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Klippel-Feil syndrome with tracheoesophageal fistula, bifid thumb and cerebral
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RESUMEN

Elsindrome de Klippel-Feil es una malformacién congénita de
la charnela craneo-cervical compleja que involucra vértebras
y visceras, caracterizada por la triada cldsica de cuello corto,
limitacién de movimientos dela cabeza porla fusion de vértebras
cervicales eimplantacién baja del cabello en la region occipital.
Se presenta por falla de segmentacién en el esqueleto axial del
embridn. Suincidencia se estimaen1/40 000-42 000 nacimientos
y predomina en el sexo femenino.

El objetivo del presente trabajo es describir el cuadro clinico
de un paciente con sindrome de Klippel-Feil y multiples
malformacionesasociadas, entre ellas, fistula traqueoesofagica,
pulgarbifidoy lipomas/angiolipomasintracraneales, las cuales,
hasta ahora, no han sido descritas en el sindrome, por lo que
se considera un hallazgo excepcional.

Palabras clave: sindrome de Klippel-Feil, fusion vertebral, fistula
traqueoesofigica, pulgar andmalo, angiolipoma.

ABSTRACT

The Klippel-Feil syndrome is a congenital malformation
of the skull flap involving complex cervical vertebrae and
organs, characterized by a classic triad: short neck, limitation
of movement of the head due to cervical spine fusion and low
hairline in occipital region. It results from an error in the axial
skeleton segmentation of the embryo;its incidence is estimated
at 1/40,000-42,000 births and predominates in females.

The aim of this paper is to describe the clinical picture
of a patient with Klippel-Feil syndrome and multiple
malformations, including tracheoesophageal fistula, bifid
thumb and intracranial lipomas/angiolipomas,that have not
been previously described in the syndrome, so it is considered
an exceptional finding.

Keywords: Klippel Feil syndrome, vertebral fusion, tracheoesophageal
fistula, thumb abnormality, angiolipoma.
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INTRODUCCION

El sindrome de Klippel-Feil (SKF) es una
malformacion congénita de la charnela craneo-
cervical compleja que involucra vértebras y
visceras, de herencia autosdmica dominante o
recesiva,'? esporadica, con penetrancia reducida
y expresiéon variable. Esta caracterizado por
la triada clasica de cuello corto, limitacién de
movimientos de la cabeza por la fusién de
vértebras cervicales e implantacién baja del
cabello en la region occipital.’ La etiologia atin no
esta clara, es muy heterogénea y, en ella, se han
involucrado factores ambientales.?

El objetivo del presente trabajo es describir el
caso clinico de un paciente con SKF y miultiples
malformaciones asociadas; tres de ellas, no
descritas hasta ahora.

CASO CLINICO

Varoén, producto de un embarazo a término,
obtenido por parto vaginal, con peso al nacer
de 3200 gramos y talla de 50 centimetros.
Exploracién fisica: atrofia de pabellén auricular
con agenesia de conducto auditivo externo
derecho, fistula traqueoesofagica tipo Il y cuello
normal. Exdmenes de laboratorio, normales. La
radiografia de térax revel6 dextrocardia. Al dia
siguiente, se efectud la resolucién quirtrgica
de la fistula traqueoesofagica. Fue dado de
alta en buenas condiciones generales y se le
indicé control por los servicios de Genética y
Otorrinolaringologia.

A los once anos de edad, el nifio fue traido
nuevamente al Hospital por una deformidad
cérvico-dorsal y pérdida auditiva derecha. En
el interrogatorio, la mama expresé que, al mes
de haber nacido el nifio, la familia, de escasos
recursos econémicos y de procedencia rural
muy alejada, tuvo que trasladarse a otro estado
agricola para trabajar como jornaleros itinerantes.
Ello imposibilité el control del nifio por los
servicios mencionados, por lo que no pudo ser
evaluado en conjunto con el grupo familiar. A
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partir de los dos afios de edad, ella comenzé
a notar en el nifio una discreta limitacién para
los movimientos del cuello, sin que hubiera
presentado nunca ninguna lesién. Hasta los once
anos, habia realizado sus actividades escolares y
deportivas sin impedimento.

