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Sindrome una-rotula. Presentacion de un caso
operado. Revision de la literatura

F. RUIZ DE LA CUESTA MADRUGA, J. GARCIA ZAPATA, L. GIMENEZ RUIZ
R. DIAZ BONMATI

RESUMEN

A propésito de un caso de Sindrome ufia rotula que fue intervenido quinirgicamente
por luxacién de rdtula, los autores estudian la problemdtica de esta afeccidn, relativa-
mente rara, con revision de la literatura.

Indicadores: Sindrome ufia rotula.

SUMMARY

A case of nail patella syndrome which was operated by a dislocation of the patella, is
reported. The available bibliography is collected.

Key words: Nail patella syndrome.

Incidencia

Es una afeccidon de gran rareza, citandose
su incidencia en un 22 por millén de habi-
tantes (RENWICK e IZATT) (25).

MINO (20) en 1948 cita 100 casos. DUN-
CAN y SOUTER (7) en 1963, controlan 44 fa-
milias con un total de 400 individuos de los
que solo controlan 252. FIDALGI VALDUEZA
en 1973 (32) cita 26 personas afectadas en 3
familias (revisados 12 casos).

AGGARWAL y MITTAL (1) en 1970, citan
haberse descrito 443 afectados a los que su-
man los 15 de su comunicacion.

Definicion
Es una disostosis, es decir una malfor-

macion de un hueso aislado o asociado a
otros. (MAROTEAUX) (18).

RODNEY K. BEALS (3) sugiere la asocia-
cion de estatura corta y deformidades congé-
nitas de los pies (1969).

ALAIN y P. RIGAULT (1972) (2) afirman
que no es mas que una curiosidad anatomo-
patoldgica dentro de las osteodistrofias.

La opinidon mas generalizada es que se
trata de una suma de anomalias que afectan
al sistema oseo (en especial codos, pelvis,
rodillas) y a las ufias.

Historia

Descrita por primera vez por CHATE-
LAIN (5) en 1820. En 1897, LITTLE (14)
vuelve a redescribirla. SEGWICK (28) da
cuenta de su transmision genética.

OSTERREICHER (22) en 1930 describe la
triada: atrofia ungeal, malformacién rotulia-
na y luxacién de las cabezas radiales. TUR-
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NER (31) en 1933 sefiala la transmisién
dominante y la displasia de pelvis que pos-
teriormente  FONG (1946) (8) denomina
«cuernos iliacos». Anteriormente en 1939,
KIESER (12); ya insinué en sus trabajos la
presencia de los cuernos iliacos.

En 1955 RENWICH y LAWLER (26) de-
muestran la relacién entre €l locus del gen
de la afeccién que nos ocupa y el locus del
grupo ABO.

Sinonimia

Sindrome de Osterreicher-Turner.

.Onicartrosis de Tourraine.

Nail patella syndrom.

Osteo-onico-disostosis.

Hereditary osteo-onycho-dysplasia o sin-
drome de Hood.

Sindrome de J.V. Turner o de Turner-
Kieser.

Artro-onycho-dysplasia.

Hereditary-myelo-osteo-musculo-dysplasia.

Arthro-onycho-musculo-dysplasia.

Iliac-Horn-syndrome: sindrome de los
cuernos iliacos.

Onycho-osteo-dysplasia.

Herencia

Durante mucho tiempo se ha considera-
do como familiar transmitido siguiendo las
leyes de Mendel. Para Maroteaux es una
transmisién autosomica dominante. TACHD-
JIAN (30) afirma que se transmite como ca-
racter simple autosémico dominante. Como
el gen no esta ligado al sexo, tanto las hem-
bras como los varones pueden transmitir la
condiciéon. También estd ligado a los grupos
ABO sanguineos y pueden ser transmitido
con uno sélo de los genes A,B,O.

RENWICK (27), JAMESON (11), WILSER-
VANCK (1956) demuestran la transmisién
genética por un gen simple dominante, no
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ligado al sexo, con penetracién directa, de
expresividad variable y gran pleomorfismo.

ALAIN y RIGAULT (2) (1972) afirman
que el cardcter hereditario dominante esta
remarcado por el sitio del gen responsable:
el locus del grupo sanguineo ABO!

SMILLIE (29): nunca respeta una genera-
cion y puede ser transmitido por ambos
SEX0s. '

La causa de la diseminacion a diferentes
tejidos no esta demostrada.

Dos teorias no se han confirmado:

—la influencia genética puede ejercerse
en un particular estadio de la fase embrio-
naria, afectando a hueso, estructuras endo-
dérmicas, rifiones.

—se trata de una toxina especifica resul-
tante de un defecto enzimatico.

