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Nifla de 9 aflos que acude a consulta de atencidn primaria por ausencia de nudillo en el quinto

dedo de ambas manos

En la exploracion fisica destaca una reduccion bilateral del tamafio del 4° y 5° dedo

Se solicita una radiografia de ambas manos donde se objetiva una braquidactilia de 4° y 5°

metacarpo bilateral sin otras anomalias 6seas asociadas
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La braquidactilia es el acortamiento de alguna de las falanges y/o

ﬁ j g & » 5 8 metacarpianos/metatarsianos
% ﬂjg f 0 A1: falanges medias de todos los dedos en grado variable y
j % 7 falange proximal de los pulgares
Al A2 A3 & A2: falange media indice y segundo dedo del pie.

0 g A3: falange media del quinto dedo (Sindrome de Down)
j ' B: Falanges medias cortas y falanges terminales rudimentarias o

)
4 oy
% /0 ausentes, puede haber sindactilia
C

C: Falanges medias y proximales del segundo y tercer dedos.

& 0 Falange media del quinto dedo es corta.
d E 8 g ﬂﬁ @ D: Falanges terminales de los pulgares
ﬁ g E: Acortamiento de uno o mas metacarpianos y/o metatarsianos.
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3. Daos:co diferencial

Braquidactilia E

Aislada Sindrome con Sindrome sin resistencia
resistencia hormonal multihormonal

Pseudohipoparatiroidismo Acrodisostosis Acrodisostosis Slndro[ne de Turner
Braquidactilia con Sindrome
hipertension tricorrinofalangico
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- También llamado osteodistrofia hereditaria de Albright

- Cinica:
Efectos de la PTH

*% Resistencia hormonal a la accién de la PTH » Hipocalcemia e

hiperfosfatemia, PTH elevada
% Resistencia a otras hormonas

% Fenotipo caracteristico:

- Braquidactilia y calcificaciones ectopicas

- Estatura baja
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Pseudohipoparatiroidismo

Tabla 1. Tipos/Subtipos de pseudohipoparatiroidismo (PHP)

Tabulo renal
Hipofisis Otros T
Tiroides 18 Tepdos
Imprinting Paterno

Expresion bialélica

|

Expresion materna

SIN MUTACION I © 50% I I 100% —> NORMAL
23 24

MUTACION PATERNA I 50% I{ 50% —> PPHP
23 24

MUTACION MATERNA i 0% {I 50% —> PHP1A
23 24

AMP Infusién de
Fenotipo | Resistencia = & Caen | Pen PTH Actividad | Defecto genético
*
AHO hormonal orina | Sangre | sangre AMPG P Gsa en el locus GNAS
orina
Mutacién inactivante
PHP1A Sl Mltiple J l i l l { en alelo materno del
gen GNAS
Pérdida de
PHP1B NO PTH (TSH) il ! i l ! N metilacién en locus
GNAS
Mutacién inactivante
PHP1C Sl Multiple l l ik l i N en alelo materno del
gen GNAS
PHP2 NO PTH ! l iy 1 1 N s
Mutacién inactivante
PPHP# Sl NO N N N T i N/ en alelo paterno del
gen GNAS
* AHO: Osteodistrofia hereditaria de Albright
# PPHP: Pseudo-pseudohipoparatiroidismo N: normal
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Acrodisostosis

Braquidactilia marcada (metacarpos, metatarsos y falanges del 2°, 3° y/o 4° dedo), disostosis,
estatura baja y facies redonda con hipoplasia nasal, prognatismo e hipertelorismo

% Con resistencia multihormonal
- Resistencia a PTH+/- TSH
-  Gen PPKAR1A

K/
L X4

Sin resistencia multihormonal
-  Gen Pde4d
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- Hipertension grave.

- Estatura baja, facies redonda

- No discapacidad intelectual, obesidad o calcificaciones subcutaneas
- La braquidactilia puede no ser apreciable hasta los 6 afios de edad
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Genes afectados: TRPS1 +/- EXT1

Estigmas:

- Alteraciones del pelo y ufias (cabello escaso de crecimiento lento, colas de las cejas

pequenas)

- Alteraciones faciales (nariz bulbosa, filtrum largo y plano, labio superior fino y pabellones

auriculares prominentes)

- Alteraciones 6seas ( Displasia de caderas, pies pequefios y primer metatarsiano corto,

exostosis y epifisis «<marfiladas»)

gindrome tricorrinofalangico

Herencia autosomica dominante, alta penetrancia y expresividad variable
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- No forma parte de un sindrome
- Gen HOXD13 con herencia autosdmica dominante
- Estatura normal sin alteraciones del neurodesarrollo

Ademas de braquidactilia de metacarpos puede asociar:
-Sindactilia
- Alargamiento de las falanges distales, con acortamiento de la del pulgar

- Hipoplasia/aplasia, duplicacién falangica lateral y/o clinodactilia

SINDACTILIA
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4. Continuacion caso clinico e i
No antecedentes familiares ni personales relevantes -

- .

EF normal, peso y talla en p50 aproximadamente

TA 120/ 76 mmHg

AS: analitica sanguinea con bioquimica, hemograma, hormonas, inmunoquimica, parametros de

metabolismo éseo y vitaminas, con resultados dentro de la normalidad

Ca2+: 9,6 mg/dl (8,8-10,8)

Fosfato inorganico: 5,2 mg/dl (3,1-5,5)
PTH: 27,8 pg/ml (11,3-59,4) ] i i Xe
TSH: 174 mUJL (0,38-4,84) Braquidactilia E aislada
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- La braquidactilia es un rasgo fenotipico infrecuente

- Hay diferentes tipos de braquidactilias y cada una de ellas se relacionan con diferentes

patologias

- En la braquidactilia E es importante realizar un amplio diagndstico diferencial que incluya
principalmente al pseudohipoparatiroidismo y sus variantes, el sindrome hipertension

con braquidactilia y otros sindromes.

- Puede también ser un rasgo fenotipico aislado sin estar asociado a patologia
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