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Síndrome de Eilis van Creveld con afectación cardíaca
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RESUMEN: Se presenta un caso de Síndrome de EIlis van Creveld diagnosticado en el pe
ríodo neonatal con hallazgos clínicos y radiológicos típicos de esta entidad. Los autores
realizan el diagnóstico diferencial con otros síndromes de costilla-corta congénita y poli
dactilia. PALABRAS CLAVE: SíNDROME DE Ews VAN CREVELD. DISPLASIA CONDROEcrODÉR
MICA. SíONDROME DE COSTILLA-CORTA.

ELLIS VAN CREVELD SYNDRüME WIrn CARDIAC AFFECTATIüN. (SUMMARY): A
case of Ellis van Creveld syndrome, which was diagnosed in the newborn period is pre
sented here. This case showed the typical clinical and radiological features in this sy
ndrome. The authors make the differential diagnosis with other syndromes of congeni
tal short ribo KEy WOROS: Ews VAN CREVELD SYNDROME. CHONDROEcrODERMAL DYSPLA
SIA. CONGENITAL SHORT RIB SYNDROME.

INTRODUCCIÓN

El síndrome de EIlis van Creveld
(SEVC) también conocido como displasia
condroectodérmica, fue descrito por EIlis y
van Creveld en 1940 (1). Se trata de un
síndrome polimalformativo caracterizado
por micromelia acromélica, displasia ósea
y ectodérmica con asociación frecuente de
cardiopatía congénita (1, 2, 3). No es un
síndrome de presentación frecuente y en
nuestro país, según datos obtenidos del
E.C.E.M.C. (6), la frecuencia del SEVC es de
0.84 por 100.000 recién nacidos vivos. El
número de casos publicados en España de
los que tenemos referencia, no supera la
decena (1, 2, 3, 4, 5), a los que habría
que añadir el paciente motivo de esta pu
blicación.

Nuestro proposltO al realizar esta
publicación es aportar un caso más a la li·
teratura y contribuir al diagnóstico dife
rencial de lo que algunos han denomina
do, síndrome de costilla corta congénita
(2, 5, 6, 7, 8).

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Se trata de una paciente que ingresa en
nuestro Servicio a la edad de 15 días, con
el diagnóstico de síndrome polirnalformati
va y probable cardiopatía congénita.

Antecedentes famzlt'ares: Primera de
una serie de uno. Edad de la madre, 36
años. Edad del padre, 37 años. No con
sanguinidad ni antecedentes familiares re
lacionados con el caso.
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PiC. 3. Tórax no excesivamente estrecho, con car
diomegalia y circulación pulmonar aumentada

Flc. 1. Aspecto general de la paciente

FIC. 2. Se observa polidacttfia post-axial en ambos
pies (también estaba presente en las manos)

FlG. 4. Radiografía de pelvis, donde se observa el
acetábulo en «tridente.
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Antecedentes personales: Embarazo:
Amenaza de aborto al mes y medio de
gestación; duración 41 semanas. Parto:
Cesárea por falta de progresión (nació fue
ra de nuestro Hospital). Periodo neonatal
inmediato: Peso al nacimiento, 3.000 grs.
Polidactilia. Soplo sistólico.

Exploraúón fisica al ingreso: Peso:
3.070 gr. (P 3-10). Talla: 48 cm (P 3-10).
PC: 35 cm. (P 25).

Aspecto tosco. Cabeza normal. Frenillo
lingual y sinequias de labio superior y ma
xilar superior. Tórax ligeramente estrecha
do (Fig. 1 Y 3). Soplo sistólico de intensi
dad 3/6, que se ausculta de forma más in
tensa en zona paraesternal izquierda, con
refuerzo del 2. o tono. Taquicardia de 150
latidos/minuto. Taquipnea de 60 respira
ciones/minuto. Tiraje. Hepatomegalia de
21/ 2 cm. Se palpan bien pulsos periféricos
en las cuatro extremidades y no hay ten
siones diferenciales significativas entre las
mismas. Extremidades cortas, micromelia
acromélica, hexadactilia post-axial en ma
nos y pies (fig. 2). Sindactilia entre 2. o y
3. o dedo del pie derecho. Uñas hipoplási
caso Pelo fino y escaso.

Datos complementarios

Sangre. Sistemático. Hematíes:
4.200.000/cc. Hb.: 15.5 gr %. Hematocri
to: 45 %. Leucocitos: 9.600/cc. Cayados:
O %. Segmentados: 30 %. Linfocitos:
60 %. Monocitos: 7 %. Eosinófilos: 1 %.
Basófilos: 2 %. Plaquetas: 472.000/cc.

Analítica: Proteína C reactiva: Negati
va. Ca: 10 mg %. P: 5 mg %. Fosfatasas
alcalinas: 410 UI /1.

Orina: Densidad: 1010. Glucosa: Nega
tiva. Proteínas: Negativas. Urocultivo: Ne
gativo.

Radiología

Cráneo: Normal. Columna: Normal.

Tórax: No excesivamente estrecho, con
clavículas elevadas en «manillas de bicicle
ta». Cardiomegalia. ICT: 0.65. Aumento
circulación pulmonar (Fig. 3).

