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RESUMEN

Los autores presentan cuatro nuevos casos de onico-osteodiplasia hereditaria v
una revision de las anomalias que se presentan en el citado sindrome.

Descriptores: Onico-osteodisplasia hereditaria.

SUMMARY

Four cases of hereditary onyco-osteodysplasia («Nail patella syndrom») are pre-

sented with bibliographic review.

Key words: Hereditary onyco-osteodysplasia.

Introduccion

Denominada también «onychasthrose»
por los autores franceses y «nail-patella
syndrome» o «Hereditary onyco-osteo-
arthrodysplasia» por los anglosajones, se
trata de un sindrome caracterizado por la
presencia de anomalias ungueales y de di-
versas displasias dseas que afectan funda-
mentalmente a los codos, rodillas y pel-
vis, siendo transmitidas por herencia au-
tosdmica dominante.

La descripcion mads antigua de la dis-
plasia ungueal asociada a alteraciones es-
queléticas fue la de CHATELAIN en 1820
(8), en un paciente con anomalias congé-
nitas en unas y codos. La primera des-
cripcion anglosajona, de esta triada de
caracter hereditario, fue realizada por
PYE-SMITH ¢n 1833 (31). .

Estudios mas detallados de la triada

fueron realizados por OSTERREICHER (28)
y TURNER (44). Este autor aprecié que
algunos sujetos afectados, presentaban
unos ilfacos en forma acampanada, con
prominencia de las espinas iliacas antero-
superiores.

En 1946 FonG (14). durante una pie-
lografia rutinaria, observo unas exéstosis
que se originaban en las caras dorsolate-
rales de ambas palas iliacas y llamé a es-
tas estructuras «cuernos iliacos», no rela-
ciondndolas con el sindrome.

MINO y LIVINGTONE (24) describen el
sindrome completo, con displasia de
unas, codos, rodillas y presencia de cuer-
nos iliacos, cuadro que LOVE y BEILER
(20) denominan osteoonicodisplasia here-
ditaria.

En este trabajo se aporta una nueva
familia y una revisién amplia de la litera-
tura sobre ¢l sindrome.
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Descripcion de la familia

El primer paciente de la familia (IT1-
4). acudid a nuestra consulta enviado por
su pediatra por transtornos de la marcha
y por luxacién externa de ambas rotulas.
A la exploracion constatamos la presen-
cia de una distrofia ungueal y de unas ro-
tulas hipoplasicas y luxadas externamen-
te. Ante la existencia de estos signos fi-
sicos sugerentes de onico-osteodisplasia
hereditaria, se requirié la presencia de
otros miembros de la familia para estudio
del subsiguiente drbol genealdgico. (Figu-
ra ).

Hemos revisado once miembros de la
familia en tres generaciones descubriendo
cuatro que presentaban el sindrome, tres
de ellos son varones y una hembra.

El examen fisico se completé con el
radioldgico (codos, pelvis y rodillas) y

biolégico (sistemdtico de sangre. orina v
grupo sanguineo) en los pacientes afec-
tos. En el caso del paciente III-5 no se
practicaron radiografias por su corta edad
(dos meses).

Los hallazgos encontrados en los cua-
tro individuos afectos, quedan reflejados
en la tabla L.

Comentario

1.— Caracteres genéticos

La onico-osteodisplasia se debe a un
tnico gen autosémico dominante, no liga-
do al sexo, que muestra penetrancia com-
pleta, expresividad y pleomorfismo varia-
ble, con una marcada unién al locus de
los grupos sanguineos ABO.

IIT 1

Afectado:

T

d 9
m e
O

No afectado: D

Paciente 19!

/4

FiG. 1.— Arbol gencaldgico de la familia afectada del sindrome.
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ASCHNER (2) considerd que el sindro-
me era el resultado de la acciéon de un
grupo de cuatro genes., uno para cada as-
pecto de la tétrada. En su teoria, las va-
riaciones de anomalias, las explica en
base de un «crossing over» de los factores
genéticos, durante la meiosis. Esta hipo-
tesis presenta un serio inconveniente para
ser mantenida: si la variacién en la com-
binaciéon es debida a un «crossing over»,
un determinado sujeto que haya perdido
un gen, resultaria incapaz de transmitir el
defecto a otra generacion. Esta teoria se
desmorona ante el estudio detallado de
las genealogias publicadas.

