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Reporte de caso de sindrome FATCO: aplasia fibular,
campomelia de tibia y oligosindactilia
A case report of a patient with FATCO syndrome: fibular aplasia, tibial

campomelia and oligosyndactyly

Dra. Ménica D’ Amato Gutiérrez® y Dr. Felipe A. Palacio Diaz"

RESUMEN

El sindrome FATCO, por las siglas en inglés de aplasia fibular
(Fibular Aplasia), campomelia de tibia (Tibial Campomelia)
y oligosindactilia (Oligosyndactyly), es un conjunto de
malformaciones dseas, en las que la alteracién se centra en
los huesos de la pierna. Es una entidad rara y hay pocos casos
descritos en la literatura internacional, y, hasta ahora, no se ha
descrito ningtin caso en Colombia.

Presentamos aquiel caso de unreciénnacido de sexomasculino
con signos clinicos de manera prenatal y posnatal consistentes
con sindrome FATCO sin otras malformaciones asociadas.
Exponemos también una breve discusion sobre las diferentes
malformaciones 6seas y otros casos de FATCO en el mundo.
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ABSTRACT

The FATCO syndrome, (Fibular Aplasia, Tibial Campomelia
and Oligosyndactyly) are bone malformations with main
alteration in lower limbs. It is a rare entity and there are few
cases reported in international literature, and so far there are
not published cases in Colombia. Here we present a case of
a male newborn with prenatal and postnatal signs consistent
with FATCO syndrome without other organs malformations,
and there is a brief discussion about this syndrome and other
different malformations associated with it.
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INTRODUCCION

La aplasia fibular (del peroné), la campomelia
de la tibia y la oligosindactilia son parte del
sindrome FATCO, denominado como tal en 2005
por Courtens et al.'” Hay pocos casos descritos en
la literatura, atin no se ha determinado el patrén
de herencia, y solo algunos se han diagnosticado
en el periodo prenatal.
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Describimos aqui el caso de un paciente recién
nacido a término con diagndstico prenatal de
malformaciones dseas, en el que, al nacer, se
evidencid, con examen fisico e imédgenes, que tenia
signos clinicos consistentes con sindrome FATCO.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Recién nacido a término masculino, hijo de
padres no consanguineos, madre primigestante de
22 afios (sin abortos previos) y padre de 27 afios.
Sin antecedentes patoldgicos en los padres ni
antecedentes familiares de malformaciones dseas,
patologias cardiacas, neuroldgicas o renales. No
hubo complicaciones durante el embarazo ni
consumo de sustancias, como alcohol, drogas o
medicamentos teratogénicos.

La ecografia obstétrica de Il nivel a la semana
23 de gestacion report¢ tibia derecha encorvada
de 16 mm sin peroné; el pie presentaba un vestigio
del tarso y finalizaba en un mufién que aparentaba
tener 3 dedos del pie. Feto vivo, biometria fetal
media compatible con 23 + 6 semanas. Diagndsticos
presuntivos: hipoplasia congénita de la tibia vs.
sindrome FATCO (Figura 1).

FiGura 1. Ecografia prenatal, semana 23 de gestacion. Se
evidencia una imagen que corresponde a la tibia derecha
encorvada de 16 mm sin peroné (flecha); el pie presenta un
vestigio del tarso y finaliza un mufion, que aparenta tener
3 dedos del pie.
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El paciente, de 39 semanas y 4 dias de edad
gestacional, nacié con adaptacién neonatal
espontanea, puntaje de Apgar 8 y 10 al minuto
1y 5, respectivamente, y signos vitales estables,
con un peso de 2560 g, adecuado para la
edad gestacional, talla de 45 cm y perimetro
cefélico de 33 cm. Al momento del examen
fisico, sin alteraciones a nivel cardiopulmonar
y neurolégico, sin dismorfismo facial; en el
miembro inferior derecho, fémur palpable sin
deformidades, articulacion de rodilla mévil
no dolorosa, pero con deformidades en
la pierna: tibia més corta y angulada en 90°
aproximadamente. Se logré palpar maléolo, no
se palpo peroné, movilidad limitada del tobillo y
solo 3 metatarsos. No se evidenciaron edema ni
heridas (Figura 2).

Posteriormente, se realizé radiografia
comparativa de piernas, que corroboré los
hallazgos de la ecografia prenatal y del examen
fisico (Figura 3).

Por ser una malformaciéon mayor, se solicitd
un ecocardiografia, una ecografia cerebral y una
ecografia renal, las cuales fueron normales.

DISCUSION

El sindrome FATCO es un conjunto de
malformaciones 6seas, en las que la alteracion se
centra en los huesos de la pierna (fibula y tibia).?

Fue descrito en 1981 por Hecht y Scott, en el
caso de dos medias hermanas con malformaciones
osteomusculares; una de ellas, con ausencia de la
mano derecha y fibula izquierda, oligosindactilia
en la mano izquierda y pie derecho, acortamiento
de tibia bilateral, sin defecto cardiaco.>?

FiGURrA 2. Examen fisico, en el que se evidencia deformidad
en la tibia, ausencia de peroné y oligodactilia

Mas adelante, en 1994, Capece et al.
describieron a un feto de 24 semanas de gestacion
con evidencia ecografica de angulacién de la
tibia y ausencia de fibula izquierdas, ausencia
del quinto dedo y oligosindactilia en la mano
derecha.

En 2003, Huber et al., reportaron 2 casos con
angulacion y acortamiento de la tibia, uno de
ellos con defecto bilateral, ausencia de fibulas y
oligodactilia en ambos pies. Los dos presentaban
desarrollo neurolégico normal, huesos femoral
y pelvis normales y no tenian alteraciones
cardiacas.'

