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Displasia epifisaria con falanges en forma de angel. Caso clinico
Angel-shaped phalango-epiphyseal dysplasia. Case report

Dr. René Conci*, Dra. Alicia Oller", Dr. Martin Moya®, Dra. Adriana Echegaray® y Dr. Donald Frush

RESUMEN

Se describe una patologia de aparicién poco frecuente y
esporadica que se caracteriza por deformidad en cuello de
cisne en las manos, artrosis de cadera en la adultez, retardo
en la edad 6sea y malformaciones de las falanges medias, en
forma de angel. El paciente es un nifio de 4 afios de edad que
sufrié un traumatismo de mano, por lo cual se le realizé una
radiografia donde se observaron falanges con forma de dngel.
A partir de este hallazgo, se obtuvieron otras radiografias y
se diagnostic6 una displasia epifisaria con falanges en forma
de dngel. A raiz de este diagndstico en el nifio y de consultas
con el Servicio de Genética, se diagnosticé el mismo sindrome
en la madre.

Palabras clave: displasia epifisaria con falanges en forma de dngel,
enfermedades del desarrollo dseo, osteocondrodisplasias.

ABSTRACT

We describe a rare and sporadic condition, characterized by
swan neck deformity in hands, hip osteoarthritis in adulthood
and malformations of themiddle phalanges with an angel shape.
The patient is a 4 year old boy who suffered hand trauma and
on x-ray examination he was diagnosed with angel-shaped
phalango-epiphyseal dysplasia. Based on this diagnosis, his
mother, who suffered from constant pain in her hips and lower
limbs, was diagnosed with this syndrome as well.
Keywords:angel-shaped phalango-epiphyseal dysplasia, bone disease,
developmental, osteochondrodysplasias.
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INTRODUCCION

La displasia epifisaria con falanges en forma
de angel (angel-shaped phalango-epiphyseal dysplasia;
ASPED, por sus siglas en inglés. OMIM: 105835)
es una patologia de aparicién poco frecuente y
esporadica que se caracteriza por artrosis de la
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cadera en la adultez, retardo en la edad 6sea y
malformaciones de las falanges medias, en forma
de dngel. Al ser, muchas veces, diagnosticada
fortuitamente, no hay una edad clara a la cual
se pueda realizar el diagnéstico. A esta entidad
Bachman y colaboradores,’ en el afio 1967, la
llamaron disostosis periférica hereditaria, a partir
de la descripcién de 3 casos que presentaron estos
signos radiograficos, pero, en esta descripcién,
no se tuvieron en cuenta las malformaciones de
las falanges medias. En el afio 1993, Giedion y
colaboradores? consideraron las alteraciones de
las falanges, cambiaron el nombre por ASPED
y sugirieron una posible herencia autosémica
dominante.

CASO CLINICO

Motivo de consulta: traumatismo de mano.

Se trata de un nifio nacido de embarazo
normal, parto espontaneo a término, peso y
talla adecuados para la edad gestacional, con
evolucién clinica, desarrollo neurolédgico y
crecimiento normales. A los 4 anos de edad,
mientras jugaba, sufri6 un traumatismo de mano
por un golpe con un martillo.

Al momento del examen clinico, se evidencid
una ligera deformidad de los dedos en cuello de
cisne y minimos acortamientos de los segmentos
medios en ambas manos. Talla, peso y perimetro
cefalico, entre el percentil 25 y 50 para la edad,
con proporciones corporales normales. Presentaba
también una hiperlaxitud generalizada.

El pediatra solicité una radiografia de mano
izquierda (Figura 1), la cual mostré un retardo
importante en la maduraciéon ésea con ausencia
de niicleo de osificacién en carpo, metacarpianos
y falanges distales, ausencia de osificacion de la
falange media del 5° dedo, falange media del 2°,
3°y 4° dedo en forma de dngel y clinodactilia del
2°,4°y 5° dedo. El examen radiolégico de la mano
derecha presentaba similares hallazgos al de la
mano izquierda.