HAWKINS y SMITH (15) sugieren que la
afeccion estd ligada a un soélo gen. PFAN-
DLER y COTTET (29) pioneros en esta li-
nea de investigacién, sugieren que podria
existir un nexo entre el factor de la os-
teo-onico-displasia, el factor N de los
grupos sanguineos y el tinte del cabello.
Un amplio examen de nueve familias lle-
vado a cabo por RENWICK (32) y LAWLER

(18), mostré definitivamente el nexo en-
tre la afeccién y los grupos sanguineos
ABO.

En 1956 Renwick (33) demostrd la
presencia de isoalelos modificantes del
gen principal en el mismo locus. La ma-
nifestacion de una determinada caracte-
ristica, vendria determinada por una mu-
tacién espontanea. La causa de la muta-
cién es desconocida. Se ha sugerido que
el incremento de la edad de los padres,
puede ser un factor (21).

Recientemente se ha asociado con la
trisomia del brazo corto del cromosoma
9. BLANK (4) notific cuatro miembros de
una familia con clinica semejante a la
descrita que presentaban trisomia del cro-
mosoma 9 en su brazo corto y el mismo
grupo sanguineo ABO.

2.— Frecuencia

RENWICK € 1zzAT (34) estimaron que
la frecuencia del sindrome era al menos

Fic. 2.~ Di}strofia unguel del paciente I1-3. Ademas de la hemiatrofia ungual cubital, pueden
apreciarse linulas triangulares y desaparicion del pliegue interfalangico distal de los cuatro ul-
timos dedos. ‘
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de 22/1.000.000 de personas en el Reino
Unido. No se ha establecido una relacion
entre una determinada etnia y la apari-
cién de la onico-osteodisplasia. Ambos
sexos se afectan por igual.

3.— Patologia
Distrofia ungueal:

Se encuentra presente en el 97% de la
serie de TOURAINE (42), en el 93% de la
puplicada por DuncaN (10) y en el 91%
de la serie de CARBONERA (6). La distro-
fia es menos marcada en los dedos mas
mediales. El dedo menique raramente
esta afectado. En algunos casos la distro-
fia aparece en los dedos de los pies.

Las urias son cortas, con estriaciones
longitudinales y escamosas. En los casos
mas graves, la ufia del pulgar puede estar

ausente (28-22), ser bifida, mostrar he-
miatrofia o ausencia de la mitad cubital
(28-25) (Fig. 2).

Ocasionalmente la ufia del indice esta
ausente (5). Las lunulas triangulares fue-
ron descritas por STRANDsKOV (39). (Fi-
gura 2).

Aunque no se han demostrado ano-
malias esqueléticas de los dedos, la por-
ciéon mesodérmica de los mismos parece
afectada. Se han mencionado alteraciones
del pulpejo de los dedos: la pulpa termi-
nal se extiende desde la superficie volar
a la dorsal. ausencia del pliegue interfa-
langico distal dorsal (10) (Fig. 2), con li-
mitacion minima de la flexién. Otros au-
tores han descrito laxitud ligamentosa de
las articulaciones metacarpofalangicas e
interfaldngicas (25-1), asi como contractu-
ra de las articulaciones interfaldngicas,
sin afectacién de la del pulgar (1).

FiG. 3.— Distrofia de rodillas e la paciente I-1. Se puede observar la hipoplasia de la rétula
y del céndilo femoral externo.
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Displasia de rodilla:

La frecuencia de aparicion es del 79%
de la serie de ToURAINE (42), del 80%
de la publicada por Duncan (10) y del
92% de la serie de CARBONERA (6). La
ausencia o la hipoplasia de la patela es el
cambio mds comin. La patela hipoplésica
puede ser ovoide, triangutar o irregular
(Fig. 3). Frecuentemente estd desplazada
lateralmente y puede estar permanente-
mente luxada (36) (Fig. 4 y 5). También
puede encontrarse en posicién baja entre
los condilos tibial y femoral (25). El con-

\

FiG. 4.— Distrofia de rodillas del paciente 11-3,

destacando la hipoplasia de rétulas y condilos

femorales externos asi como la luxacion de las
rotulas.
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dilo femoral lateral, es habitualmente hi-
popdsico, constituyendo la luxacion de la
rétula una seria incapacidad (35-44-35)
(Fig. 3 y 4). Es practicamente el uUnico
motivo de consulta de los pacientes. Es-
tudios anatémicos y artrogrificos han de-
mostrado la presencia de un septum me-
senquimatoso, presente en la embriogé-
nesis normal (9-26). Se han consignado
casos de ausencia del LCA (46).

