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INTRODUCCION

El término ectrodactrilia hace referencia a un
grupo de malformaciones congénitas raras
caracterizadas por wuna hendidura central
profunda en manos y/o pies. Se debe a aplasia
y/lo hipoplasia de falanges, metacarpianos y/o
metatarsianos de uno o mas dedos. También se
denomina “deformidad en manos de langosta”.

DISCUSION
= Generalmente sigue un patrén de

herencia

autosémico dominante, con penetrancia casi
completa.
=La expresividad es variable, apareciendo

fenotipos distintos en la mismafamilia.

= La etiopatogenia no esta esclarecida, pero
alteraciones durante el desarrollo embriolégico de
los miembros en las semanas 6-7 de gestacion,
podrian causar estas malformaciones congénitas.

= Se conocen algunas mutaciones genéticas
asociadas con la ectrodactilia (figura 6).

= El prondstico es bueno, y la funcién del miembro
variara con la gravedad del defecto al nacer.

CASO CLINICO

ANTECEDENTES PERSONALES:
Varon RNT (38+1 sg), AEG (2830g). Producto de un
embarazo controlado, normoevolutivo, de padres
jévenes (madre 33 afios, padre 32) no consanguineos.
Niega habitos toxicos o farmacos durante el embarazo.
La ecografia de la semana 20 revelé alteracién en
ambas manos y pies, sin otros hallazgos.
ANTECEDENTES FAMILIARES DE INTERES:

= Bisabuela paterna: focomielia de miembros

superiores.

= Abuelo paterno y padre: ectrodactilia de ambas

manos (figura 1) y pies,

= Hermano de 2 afios: sano.

EXPLORACION FiSICA: Malformacion de:
= MANOS: sindactilia de 3° y 4° dedo derechos con
falange supernumeraria en 1° dedo bilateral(figura2y3)

= PIES: ausencia total de 2° 3° y 4° dedo, con
hendidura media (figuras 4y 5).

= No alteraciones en piel y anejos, ni fisura palatina.
ESTUDIOS COMPLEMENTARIOS:

= Ecografia abdominal: sin hallazgos.

= Cariotipo: normal.
EVOLUCION:

Sin incidencias. Pendiente de valorar por cirugia
plastica.
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Figura 6: Embriologia del miembro superior. La expresién del gen
TP63 es crucial para sustentar la cresta ectodérmica apical durante el
desarrollo embriolégico de las extremidades. Su mutacién podria
relacionarse con malformaciones de la mano-pie hendido.