La exploracion fisica evidencié implantacion
baja de cabello en la regién occipital, cuello
corto con limitacién para la flexién, rotacién
y lateralidad, desviacién cervical derecha,

Ficura 1. Vista dorsal del paciente
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a) Cuello corto e implantacién baja del cabello en la regién
occipital; b) deformidad de Sprengel del lado izquierdo y
¢) cicatriz derecha poscorreccién de la fistula traqueoesofagica.

FIGURA 2. Pulgar derecho

Pulgar derecho bifido por doble falange distal.

elevacion de la escdpula izquierda o deformidad
de Sprengel (Figura 1) y pulgar derecho asimétrico
y deforme. La radiografia lateral de cuello
evidencié una fusién parcial de las vértebras
C4 con C5 y una fusiéon completa de C5 con
Cé6. Radiografia de columna: escoliosis de 10° y
espina bifida en L5. Radiografia de mano: pulgar
derecho bifido por falange distal accesoria (tipo
II de acuerdo con la clasificacién radiologica de
Wassel). Se le realizaron potenciales evocados
auditivos de tallo cerebral, que evidenciaron,
en el oido derecho, ausencia total de respuesta
ante la estimulacién y, en el oido izquierdo,
retardo en los componentes [y lll yen Iy V. El
ultrasonido abdominal rutinario revel6 agenesia
renal izquierda y presencia de doble sistema
pielocalicial en el rinén contralateral. En vista de
las multiples malformaciones, entre ellas, la triada
caracteristica, se hizo el diagnéstico de SKF grado
IL. Se le indicé al paciente el seguimiento anual
con estudios por imagenes, que lamentablemente
no realizé.

Ficura 3. Tomografia axial computada de columna
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Se evidencia una fusién parcial de C4 con C5 y una fusiéon
completa de C5 con C6 (flechas).
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El paciente acudi6 de nuevo al Hospital a los
dieciséis afios de edad por cervicalgia y dolor
en el dedo pulgar derecho. El joven expreso,
en el interrogatorio, que no habia asistido a
sus controles médicos desde hacia cinco anos,
ya que, durante ese tiempo, no habia sentido
dolor en el cuello al realizar las actividades
cotidianas. Examen fisico: pulgar derecho bifido
por doble falange distal; el resto, sin cambios. Fue
intervenido quirdrgicamente por el Servicio de
Traumatologia para la extraccién de la falange
accesoria (Figura 2). Tomografia axial computada
de columna: confirmé los hallazgos radiograficos
previos (Figura 3). Un ano después, comenzé a
presentar episodios de cefalea intensa, por lo
que se le realiz6é una resonancia magnética de
craneo y se observaron imagenes sugestivas de
lo siguiente: 1) angiolipomas en la fosa craneal
media derecha paraesfenoidal y en el pulvinar
taldmico; y 2) lipomas en la regién temporal
derecha y en el interior de los ventriculos frontales
bilaterales (Figura 4). Actualmente, el paciente
presenta cefalea intermitente, por lo que se
mantiene en control por el Servicio de Neurologia.

DISCUSION

En 1912, Maurice Klippel y André Feil
describieron por primera vez varias anomalias
Oseas en un hombre francés de 46 anos de

FIGURA 4. Resonancia magnética de craneo

edad con cuello corto e inmévil por la fusién
congénita de vértebras cervicales y tordcicas
superiores; de alli que este sindrome fuese
conocido posteriormente con sus apellidos.* El
SKF se presenta por falla de segmentacién en
el esqueleto axial del embrién.? Sin embargo,
se ha planteado la hip6tesis de que puede
deberse a la interrupcién embrionaria del flujo
de las arterias subclavias, vertebrales y/o de sus
ramas.’ Su incidencia se estima en 1/40 000-42 000
nacimientos y predomina en el sexo femenino en
60% de los casos.®

En 1967, Gunderson y colaboradores
clasificaron el SKF en tres tipos.” Tipo I
(autosémico recesivo), que consiste en la fusion
masiva de vértebras cervicales y dorsales
superiores en un bloque 6seo; tipo II (autosémico
dominante), que se caracteriza por la fusién de
uno o dos espacios vertebrales y se asocia con
hemivértebras; y tipo Il (autosémico recesivo),
que comprende cualquiera de los dos tipos
anteriores, con fusién, ademads, de vértebras
toracicas bajas o lumbares.

