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RESUMEN 

La ectrodactilia es una rara malformación congénita, caracterizada por un defecto 
central en manos y pies con forma de “V” profunda, consecuencia de la deficiencia o 
ausencia de los radios centrales de las extremidades. 

La ectrodactilia es una manifestación genética y clínicamente heterogénea, que se 
presenta de forma aislada o en combinación con otras malformaciones y/o síndromes, 
tales como la ectrodactilia aislada autosómica dominante o SHFM (Split Hand-Foot 
Malformation) o, la forma más frecuente y conocida, el síndrome de Ectrodactilia, 
Displasia Ectodérmica y labio/paladar leporino (EEC). Se puede asociar también a 
displasia ungueal, anormalidades de la piel y del conducto lagrimal, entre otras. Se ha 
descrito con patrón autosómico dominante. 

El término “Ectrodactilia” data de 1832, cuando San Hilario lo utilizó para describir una 
mano constituida por sólo dos dedos. 

Las anomalías de la mano son difíciles de diagnosticar y con frecuencia se pasan por 
alto durante las ecografías prenatales. El espectro de malformaciones de la mano es muy 
amplio, y pueden estar aisladas o asociadas a otras malformaciones o alteraciones del 
cariotipo. El descubrimiento de estas anomalías ayuda a estrechar  el cerco en el 
diagnóstico diferencial, ya que algunas malformaciones son altamente sugestivas de un 
diagnóstico sindrómico específico. Así pues, el examen sistemático de las extremidades 
fetales puede guiarnos en el diagnóstico y manejo de muchas condiciones asociadas. 
 
Tanto en el caso de la ectrodactilia aislada como en los complejos sindrómicos que 
tienen la ectrodactilia entre sus alteraciones definitorias, como el Síndrome EEC, han 
tomado protagonismo las mutaciones del gen p63 (gen supresor de tumores 
relacionados con el ectodermo y mesodermo embrionarios), ubicado en el cromosoma 
3, y causante de la gran mayoría de casos de ectrodactilia en el mundo. 
 
El enfoque terapéutico de la ectrodactilia debe ser multidisciplinario. En los casos de 
ectrodactilia asociada a otras malformaciones, la prioridad debe ser la corrección 
quirúrgica de los defectos que ocasionan déficit funcional, como los problemas de 
fonación y audición debidos al paladar leporino, o los problemas de la marcha o la 
manipulación de objetos debido a la ectrodactilia. 
 
Palabras clave: ectrodactilia, recién nacido, discapacidad, Karsch-Neugebauer, 
sindactilia, transmisión autosómico dominante, EEC, SHFM, exploración ecográfica, 
manos hendidas, embriología, desarrollo extremidades. 
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ABSTRACT 
 
Ectrodactyly is a rare congenital malformation characterized by a central defect in hands 
and feet, shaped deep "V", a result of the deficiency or absence of the central limb rays. 
Is a genetically and clinically heterogeneous manifestation, that can occur isolated or in 
combination with other malformations or syndromes, such as isolated autosomal 
dominant pattern ectrodactyly or SHFM (Split Hand-Foot Malformation) or, the most 
frequent and known , Ectrodactyly, Ectodermal dysplasia and cleft lip / cleft palate 
syndrome (EEC syndrome). It can also be associated with nail dysplasia, skin and tear 
duct abnormalities, among others. Almost all the cases which have been reported, were 
described as autosomal dominant pattern. 
 
The concept "Ectrodactyly" dates from 1832, when Saint Hilary used it to describe a 
hand composed of just two fingers. 
 
Fetal hand anomalies are difficult to diagnose and often overlooked during prenatal 
sonographic exploration. The spectrum of hand malformations is broad, and they may 
be isolated or associated with other malformations or karyotype alterations. The finding 
of these anomalies helps the differential diagnosis, since some malformations are highly 
suggestive of specific syndromes. Thus the systematic examination of fetal limbs can 
lead us in the diagnosis and management of many associated conditions. 
 
