vesicular normal. FR: 24/min. Tonos cardiacos rítmicos y normales. No tiene soplo. Pulsos llenos y fuertes. Relleno capilar rápido. FC: 120/min. TA: 100/70 mmHg. Abdomen globuloso, suave, no distendido, no visceromegalia. Ruidos intestinales normales. Genitales externos normales. El examen de la columna vertebral de pie en la región dorsal mostró asimetría a nivel de los hombros, en la línea de la cintura y en la distancia entre flancos y codos. Se encuentra curvatura dorsal hacia la derecha. 

Exámenes complementarios. 

· Hemograma: Hb 120g/l 

· Glicemia: 3.5mm/l 

· Creatinina: 48mmol/l 

· Urocultivo: negativo (sin crecimiento bacteriano) 

· Estudios imagenológicos 

· Ecografía renal: riñones de tamaño normal, con buen parénquima. No pielocaliectasia. 

· uretrocistografía miccional: uretra y vejiga normal. No reflujo. 

· Rx de columna total, lateral, postero-anterior en bipedestación: se observa curvatura dorsal a la derecha, y hemivértebras congénitas en D12 y L5 

DISCUSIÓN

Clínicamente el lactante escoliótico manifiesta una tendencia a mantener el tronco y la cabeza girados hacia el lado de la concavidad. En la posición 
de decúbito prono se apreciará la curva existente e incluso, si la deformación es importante, puede apreciarse ya una cierta gibosidad. Si son varias las vértebras afectadas existe riesgo de grandes deformaciones (3,4). En el caso que presentamos se pudo observar en el periodo de la lactancia cierta tendencia a girar la cabeza y cuello hacia el lado de la concavidad, observando también asimetría de los hombros con descenso del hombro del lado de la concavidad, hallazgos estos que coinciden con lo descrito en la literatura revisada (3,4). La espalda se explora con el paciente de pie y visto desde atrás. 
El primer signo que hay que valorar es si la pelvis está nivelada. Las discrepancias de longitud de las extremidades inferiores producen una oblicuidad pelviana que simula un aspecto clínico de escoliosis(5).La visión tangencial de la columna con el explorador situado detrás del enfermo permite a éste determinar la simetría de la espalda. 
La presencia de una joroba o asimetría es la clave de la deformidad escoliótica. Es típico que el área opuesta a la joroba esté deprimida. Estas jorobas y valles se deben a la rotación de la columna. En la convexidad de la curva, las costillas rotan hacia atrás y en la concavidad lo hacen hacia delante (6,7). Es indispensable realizar a los pacientes afectos de escoliosis, no solo un examen de la deformidad esquelética, sino un examen general que permita llegar al diagnóstico diferencial del tipo de escoliosis que presenta, así como de otras afecciones y deformidades asociadas que acompañan a dicha deformidad (6,7).
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