Displasia de codo:

La afeccion de los codos fue notifica-
da por WREDE (48) y por FIRTH (13). Se
presenta en el 43% de la serie de Tou-
RAINE (42), en el 59% de la casuistica de
Duncan (10) y en el 90% de la seric de
CARBONERA (6). Sc caracteriza por la hi-
poplasia del lado externo de la articula-
cion (Fig. 6). Esta hipoplasia afecta al ca-
pitelum, cpicondilo y cabeza radial. pu-
diendo existir subluxacion o luxacion ge-
neralmente posterior. Esta deformidad se
asocia con limitacion de la extension y la
rotacion en grado variable.

Ocasionalmente la cabeza radial adop-
ta forma dc hongo. TRANER (43) y WIL-
DERVANCK (47) han obscrvado de forma
inconstante la presencia de una exdstosis
puntiaguda en la cara lateral de la apofi-
sis coronoides.

Displasia pélvica:

En las scries de JAMESON (16) y DuN-
CAN (10) la frecuencia es del 30% y en la
de CARBONERA (6) del 81%. El primero
¢n observar esta anomalia fue KIESER
(17). aunque ya cran visibles en las radio-
grafias presentadas en la serie de TURNER
(44). FONG (14) en 1946 dio el nombre
de cuernos iliacos a cstas alteraciones
pélvicas. Estos cuernos se proyectan ha-
cia atrds del ilfaco en la unién del tercio
medio y posterior de la linea que conecta
las espinas iliacas superiores. anterior y
posterior. Pucden verse también bajo la
forma de prominencias de las espinas ilia-
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cas anterosuperiores. Suelen ser bilatera-
les y pueden presentar centros secunda-
rios de osificacion en sus extremos. Los
cuernos iliacos pueden ser visibles. palpa-
bles u ocultos de acuerdo con su tamano.
Su aparicion mds precoz ha sido descrita
por NUNEZ (27). ¢n una nina de tres me-
ses.

Otras anomalias:

Ademads de la tétrada principal se han
encontrado multiples variaciones morfo-
logicas menores en ¢l esqueleto: éstas
afectan al cranco, cscapula. clavicula,
costillas, humero, radio, cubito, pelvis,
fémur. tibia, peroné y huesos del tarso.
Se ha deserito retraso de la maduracion
dsca.

También se han publicado deformida-
des como escoliosis, hiperlordosis tum-
bar, flexum de cadera (45). valgo y ante-
version del cuello femoral (37) (Fig. 77),
genu valgo., pie cquino varo y calcdaneo
valgo. VALDUEZA (45) describe por pri-

mera vez osteocondritis disecante en tres
rodillas de su serie.

KIESER (17) encontrd proteinuria en
asociacion con el sindrome y posterior-
mente HAWKINS y SMITH (15) sugieren
que la displasia renal puede ser parte de
la onico-osteodisplasia. Esta alteracion
fue atribuida, en un principio a una glo-
merulonefritis asociada a nefropatia here-
ditaria (9-15-11). SILVERMAN (38) atribu-
ye su causa a un defecto de la sintesis de
las membranas celulares. Este autor en-
contrd lesiones histopatoldgicas similares
a las glomérulonefritis en pacientes con
onico-osteodisplasia sin proteinuria.

Ademds de la displasia renal, se han
encontrado otras anomalias hereditarias
asociadas como: contractura congénita
del menique (30-23), anomalias de la pig-
mentacion del iris (19-7) y sindrome de
PLUMMER-VINSON (disfagia, glositis por
sideropenia y disqueratosis) (7).

Una estatura baja de los individuos
afectados ha sido apreciada por autores
como RUTHERFOURD (35), Susman (40) y
BEALS (3).

FiG. 5.— Rodillas del paciente 11-3, aprecidndose la luxacion externa de las rétulas.
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Conclusiones

1.— Se describe una familia con los
cambios caracteristicos de la onico-osteo-
displasia.

2.— La radiologia resulta fundamental
para cuantificar la alteracion encontrada
en la exploracion fisica asi como para
descubrir lesiones minimas.

3.— El principal motivo de preocupa-
cién es la apariciéon de la nefropatia, que
ensombrece el prondstico.

FiG. 6.~ Distrofia de codos del paciente 11-3

en las que sc observa una hipoplasia de la

zona anterior de la cabeza radial y del capite-
lum.

FiG. 7.— Paciente 1lI-4. Destaca la coxa valga
y la hipoplasia de los condilos femorales exter-
nos. Las rotulas todavia no se visualizan.
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