The vast majority of ectrodactyly cases in the world are caused by mutations in the p63 
gene (embryonic ectoderm and mesoderm tumor suppressor gene), located on 
chromosome 3, both isolated ectrodactyly and in syndromic complexes which are 
defined by ectrodactyly as their main sing. 
 
The therapeutic approach must be multidisciplinary. In cases of ectrodactyly associated 
with other malformations, the priority must be the surgical correction of defects that 
cause functional deficiencies, such as speech and hearing problems due to cleft palate, 
or gait or manipulation of objects problems due to ectrodactyly. 
 
Key words: ectrodactyly, newborn, disability, Karsch-Neugebauer, syndactyly, 
autosomal dominant pattern, EEC, SHFM, sonographic exploration, cleft hands, 
embryology, limb growth. 
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La ectrodactilia aislada muestra un patrón de herencia autosómica dominante, con 
penetración casi completa, pero también están descritas la herencia autosómica recesiva 
y la herencia ligada al cromosoma X. Por estos motivos, la expresividad de esta 
alteración genética suele ser muy variable, presentándose fenotipos muy diferentes en 
una misma familia. 

El diagnóstico diferencial de la ectrodactilia aislada incluye anomalías de las manos y 
los pies, como la braquidactilia o el Síndrome de Sinóstosis Múltiple, así como 
síndromes que manifiestan manos y pies hendidos asociados a otras malformaciones, 
tales como el Síndrome EEC, que también posee un patrón de herencia autosómico 
dominante. Otros síndromes que incluyen esta deformidad son la Ectrodactilia con 
pulgar de tres falanges, Ectrodactilia con polidactilia central, Síndrome de Fontaine 
(síndrome acrorenal y disóstosis madíbulofacial), Síndrome de Karsch-Neugebauer 
(ectrodactilia con nistagmo congénito), Síndrome lacrimo-auriculo-dento-digital, 
Ectrodactilia con displasia ectodérmica, y Síndrome acro-dermato-ungueal-lacrimo-
dental o Síndrome ADULT (acrónimo en inglés de acro-dermato-ungual-lacrimal-
tooth). 3, 5 

El examen completo de las manos fetales en el periodo prenatal es esencial. Puede ser 
un marcador temprano de muchos síndromes, e incluso de aneuploidías fetales.4 

 

HISTORIA DE LA ECTRODACTILIA 

Lo que en la comunidad científica se conoce como Split Hand-Foot Malformation, ha 
sido descrito con muchos términos, tales como ectrodactilia, mano partida, afalangia 
parcial terminal, oligodactilia, oligodactilia central, deficiencia de los ejes centrales o 
malformación “en pinza de cangrejo o de langosta”. Uno de los términos usados con 
más frecuencia data de 1832, cuando San Hilario usó el término “Ectrodactilia” para 
describir una mano constituida por sólo dos dedos. Su asociación con SHFM ha 
persistido en la literatura científica y aún hoy se usa para describir este síndrome.2, 23 
 
El término ectrodactilia deriva del griego, de los vocablos ektroma (aborto) y dactylos 
(dedos). Es un concepto poco específico, utilizado para describir la pérdida de los 
dedos, y se refiere solamente a la ausencia del eje central de la extremidad. Aunque 
anteriormente este síndrome era denominado como una deformidad, Palmer sugirió en 
1994, muy apropiadamente, utilizar el término de malformación.2, 5 
 
La literatura científica ha revelado la presencia de SHFM en la antigüedad. En 1770, 
Hartsinck, director de la Compañía del Este de la India, describió una tribu de la Guinea 
Holandesa llamada Touvinga, cuyos miembros tenían sólo 2 dedos alargados en cada 
mano y 2 pulgares alargados en cada pie, asemejándose sus extremidades a las pinzas de 
los cangrejos. Hartsinck fue el primero en asociar el término “pinza” al síndrome 
SHFM, y en sugerir que esta condición tenía un componente hereditario.2, 12 
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 5 dedos independientes de diferentes longitudes con 3 falanges osificadas (2 
para el dedo pulgar). 