Pelvis: Acetábulo en «tridente» (Fig.
4).

Extremidades: Metáfisis ensanchadas y
mal modeladas. Acortamiento acromélico,
fundamentalmente en extremidades infe
riores (mayor acortamiento del peroné).
Fusión del 5. o y 6. o metacarpiano de ma
no derecha. Dos falanges en los dedos su
pernumerarios de las manos y una falange
en los dedos supernumerarios de los pies.
Luxación de la cabeza del radio.

Electrocardiograma. Eje de ORS hacia
arriba (-900

). Hipertrofia biventricular,
con predominio derecho. Imagen de qR
en VI.

Cariotipo. 46, XX (técnica de bandas
G).

Evoluúón. Con respecto a la cardiopa
tía, se realizó el diagnóstico a la cabecera
del enfermo de CIV con eje izquierdo o
defecto de cojines endocárdicos. Estudios
posteriores pusieron de manifiesto la exis
tencia de canal atrioventricular y ductus
permeable. Fue necesario realizar trata
miento con digoxina desde el mes de
edad, sin mejoría, siendo intervenida qui
rúrgicamente a los 9 meses de edad, falle
ciendo en el post-operatorio. No fue posi
ble realizar estudio necrópsico.

CoMENTARIOS

Es un síndrome polimalformativo ge
nético, con herencia autosómica recesiva,
aunque se han descrito también casos es
porádicos (1, 2). Se supone que existe un
defecto metabólico de la función condroci
taria y del tejido ectodérmico (1). No se
han encontrado habitualmente anomalías
cromosómicas (1, 2, 4), sin embargo, hay
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un caso descrito por Christian y cols. (9),
que presentaba anomalias en el brazo largo
del cromosoma 9 en la madre y en el hijo
afecto de SEVC; nuestro caso presentó un
cariotipo normal.

Se incluye dentro del grupo de las
condrodisplasias con afectación más o me
nos intensa del tamaño de las costillas,
mostrando tórax estrecho, alteraciones de
los huesos tubulares en crecimiento yafec
tación ectodérmica (1, 3, 4). Existe acorta
miento mesomélico de los miembros en su
porción distal (3).

La talla final es corta, aunque la talla al
nacimiento, en algunos casos, no está muy
afectada, dato que recogemos también en
nuestro paciente. La polidactilia post-axial
en manos se presenta prácticamente en el
100 % de los casos, existiendo en algunos
pacientes, más de seis dedos. La polidactilia
de los pies se recoge en un 20 % de los pa
cientes (1). Las alteraciones ectodérmicas se
describen fundamentalmente en dientes
(connatales e hipoplásicos) y uñas (pe
queñas y friables) (1, 9, 10, 11).

Estos pacientes presentan cardiopatías
congénitas asociada con una frecuencia su
perior al 50 % (12, 13). Los tipos de
cardiopatía congénita más frecuentemente
encontrada (80 %) son defectos septales
(CIV OCIA) (5), aunque también se han
descrito Transposición de Grandes Vasos
(1, 12), Drenaje Venoso Anómalo (12) y
Canal Atrioventricular Común (12).
Nuestro paciente presentaba esta última
anomalia junto con un Ductus Permeable.

Otras álteraciones, como sinequias en
labio superior e inferior, malformaciones
genitourinarias o genu valgo, se describen
de forma esporádica (1, 13). Se han descri
to también, malformaciones del sistema
nervioso central, tipo Dandy Walker (14).

Los hallazgos radiológicos óseos,
muestran como más característico, la mal
formación de la pelvis en «tridente», hue
sos tubulares conos y mal moldeados;
acortamiento distal de extremidades, más
marcado a nivel del peroné; luxación de
cabeza de radio y fusión de metacarpianos
(1); hechos que fueron también recogidos
en nuestra paciente.

E! diagnóstico diferencial debe hacerse
fundamentalmente con la distrofia torácica
asfrxiante (DTA) (7); como ella, presenta
tórax estrecho, aunque en el SEVC no suele
ser tan intenso como en la DTA; la pelvis
en «tridente» está presente en los dos sín
dromes (1, 7); la polidactilia y cardiopatía
congénita son menos frecuentes en la DTA
que en el SEVC (7). Orienta también el
diagnóstico de SEVC el componente ecto
dérmico de la displasia (5). Algunos auto
res (1) consideran que la DTA sería una va
riante de SEVC, ya que presentan un
cuadro clínico y radiológico bastante pare
cido.

El SEVC es englobado por algunos a.a.
(1, 7, 8) en lo que se ha dado en denomi·
nar, síndrome de costilla corta congénita,
caracterizado por costillas cortas y horizon
talizadas, tórax estrecho con hipoplasia
pulmonar y acortamiento acusado de los
miembros, asociado en ocasiones con poli
dactilia y malformaciones viscerables, pre
sentando generalmente una letalidad tem
prana alta.

E! pronóstico del SEVC vendrá dado
fundamentalmente por dos factores: por
un lado el distinto grado de estrechez to
rácica y por el otro la gravedad derivada
de las malformaciones cardiacas (1). En
nuestro caso, la malformación cardiaca fue
determinante en la evolución, ya que el
grado de estrechez torácica no era intensa.
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