La caracteristica de la herencia domi-
nante autosomica se da cuando se produce
uno o mas de los criterios siguientes, segun
la ponencia espafiola de la S.E.C.O.T. en las -
displasias dseas (1973) (24):

l.-Hijo afectado tiene siempre padre
afectado.

2.—En el matrimonio entre una persona
afectada y otra normal, resulta la misma
proporcidn entre nifios normales y afecta-
dos. ]

3.- Un nacido normal de padre afectado
tendra hijos normales.

4.-La malformacidon se produce igual
entre hombres y mujeres.

5.~ El arbol genealdgico presenta altera-
cion tanto en sentido vertical como horizon-
tal.

6.— Las caracteristicas clinicas dominan-
tes son de expresividad variable.

Clinica

Edad y talla—- Variable con crecimiento
normal (Maroteaux).

Para RODNEY K. BEALS (3), la talla co-
mun media es baja.
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Displasia ungueal

Es la afeccidon mds comun, estando pre-
sente en el 98 por 100 de los casos. Se afec-
tan en especial las manos mds que los pies y
de aquéllas los pulgares, aunque pueden
verse afectados todos los dedos.

Para algunos autores la gravedad del sin-
drome coincide con el numero de ufias afec-
tadas.

Las uiias son hipoplasicas, delgadas y
con estrias longitudinales, pudiendo faltar a
veces. Estas alteraciones estan presentes des-
de el nacimiento y persisten toda la vida. El
crecimiento del pulpejo sobre la ufia origina
una deformidad que puede dificultar el co-
ger objetos pequerios.

Pueden asociarse alteraciones de los plie-
gues de la piel de las interfalangicas con o
sin limitacion de movilidad asi como clino-
dactilia y deformidad en cuello de cisne.

Displasia rotuliana

Presente en el 92 por 100 de los casos,
.variando desde la hipoplasia (80 por 100) a
la aplasia (12 por 100).

Clinicamente hay luxacién o subluxa-
cion externa asociada a hipoplasia de condi-
lo femoral externo. En el nifio puede aso-
ciarse a un genu valgo.

VENABLE (33) en estudios necropsicos,
justifica esta luxacidn, por ausencia del liga-
mento cruzado anterior. DARLINGTON
(1967) (6) en otra necropsia, indicé que ha-
bia una persistencia de un tabique intercon-
dilar que se corresponde con la insercién de
la sinovial que estaba anormalmente despla-
zada. MERIEL (1970) (19) y PATTE (23), tras
estudios artrograficos sefiala la presencia de
otras alteraciones como meniscos discoi-
deos, etc.

Displasia de los codos

Casi siempre simétrica. La cabeza radial
se halla luxada postero-lateralmente, siendo
hipopldsica, lo que unido a una hipertrofia
de la epitrdclea origina un codo valgo.

Hay afectacion de la movilidad, con dis-
minucién de la extension y prono supina-
cién. Se describen otras alteraciones como
hipoplasia de epicéndilo y del capitellum.

Puede originar problemas en la muifieca
(rigidez), debido al acortamiento del radio
sobre el cubito lo que origina una incon-
gruencia articular.

Displasia de la pelvis

El signo patognomonico de esta afeccion
es la presencia de los cuernos iliacos. Para
O’MURRAY (21) la presencia de estos cuer-
nos con el ensanchamiento de las crestas es
lo definitivo para el diagnostico.

Estos cuernos iliacos se sitian en las fo-
sas iliacas postero-externas y son palpables
a veces, debajo de la musculatura glitea.
Pueden variar desde una condensacion hasta
verdaderos cuernos de varios centimetros de
longitud. Son bilaterales y simétricos. Pue-
den existir también unos ensanchamientos
de las alas del ilion con prominencia de las
espinas iliacas antero-superiores o bien hi-
pertrofia de la parte anterior de la cresta
iliaca que se comparan a orejas de elefantes.

Cinturén escapular

Malformaciones muy discretas como la
hipoplasia del omdplato, excesivo relieve
del acromion o extremo externo de la clavi-
cula.
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Ojos

Heterocromia del iris (Maroteaux).

LESTER (1936) (13) observd en algunos
pacientes afectos, dentro de una misma fa-
milia, la hiperpigmentacidon central del iris
lo que llamo signo de Lester. Dicho signo
no es constante ya que se ha encontrado en
otras personas no afectas de este sindrome.

Alteraciones renales

Varian desde la simple proteinuria hasta
la insuficiencia renal cronica.

CARBONARA (4) cita que se presentan en
el 42 por 100 de los enfermos y BEALS (3)
en el 30 por 100.