 Radio, cúbito y húmero únicos y de morfología y tamaño normales. 

La mano y muñeca fetales se encuentran ligeramente flexionadas en condiciones 
normales, mientras que la mano está cerrada en reposo. Se deben observar durante el 
examen tanto la flexión como la extensión de los dedos. El ángulo que forman el eje del 
antebrazo y la mano es, generalmente, neutral. Es anormal para cualquier articulación 
tener una posición fija, no sólo por las consecuencias funcionales que se pueden traducir 
de esa posición, si no porque las posiciones fijas de las articulaciones se asocian, con 
frecuencia, a algunas alteraciones del cariotipo. Por último, y si es posible, se deben 
examinar las dos manos en el plano longitudinal y axial. 
 
Cualquier defecto congénito con expresión fenotípica condiciona un efecto psicológico 
importante, no sólo en el individuo que lo padece, sino también en los padres, y éste 
puede ser de tal magnitud que condicione rechazo del recién nacido. Por este motivo, el 
diagnóstico temprano, y preferiblemente durante la gestación, logra una mejor 
adaptación de los padres a la condición del neonato, a la vez que les proporciona tiempo 
para entender su enfermedad y les documenta sobre las alternativas terapéuticas y de 
rehabilitación de las que podrá beneficiarse recién nacido. 3, 7 
 

Hallazgos patológicos en la exploración ecográfica de las manos fetales 

Las anomalías de la mano son difíciles de diagnosticar y con frecuencia, tal y como 
ocurre con la mayoría de las disóstosis esqueléticas, se pasan por alto durante las 
ecografías rutinarias prenatales. El espectro de malformaciones varía desde 
deformidades sutiles de las falanges distales, prácticamente indetectables en el útero 
materno, hasta anomalías muy severas, como la mano zamba o la ausencia completa de 
una extremidad.1 

Las malformaciones de la mano se pueden clasificar de acuerdo a la anomalía 
predominante. Existen varios sistemas de clasificación de las malformaciones de las 
extremidades superiores, que tienen como base la anatomía, embriología, genética y 
teratología. Los sistemas de clasificación tienen fines diagnósticos y pronósticos. 

Ecográficamente y durante la gestación, las malformaciones de la mano fetal se 
clasifican de la siguiente manera:1, 2 

 Anomalías de la alineación (tabla 1): puño cerrado, camptodactilia (limitación 
de la extensión de las articulaciones interfalángicas en uno ó más dedos), 
clinodactilia (desviación de uno ó más dedos en el plano transverso), 
hipocinesia, mano zamba, focomelia. 

 Dedo pulgar anormal. 

 Tamaño anormal: macrodactilia, mano en tridente. 

 Anomalías de la ecogenicidad: calcificaciones anormales. 
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 Número anormal de dedos: polidactilia (aumento del número de dedos), 
sindactilia (presencia de tejido interdigital con ausencia de separación entre los 
dedos), ectrodactilia. 

 Alteraciones isquémicas por constricción de bandas amnióticas. 

Estas alteraciones de la mano, morfológicas y funcionales, pueden estar aisladas o, lo 
que es más frecuente, asociadas a otras malformaciones (esqueléticas y no esqueléticas), 
displasias o alteraciones del cariotipo. La clasificación y caracterización de las 
anomalías ayuda a estrechar  el cerco en el diagnóstico diferencial, ya que algunas 
malformaciones son altamente sugestivas de un diagnóstico sindrómico específico. Por 
ejemplo, en los casos de mano zamba radial, las pruebas complementarias y específicas 
de esta patología son obligatorias, y deberían incluir un contaje completo de células 
sanguíneas fetales para excluir el Síndrome de Trombocitopenia y Ausencia de Radio.3 
Habitualmente, la detección de malformaciones fetales garantiza el completo 
seguimiento de la gestación, incluyendo exámenes ecográficos y cardiológicos fetales, 
así como el asesoramiento genético para determinar si la investigación exhaustiva de la 
historia clínica familiar y el análisis de cariotipo son necesarios. 

