Cartas cientificas
Rev Urug Cardiol 2019; 34:80-83
doi: 10.29277/cardio.34.1.14

80

Cartas cientificas

Sindrome de Ellis-van Creveld. Reporte de un caso en Ecuador

Resumen
El sindrome de Ellis-van Creveld es una rara anormalidad genética autosémica recesiva causada por mutaciones en el
cromosoma 4p16. Presenta una tétrada tipica: condrodistrofia, polidactilia postaxial, displasia ectodérmica y cardiopa-
tia congénita, siendo esta tltima la principal determinante de la mortalidad. Desde que fue descrito en 1940, se han regis-
trado 150 casos en la literatura cientifica; en Sudamérica son pocos los casos registrados y en Ecuador no se encontro nin-
gln caso publicado. Se presenta un paciente asintomatico de 20 anos que acude a un control médico de rutina donde se
evidencia un soplo cardiaco.
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Ellis-van Creveld Syndrome. A case report in Ecuador

Summary

Ellis-van Creveld syndrome is a rare autosomal recessive disorder. It is caused by a mutation in 4p16 chromosome. It is
characterized by a classical tetrad: chondrodystrophy, postaxial polydactyly, ectodermal dysplasia, and congenital heart
defect. The congenital heart defect is the main determinant of mortality. Ellis-van Creveld syndrome was described in
1940; it has been registered 150 case reports. There are few reports in South America. In Ecuador, it wasn’t found case
reports. A 20 years old asymptomatic patient is presented, who goes to routine health care and is found to have a heart

murmur.
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Sindrome de Ellis-Van Creveld. Relato de um caso no Equador

Resumo
A sindrome de Ellis-van Creveld é uma esquisita doenca autossdmica recessiva. E causada por uma mutacio no cromos-
somo 4p16. E caracterizada por quatro sinais tipicas: condrodistrofia, polidactilia pés—axial, displasia ectodérmica e car-
diopatia congénita. O defeito cardiaco congénito é o principal determinante da mortalidade. Desde que foi descrito em
1940 tenham sido registrados 150 relatos de caso. Na America do Sul existem poucos relatos, e no Equador néo se encon-
trou nenhum publicado. E apresentado um paciente assintomatico de 20 anos que vai para o controle médico de rotina,
onde é encontrada uma bulha cardiaca.
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Sra. Editora:

Introduccién

El sindrome de Ellis-van Creveld (EVC) es una rara
anormalidad genética autosomica recesiva, caracte-
rizada por una tétrada clasica: condrodistrofia, poli-
dactilia postaxial, displasia ectodérmica y cardiopa-
tia congénita. La causa del sindrome son mutacio-
nes en los genes EVC - 1y EVC - 2, localizados en el
cromosoma 4p161-3),

Las cardiopatias congénitas ocurren en 50%-
60% de los casos y constituyen el principal determi-
nante de la esperanza de vida. Las principales mal-
formaciones cardiacas son: defecto del canal auricu-
loventricular (AV) o auricula comin, o ambos, vena
cava superior izquierda persistente y anormalida-
des de las venas pulmonares®4.

El sindrome fue descrito por primera vez por R.
Ellis y S. van Creveld en 1940, quienes reportaron
cerca de 100 casos hasta 1968; desde entonces se han
reportado aproximadamente 50 casos en la literatu-
ra®, entre los cuales son escasos los pacientes adul-
tos@. En Sudamérica existen pocos casos descritos.

Caso clinico
Paciente masculino de 20 anos, nacido en la region
costa de Ecuador. Padres con cuarto grado de consan-

guinidad. Antecedentes prenatales: ecografia a las 36
semanas de gestacion que reporta dimorfismo corpo-
ral. Antecedentes quirtrgicos: reseccién de un dedo
supernumerario postaxial en ambas manos y coloca-
cién de material de osteosintesis en ambas rodillas a
los 9 anos. Antecedentes familiares: tres primos se-
gundos de lado paterno con discapacidad intelectual y
dos primos de lado materno con acondroplasia, quie-
nes fallecieron por causa desconocida.

Paciente asintomaético que acude a control mé-
dico, donde identifican un soplo a la auscultacién
cardiaca, por lo que es referido a especialista para
estudio. Al examen fisico se encuentra: talla 133 cm,
orejas de implantacién baja, anodoncia parcial, pa-
ladar integro; elevacion de hemitérax anterior iz-
quierdo, escoliosis de columna dorsal; cicatriz de re-
seccion de dedo supernumerario y unas hipoplasi-
cas en ambas manos; miembros inferiores mas cor-
tos que miembros superiores, miembro inferior iz-
quierdo acortado; rodillas en valgo (figura 1). En la
inspeccion de térax se observa choque de punta en
region subesternal. En la auscultacién cardiaca se
aprecian ruidos ritmicos, en foco mitral soplo holo-
sistolico, regurgitante, grado III/VI, irradiado a axi-
la; en foco pulmonar soplo sistélico eyectivo, grado
IT/VI, con P2 aumentado, desdoblado y fijo.