Es entonces cuando Courtens et al., en
2005, reportaron un caso de un paciente con
oligosindactilia en la mano izquierda, ausencia de
fibula, angulacién de la tibia y ausencia del quinto
metatarso y falanges en el miembro inferior
derecho. Sumado a los otros 5 pacientes anteriores
con signos clinicos similares, propusieron el
acrénimo FATCO para este sindrome.!

Desde ese momento, se han descrito 9 casos
con caracteristicas similares;*® en 2 de ellos (en
2009, T. Kitaoka et al.,” y Karaman et al.* en 2010),
no se hallaron alteraciones en el gen WNT7A
(relacionado con malformaciones éseas) y en
cariotipo.

FiGURA 3. Radiografia anteroposterior de piernas. Se
evidencia, en el miembro inferior derecho (flecha), ausencia
de peroné, tibia mds corta y angulada.
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Los dos tltimos casos fueron reportados en
2014, uno por O. Sezer et al., en el que se hizo un
diagnoéstico prenatal, al igual que el de Courtens
y el nuestro,” y el otro caso por Goyal et al., de
un paciente de 2 afios de edad con deformidad
en valgo del pie derecho, acortamiento de la
misma extremidad e hipoplasia de fibula y talo
ipsilateral.’

En la revision realizada, no se hallaron casos
reportados en Colombia.

El desarrollo 6seo de los miembros inferiores
se inicia desde la semana 6-7 de gestacion' y
el crecimiento en sus tres dimensiones esta
determinado por genes y factores consecuentes.
Estas dimensiones son el eje préximo-distal
estimulado por el factor de crecimiento de
fibroblasto; el eje anteroposterior con la proteina
Sonic hedgehog (SHH); y el eje dorso-ventral, que
se forma gracias a las proteinas morfogenéticas
del hueso, EN1 y el gen WNT7A. Se cree que el
sindrome FATCO se da por alteracién en el eje
dorso-ventral y en la parte distal de la pierna.*>*'°

Una de las caracteristicas del sindrome
FATCO es la malformacién en la fibula. Este
tipo de malformaciones son raras, pero son las
més comunes entre las malformaciones dseas
de los miembros inferiores. La malformacién
de fibula que se registra con mayor frecuencia
es la agenesia fibular, o hemimelia, que puede
ser unilateral o bilateral, aislada o asociada a
malformaciones en otros huesos (fémur o pie)
o a alteraciones cognitivas. La mayoria de las
veces, se presenta una agenesia fibular aislada,
hecho que sugiere teratogenicidad o causas no
genéticas.! 41112

La malformacién en la fibula también es parte
del sindrome de aplasia fibular con ectrodactilia
(ausencia de partes de los dedos o los dedos
completos), que puede ser asociada a alteraciones
faciales. La ectrodactilia asociada al sindrome
FATCO también se encuentra como parte de
la malformacién denominada mano-pie en
hendidura (split hand/foot malformation), la cual
se caracteriza por la ausencia de metacarpos y/o
metatarsos, sindactilia de los dedos restantes y,
en ocasiones, hipopldsicos. Asimismo, puede
ocurrir asociada a oligodactilia o monodactilia
con hemimelia (acortamiento o ausencia) de un
hueso largo distal, mas comun en el radio y la
tibia. En estas malformaciones, es el eje proximo-
distal que parece estar alterado.!*>#!2

No se conoce cuél es el gen exacto que
genera este tipo de malformaciones. Entre los

genes mas frecuentemente estudiados, estan el
WNT7A y el AFF. Se ha observado que, cuando
se inactiva el gen WNT7A en ratones, estos
pierden estructuras dorsales de la extremidad
distal. Por los pocos casos reportados, no se
puede establecer con certeza un patréon de
herencia. Incluso, esté el caso descrito por Hecht
y Scott de dos medias hermanas, lo que da la
posibilidad de mosaicismo gonadal.’ Debido a
esto, toda pareja con antecedentes de hijos con
sindrome FATCO debe tener asesoramiento
genético y control estricto ecogréfico en futuros
embarazos.>*%?

Generalmente, el tratamiento para
malformaciones del sindrome FATCO es
quirdrgico, con osteotomia y, en algunos casos, se
describe la amputacion de la pierna, alargamiento
y epifisiodesis contralateral. El manejo debe ser
lo mas temprano posible porque, de lo contrario,
no se lograra un pie plantigrado funcional que
soporte peso."

Diagnésticos diferenciales

El sindrome de Weyers se caracteriza, ademas,
por la alteracién en los miembros superiores,
como la ausencia del radio, y malformaciones
renales, cardiacas y esplénicas.

El sindrome de Fuhrmann, ademaés de
alteraciones en la pierna y en los dedos
(oligodactilia y sindactilia), presenta hipoplasia
y/o angulacién del fémur, y, en algunos casos,
alteracion de la pelvis.

De igual forma, hay algunos casos reportados
de malformacién en el sistema nervioso
central con Arnold Chiari y malformaciones
creaneofaciales, como labio y paladar
hendidos."™

Los sindromes focomelia de Schinzel y el Al-
Awadi/Raas-Rothschild (AARRS) presentan
mutacién en el gen WNT7A. El primero tiene
afectaciéon de manos y pies con alteracién en las
ufias y puede asociarse a meningocele. El ARRS
de herencia autosémica recesiva compromete
tanto extremidades superiores como inferiores y,
usualmente, se acompafia de hipoplasia de pelvis
y genitales anormales.'

Teniendo en cuenta los pocos casos descritos
en la literatura internacional sobre este sindrome
y la necesidad de mas datos e investigaciones
para esclarecer los factores de riesgo y el papel
genético en su fisiopatologia, aportamos, en este
articulo, el caso de un paciente con signos clinicos
correspondientes a sindrome FATCO. B
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