Por estos motivos, las anomalías de la mano tienen implicaciones diagnósticas y 
pronósticas importantes, así como consecuencias funcionales muy variables.3, 15 

Las alteraciones en la formación y desarrollo de las manos fetales suelen descubrirse de 
manera casual durante una ecografía rutinaria, pero en el caso de detectar previamente 
una anomalía mayor (Crecimiento Intrauterino Retardado, acortamiento significativo de 
los huesos largos, tórax anormalmente pequeño, craneoestenosis…), el ecografista las 
buscará activamente. En estas circunstancias, el descubrimiento de anomalías en las 
manos fetales puede ayudar a estrechar el espectro de diagnósticos diferenciales. 
Algunas anomalías de la mano son suficientemente específicas como para establecer un 
diagnóstico definitivo: la presencia de una mano “en dedo de autoestopista” es 
altamente sugestiva de Displasia Distrófica; así como una mano “en puño cerrado” es 
sugestiva de Trisomía 18; y una “mano en tridente” sugeriría una variante severa de 
Osteocondrodisplasia. Por último, en aquellos casos en los que se conozca una historia 
familiar de anomalías de las manos o la exposición a un teratógeno conocido, se 
realizará una exploración ecográfica dirigida.1, 2, 4, 13 
 
Si se detecta una anomalía en la mano fetal, la paciente deberá ser referida a una unidad 
especializada en el diagnóstico y manejo de malformaciones fetales y síndromes 
genéticos. Es necesario un diagnóstico fetal completo incluyendo, como mínimo, una 
exploración cardiológica y ecográfica general para determinar la presencia o ausencia 
de anomalías asociadas. En algunas ocasiones, hay que realizar una ecografía focalizada 
de las manos para diagnosticar con más precisión las anomalías subyacentes. 
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ECTRODACTILIA Y GENÉTICA 
 
La ectrodactilia es una enfermedad hereditaria, autosómica dominante, presente en seis 
de cada 10,000 nacidos vivos. Dentro del diagnóstico de ectrodactilia se distinguen dos 
entidades: la malformación limitada a manos y pies, que muestra una penetrancia que 
oscila entre el 93-98%; o en combinación con otras malformaciones de las 
extremidades, que con frecuencia muestran un patrón de transmisión muy variable.9 
 
Las diferentes combinaciones de displasia ectodérmica, hendiduras orofaciales y 
malformaciones de las extremidades como características clave, pueden objetivarse en 
diferentes síndromes: síndrome EEC (ectrodactilia, displasia ectodérmica y 
labio/paladar leporino), que es el más frecuente; síndrome de Hay- Wells ó AEC 
(anquiloblefaritis, displasia ectodérmica y labio leporino), LMS (síndrome con 
afectación mamaria y de extremidades), síndrome Acro-dermato-ungueal-lacrimal-
dental o síndrome de Rapp-Hodgkin.2, 8 
 
El gen p63 es un regulador clave del desarrollo ectodérmico, orofacial y de las 
extremidades. Como se menciona anteriormente, la displasia ectodérmica es una de las 
3 características principales en estos síndromes asociados a ectrodactilia. Por este 
motivo, en estos pacientes el número de dientes es, con frecuencia, menor al de los 
individuos sanos, lo que indica que existe una reducción del número de placodas 
dentales en los síndromes asociados a mutaciones de p63. Los dientes también pueden 
tener malformaciones: forma cónica, o la pobre formación de esmalte, que causará las 
subsecuentes caries dentales. 17, 20 

 
SÍNDROME SHFM (Split Hand-Foot Malformation) O ECTRODACTILIA 
AISLADA 
 
El SHFM, también conocido como Síndrome de Karsch-Neugebauer, es uno de los 
síndromes EEC-like. La ectrodactilia, cuya anomalía clave es la ausencia de los ejes 
digitales centrales, con la consiguiente hendidura mediana profunda y fusión de algunos 
de los dedos restantes, puede afectar a las cuatro extremidades, con repercusiones 
funcionales más graves en las manos. 
 