Se efectud una radiografia de cadera, de
ambos pies y de columna. La radiografia de
cadera (Figura 2) mostré nucleo de osificacién de
ambas cabezas femorales pequefio e irregular;
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también eran pequenas las epifisis distales de
fémures y proximales de tibias. En la radiografia
de columna, se evidenci6 una ligera cifosis.

En ambos pies, se observd ausencia de
osificacion de falanges medias de los ortejos 2° a
5° e hipoplasia de las falanges distales.

Con estos hallazgos radiograficos, se realiz6
la consulta con un genetista. La madre tenia 36
afos y el padre, 37 afios; no eran consanguineos
y habia una hermana mayor sana. En el arbol
genealdgico, se observaba el nifio, la madre
afectada y la abuela materna con dudosos indicios
de la malformacién. Se realiz6 el diagndstico de
ASPED. No se realizaron estudios genéticos, ya
que, en ese momento, no se conocia el gen que
podria codificar esta enfermedad, si bien ahora se
conoce que esta podria resultar de una mutaciéon
en el gen CDMP1.?

Seguimiento: En el control realizado a los
3 afios del diagnéstico de ASPED (Figura 3),
se observo que el nticleo epifisario de ambos

Ficura 1. Radiografia de la mano izquierda y radiografia
focalizada del sequndo dedo

¢ Las flechas rojas sefialan las falanges en forma de angel.

* Las flechas azules senalan las epifisis pequenas y de
contornos irregulares.

* Laflechaverdesefalalaausenciadeaparicién delosnticleos
de osificacién del carpo (retardo en la maduracién dsea).

fémures era hipoplasico, aplanado e irregular,
con aspecto fragmentado. Cuello femoral ancho,
maés acentuado en la cadera izquierda. El nifio

FiGURA 2. Radiografia de caderas del nifio a los 4 afios

e Las flechas rojas sefialan las epifisis femorales pequenas y
de contornos irregulares.

Ficura 3. Radiografia de caderas del nifio a los 7 afios

e Las flechas rojas sefialan el nticleo epifisario de ambos
fémures hipopldsico, aplanado e irregular, con aspecto
fragmentado.

e Las flechas azules sefialan el cuello femoral ancho.
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continud con un plan de seguimiento pautado y
se le realizan estudios de imagenes periddicas,
con el objetivo de detectar precozmente la artrosis
de cadera para su consiguiente reemplazo.

La madre del nifio presentaba deformidad
clinica similar en las manos y, en la radiografia
de cadera, estrechamiento del espacio articular
y evidentes signos de artrosis degenerativa
precoz (Figura 4), que, a la luz del diagnéstico de
ASPED en el hijo, se consideraron secundarios a
la misma patologia en ella. Como consecuencia
de la artrosis grave, se le realizé un reemplazo
bilateral de cadera.

DISCUSION

En el ano 1967, Bachman describe a una madre
de 47 afios, con marcada hiperextensibilidad
de los dedos de las manos y osteoartritis
precoz de la cadera. Sus dos hijos también
presentaban hiperflexibilidad de los dedos y, en
las radiografias de las manos, se observaba un
retraso en la osificacion carpal, pseudo epifisis
metacarpal proximal, epifisis-metéafisis en forma
de cono de copa y aumento en los espacios
articulares.

Giedion describe, en 2 familias y otros
2 pacientes aislados, un probable desorden
autosémico dominante, con caracteristicas
clinicas y radiograficas similares® al descrito por
Bachman. Explica que los cambios resultan de
las alteraciones que afectan la epifisis, diéfisis y
metafisis. La forma de angel esta dada por las alas

FiGura 4. Radiografia de caderas de la madre

e Las flechas rojas sefialan el estrechamiento del espacio
articular y evidentes signos de artrosis degenerativa precoz.

formadas a partir del manguito diafisial; la falda
es la epifisis en forma de cono y la cabeza es la
pseudo epifisis distal.