En el electrocardiograma destaca PR prolonga-
do, bloqueo completo de rama derecha y hemiblo-
queo anterior izquierdo. En la radiografia de térax

Figura1.A. Paciente luego de correccion quirtargica de defecto cardiaco (esternotomia media), caracteristicas clinicas des-
critas en el texto. B. Dedos supernumerarios en la ninez, antes de su resecciéon. C. Anodoncia parcial.
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Figura2.A. Electrocardiograma, aVR, aVL y aVF registradas a ImV/5mm: Ritmo sinusal, 75 Ipm, Eje QRS - 90°, intervalo
PR de 240 ms, complejo QRS de 120 ms con morfologia de bloqueo completo de rama derecha y hemibloqueo anterior iz-
quierdo. B. Radiografia A-P: Situs solitus, indice cardiotoracico de 0,48, cono de arteria pulmonar prominente, aumento
de la trama vascular, escoliosis de la columna dorsal.

Tabla 1. Caracteristicas clinicas de EVC

Frecuentes

Paciente

Defecto cardiaco

Acortamiento de las falanges medias y
distales

Polidactilia postaxial de manos
Estatura corta (109 - 155 cm)
Térax estrecho

Hipoplasia de unas

Unas displésicas

Labio superior corto/delgado
Frénula corta/multiple
Adherencias labiogingivales
Anodoncia completa o parcial

Desarrollo cognitivo normal

Poco frecuentes

Polidactilia postaxial de pies
Estrabismo

Epi o hipospadias
Criptorquidia

Agenesia o displasia renal
Nefrocalcinosis

Megauréter

Genu valgum

+: caracteristica presente en el paciente.
-: caracteristica ausente en el paciente.
EVC: sindrome de Ellis-van Creveld.

se evidencia hiperflujo pulmonar y escoliosis de la
columna dorsal con concavidad izquierda (figura 2).
El ecocardiograma transtoracico report6 comunica-
cién interauricular tipo ostium primum de 22 mm,
comunicacién interventricular de 15 mm totalmen-
te ocluida por velo septal tricuspideo convirtiendo
un canal AV intermedio en un canal AV parcial e
hipertension pulmonar leve.

Por las caracteristicas clinicas es diagnosticado
como EVC. El paciente es hospitalizado para correc-
ci6n quirdrgica del defecto cardiaco. Hallazgos qui-
rargicos: comunicacién interauricular tipo ostium
primum de 5 cm?; ausencia de cleft mitral; ausencia
de comunicaci6n interventricular. Es realizada atrio-
septoplastia con parche pericardico bovino. El pa-
ciente recibe el alta hospitalaria después de seis
dias, sin complicaciones.

Discusién

La prevalencia exacta de EVC es desconocida®; se
estima una incidencia en recién nacidos de 1/60.000,
siendo mas comin en algunas poblaciones como la
comunidad Amish de Lancaster County, Pennsylva-
nia, en Estados Unidos, con una incidencia estimada
de 5/1.000®. No se encontraron casos clinicos re-
portados en Ecuador. Se desconoce la existencia de
casos similares en la comunidad de nacimiento del
paciente.

El diagnéstico prenatal se realiza con ecografia
desde el primer trimestre, observando engrosamiento
de la translucencia nucal, polidactilia postaxial, térax
estrecho, huesos largos arqueados y acortados, defec-
tos cardiacos, entre otras alteraciones estructura-
les®?, A pesar de que el paciente fue evaluado me-



Revista Uruguaya de Cardiologia
Volumen 34 | n° 1 | Marzo 2019

Cartas cientificas

diante ecografia prenatal y posteriormente interveni-
do quirdrgicamente en la ninez, el diagnéstico de EVC
no fue efectuado. Es importante recalcar que la baja
sospecha clinica de cardiopatias congénitas afecta di-
rectamente su manejo y pronéstico.

Las caracteristicas clinicas tipicas del sindrome
son condrodistrofia, con una talla promedio en el
adulto entre 109 y 155 cm; polidactilia, afectando
principalmente las manos, comiinmente ambas, y en
raras ocasiones los pies; displasia ectodérmica, pre-
sentandose como anormalidades en dientes (erupcién
tardia, anodoncia parcial) y unas (hipoplésicas, dis-
plasicas, friables, ausentes), y anormalidades cardia-
cas, siendo principalmente afectada la auricula. El de-
sarrollo cognitivo es normal®68. En este paciente en-
contramos la tétrada clasica, por lo que es posible rea-
lizar el diagndstico clinico de EVC (tabla 1).

Uno de los principales diagnésticos diferencia-
les lo constituye la disostosis acrofacial tipo Weyer,
una condicién autosémica dominante, donde coe-
xisten anomalias dentales, polidactilia postaxial de

manos y pies, estatura corta; pero no existe cardio-
patia congénita ni térax estrecho26. Otro diagnés-
tico diferencial es el sindrome de Jeune, condicién
autosémica recesiva, caracterizada por térax estre-
cho, acortamiento de extremidades, displasia ésea,
anomalias renales y degeneracién retiniana, pero
algunas caracteristicas como la cardiopatia congé-
nita o la displasia ectodérmica apoyan al diagnosti-
co de EVC25),

El manejo de EVC es multidisciplinario; el ade-
cuado control de los defectos cardiacos define su
pronoéstico®. En este paciente los defectos cardia-
cos fueron resueltos a edad adulta debido al diag-
nostico tardio. La resolucién quirtrgica fue satis-
factoria.

Es crucial insistir en la importancia del diagnés-
tico temprano, no solo de EVC, sino de todas las car-
diopatias congénitas, idealmente en la etapa prena-
tal. Es necesario brindar mayor informacion a la co-
munidad médica sobre este tipo de sindromes para
facilitar su diagnéstico clinico.
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