HAWKINS y SMITH (1950) (9) realizan un
estudio de una serie de enfermos de la mis-
ma familia con alteracidon renal, presentan-
do cilindriria, proteinurias y disminucion de
la funcion renal con hiposideremia y con al-
teraciones Oseas superponibles a este sindro-
me, por lo que lo asocian a una glomerulo-
nefritis crénica hereditaria. Después otros
autores la han asociado a nefritis intersticia-
les, etc.

Estudios con microscopio electrénico
han advertido la presencia de un engrosa-
miento de las membranas basales de los glo-
merulos, conteniendo depdsitos de fibras
colagenas.

LORINCZ (1960) (15, 16, 17) demostrd
que la eliminacion de mucopolisacaridos
acidos en la orina de estos enfermos estaba
aumentada, por lo que algunos autores con-
sideran esta enfermedad como una variante
de la mucopolisacaridosis.

Lesiones asociadas

Se han descrito muchas, por lo que aqui
sOlo referimos las mas constantes:
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— Pies planos o zambos; luxacidon de ca-
dera, coxa valga; repliegues cutdneos en
codo. )

—Sindrome de Plumer-Wilson: glositis,
disfagia esofdgica, anemia aclorhidrica.

— Aplasia de grupos musculares comple-
tos, como consecuencia de las alteraciones
Oseas.

— Hipoplasia del omoplato; relieve exce-
sivo del acromion o extremo externo de la
clavicula.

- Deficiencia mental o psicomotora.

— Alteraciones de las interfaldngicas de
los dedos, etc.

Diagndstico diferencial

JOSEF WARKANY (34) establece una dife-
renciacion con el sindrome de Ellis van Cre-
veld (autosdmico recesivo) en el que las
anomalias esqueléticas y de ufias ocurren
juntas, pero se distingue de la onico-osteo-
displasia, en que en aquél hay displasia de
ufias, dientes, polidactilia, condrodistrofia y
enfermedad congénita cardiaca.

Prondstico

Como comentamos anteriormente, es
bueno, si no se complica con una nefropa-
tia.

Para otros autores, la gravedad viene
dada por el nimero de uiias afectadas.

Tratamiento

Para MAROTEAUX (18) el fin del trata-
miento, es la correccion quirdrgica de las
anomalias, en particular la luxacion de las
rotulas.

TACHDIJIAN (30): el tratamiento es ines-
pecifico. Propone la cuadriceplastia para la
luxacion de rotula.
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Enferma de 18 afios que acude a la consulta
por dolor y crujidos en ambas rodillas. Dolor mas
localizado a nivel femoropatelar, en su vertiente
externa. Refiere episodios de pseudobloqueo y fa-
llos de rodilla. )

En la biisqueda de antecedentes familiares no
se ha podido encontrar familia directa e indirecta
con algin tipo de anomalia Osea.

Clinicamente se aprecia una distrofia marcada
(fig. 1) de las ufias de los dedos de las manos. A
la palpacidn, se aprecian unas rdtulas hipoplasi-
cas y desplazadas lateralmente con luxacion evi-
dente a la flexion de la rodilla (fig. 2). Codos con
un valgo moderado.

Radiograficamente se aprecian las siguientes
alteraciones:

—Codos: hipoplasia del condilo externo mas
acusado en el derecho.

- Pelvis normal (fig.'6).
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-Rodillas: en la proyeccion A.P. se aprecia la
sombra de las rotulas hipopldsicas y descentradas
en sentido externo.

En la proyeccion lateral se confirma el tamafio
anormalmente pequefio de las rétulas (figs. 3 y 4).

En la axial se aprecia la hipoplasia rotuliana
con luxacion de la misma que se encuentra sobre
el condilo externo (fig. 5).

En el estudio nefroldgico hay una proteinuria
y microhematuria que curan sin tratamiento,
siendo el resto de la exploracion normal.

En noviembre de 1983 se interviene quirtrgi-
camente la rodilla derecha practicandole un ali-
neamiento proximal segiin técnica de INSALL
(10). En junio de 1984, se practica misma inter-
vencion a rodilla izquierda. En la actualidad esta
completamente recuperada de dichas intervencio-
nes, existiendo una movilidad normal de las rodi-
llas, sin sintomatologias.

FIG. 1.— Aspecto de las ufias de la enferma.
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FIG. 2.- Situacion de las rétulas con la enferma sentada.

FiGs. 3 y 4.- Radiografias de perfil de ambas rodillas, notdndose las rotulas ascendidas.
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FIG. 5.- Radiografia axial ambas rodillas mostrando la subluxacidn externa de ambas rétulas y la hipo-
plasia rotuliana.

FIG. 6.— Radiografia antero-posterior de ambos codos donde se advierte la hipoplasia de condilo externo
mas acusado el derecho.
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