El diagnéstico de SKF se realiza por la
presencia de la siguiente triada: cuello corto,
limitacién de movimientos de la cabeza por la
fusién de vértebras cervicales e implantacion
baja del cabello en la region occipital. Amerita
el asesoramiento genético familiar para

a) Lipoma intracerebral en la regién temporal derecha y b) angiolipoma en la fosa craneal media derecha paraesfenoidal
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esclarecer el tipo de herencia y su relevancia
en la descendencia. Desafortunadamente,
en nuestro caso, no se pudo efectuar, por lo
que el diagnoéstico de SKF se hizo tarde y las
anomalias auditivas presentes al nacer tampoco
se pudieron tratar y corregir con la cirugia,
debido a la migracién de la familia por trabajo.
Ademas, estos pacientes requieren seguimiento
traumatoldgico periédico y rehabilitacion a fin de
tratar precozmente la cervicalgia y, debido a las
malformaciones vertebrales, no deberian realizar
deportes de contacto.

El principal diagnéstico diferencial del
SKF debe hacerse con otras patologias,
fundamentalmente con las agrupadas bajo
el acronimo VACTERL. Este es un conjunto
de malformaciones congénitas diversas:
vertebrales (como hemivértebras y displasia de
cuerpos vertebrales), anal (atresia), cardiacas,
traqueoesofdgica (fistula), renales y de
extremidades. Sin embargo, nuestro paciente,
a pesar de tener algunas de estas alteraciones,
presento la triada clasica de SKF, que, aunada a la
presencia de la deformidad de Sprengel (la cual
no se asocia a VACTERL), confirmé el diagnéstico
de SKF.

Se ha descrito el SKF asociado a numerosas
alteraciones sistémicas; entre ellas, la deformidad
de Sprengel (elevacién o mala posiciéon de
la escapula, debido a su migracion erratica,
que origina la alteracién musculo-esquelética
compensatoria), de observacién habitual, como
en nuestro caso.® Otra anormalidad frecuente es la
sordera neurosensonrial,’ encontrada en nuestro
paciente. Las anormalidades renales también son
comunes, entre ellas, la agenesia renal,' que, en
nuestro paciente, se observé del lado izquierdo, y
rifién contralateral con doble sistema pielocalicial.
También se presentan anomalias cardiacas en
14%-42% de los casos, de las cuales se observan,
en menor proporcién, situs inversus totalis o
dextrocardia,' anomalias dseas, como espina
bifida oculta' y lipomas en la médula espinal.®

Hasta ahora, el pulgar bifido no se ha asociado
al SKF. Se han decritos casos esporadicos de
polidactilia posaxial, a diferencia de nuestro
paciente, que present6 un tipo de polidactilia
preaxial no informada hasta la actualidad en la
literatura.™

Ademads, no es comun la asociacion de
tumores intracraneales (TI) con el SKF. Hasta
ahora, se han descrito pocos casos, y el mas
frecuente es el quiste dermoide localizado en
la fosa posterior, seguido del quiste dermoide

con drea de diferenciacién en el carcinoma
de células escamosas y el teratoma maligno
intracraneal.” La resonancia magnética es el
estudio imagenologico diagndstico de eleccion, ya
que ubica su localizacién, niimero y caracteristicas
del TI. Permite, ademas, obtener informacién
acerca de la composicion quimica del Tl y realizar
el diagnostico diferencial entre los distintos tipos.

El pronéstico dependera del tipo histolégico
y su localizacién, y el tratamiento de los TI
es quirdrgico con o sin radioterapia y/o
quimioterapia.

En nuestro paciente, los lipomas y
angiolipomas intracraneales limitaban
parcialmente sus actividades, debido a la cefalea
intermitente que ameritaba control neurolégico
continuo y estricto.

Los autores no hallaron publicaciones previas
que relacionaran lipomas y/o angiolipomas
intracraneales con el SKF. De alli que la presencia
de ambos tumores en la fosa craneal media en
nuestro paciente supone un descubrimiento
original. Ademas, la conjuncién de fistula
traqueoesofagica, pulgar bifido y tumores
descritos en un paciente con SKF es un hallazgo
excepcional, no descrito hasta ahora y, por eso, su
interés en informarlo. ®
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