Camera y colaboradores,* en el ano 2003,
describen a un nifio con las falanges en forma
de dngel e hipogénesis oromandibular, y le
asignan el niimero 103300 (OMIM) y el nombre
hipoglosia-hipodactilia.

Esta entidad comienza en la infancia,
y se encuentran deformidades en cuello de
cisne en los dedos de las manos. Durante la
adolescencia y la adultez temprana, los pacientes
presentan grave dolor de cadera, que se
acompana con artrosis degenerativa de cadera,
braquidactilia no especifica de los 29 y 4tes
dedos, hiperextensibilidad de las articulaciones
interfalangicas y denticién anormal, con ausencia
de los primeros molares.

Los hallazgos radiolégicos en las manos
son las falanges en forma de angel (cruz de
Malta), retraso en la osificacién de los huesos del
carpo, demora en la osificacién de las cabezas
femorales que progresan al aplanamiento y
fragmentacion, lo que lleva al estrechamiento del
espacio articular y artrosis precoz. En la columna
vertebral, ocurren cambios tipo Scheuermann*
(osteocondrosis juvenil espinal).>”

Los diagnésticos diferenciales se realizan con
la displasia epifisaria multiple, enfermedad que
afecta el crecimiento y remodelacién del hueso,
a partir de una anomalia en el desarrollo de las
epifisis del hueso, lo que produce deformidades
6seas que afectan las articulaciones y causan
artrosis temprana. Existen 3 formas de esta
enfermedad; la del recién nacido es incompatible
con la vida.® Un rasgo clinico tipico de esta
enfermedad y que la distingue de otras displasias
es que esta no afecta la columna vertebral.

La braquidactilia es una malformacién
genética que se manifiesta con dedos cortos, tanto
de las manos como de los pies, y puede ocurrir
como una malformacién aislada o formar parte
de un sindrome.?

Castriota y cols.,’ reportan sobre una mujer
con braquidactilia tipo C cuya hija afectada
desarrolld, a los 3 afios, epifisis en forma de
angel en dos dedos de una mano y cambios mas
caracteristicos de braquidactilia tipo C en la otra
mano. En estos casos, a diferencia del nuestro, no
hubo afectacion de cadera.

Los sindromes tricorrinofaldngicos' se
caracterizan por una estatura baja, cabello
escaso, nariz bulbosa y epifisis en forma de
cono, reduccién generalizada de las falanges
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(metacarpiana y metatarsiana).

En el reporte de Warashina y colaboradores,"
se presenta a una mujer de 35 anos con ASPED,
que fue tratada con artroplastia total bilateral.
Esta paciente, al igual que la madre de nuestro
paciente, sufria de coxalgia y caminaba con ayuda
de muletas. Los cambios radiolégicos vistos en
la radiografia de caderas de esa paciente eran
similares a los de la madre de nuestro paciente.

El prondstico de nifio a futuro es posiblemente
la displasia de cadera y su posible reemplazo.
Si bien el consejo genético que se le brind¢ al
paciente fue solo clinico, ya que, en ese momento,
no teniamos estudios para individualizar genes
que se asociaran a la enfermedad y asi poder
realizar una pesquisa en la familia afectada, hoy
se ha identificado un gen, por lo cual se podria
abordar esta patologia también desde la genética.

Consideramos importante destacar que,
a través de los hallazgos observados en la
radiografia de mano realizada al nifio por un
traumatismo, se logro llegar al diagndstico de esta
patologia, que afecta también la cadera y lleva a
artrosis precoz. La madre del nifio, quien sufria de
intensos dolores y consumia grandes cantidades
de analgésicos, también fue diagnosticada con
esta enfermedad. El diagndstico del hijo permiti6
el de la madre y la posibilidad de consejo genético
para la familia. B
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