Se han propuesto varias clasificaciones para el síndrome de SHFM (general, específica, 
anatómica y genética). La diferenciación entre mano hendida típica o atípica fue 
descrita por Lange, y ésta es la descripción que se ha mantenido en el tiempo.5 
 
La mano hendida atípica (con una incidencia de 1 de cada 150.000 nacimientos) 
muestra con frecuencia una afectación unilateral y aparece de manera esporádica. Los 
pies no suelen verse afectados. Clínicamente, existe afectación de los 3 radios centrales 
de la mano. Los radios no afectados son frecuentemente hipoplásicos, y suele existir una 
membrana en el lugar de los dedos deficitarios. Se ha propuesto que esta entidad, en 
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alteraciones dentales, anomalías en los conductos lagrimales y los ojos, hipoplasia 
facial, aplasia tibial; alteraciones otológicas; talla baja; malformaciones genitourinarias; 
deterioro del sistema nervioso central, que incluye pérdida de la audición y/o retraso 
mental; hipopigmentación cutánea difusa y nevus; ectrodactilia (ausencia congénita de 
uno o más dígitos) asociada o no a sindactilia y clinodactilia; y labio-paladar leporino 
parcial o completo.9, 10, 19, 21 

 

CABEZA Y CUELLO SISTEMA GENITOURINARIO 

Hipoplasia maxilar 
Hipoplasia malar moderada 

Hipoacusia 
Orejas pequeñas 

Orejas malformadas 
Iris azul 

Fotofobia 
Blefarofimosis 

Blefaritis 
Dacriocistitis 

Anomalías en los conductos lacrimales 
Cejas y pestañas poco pobladas 

Labio leporino 
Paladar leporino 

Xerostomía 
Ausencia del conducto de Stenon 

Agenesias dentales 
Microdontia 

Cavidades orofaríngeas 

Micropene 
Criptorquidia 

Septo tranverso vaginal 
Agenesia renal 
Displasia renal 
Hidronefrosis 
Megaureter 

Reflujo vesicoureteral 
Ureterocele 

Divertículos vesicales 
Duplicación del sistema pielocalicial 

 
 

SISTEMA RESPIRATORIO EXTREMIDADES 

Atresia de coanas 
Sindactilia 

Ectrodactilia 
Aplasia tibial 

TÓRAX PIEL, PELO Y UÑAS 

Pezones hipoplásicos 
 
 
 
 
 

Piel delgada y frágil 
Hiperqueratosis 

Distrofias ungueales 
Pits ungueales 

Pelo claro 
Pelo fino y poco abundante 

Vello púbico poco abundante 
Vello axilar poco abundante 

Cejas y pestañas poco pobladas 

SISTEMA ENDOCRINO SISTEMA NERVIOSO 

Déficit de GH 
Hipogonadismo hipogonadotropo 

Diabetes insípida central 

Retraso mental 
Holoprosencefalia semilobar 

Tabla 3: Manifestaciones clínicas del síndrome EEC. 
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En vista de la exuberancia clínica de esta patología, en los casos de diagnóstico prenatal 
no suele necesitarse una confirmación genética mediante amniocentesis o biopsia corial. 
Sin embargo, aunque muchos de los casos hasta ahora publicados son esporádicos, esto 
es sin antecedentes familiares, la detección prenatal de alteraciones cromosómicas 
específicas de este tipo de síndromes está constituyendo un avance importante para las 
pacientes afectas que desean tener descendencia. En la actualidad ya se ha utilizado con 
éxito la detección prenatal de alteraciones del gen p63 en el cromosoma 3, lográndose 
en consecuencia el nacimiento de niños sanos, hijos de padres afectos del síndrome 
EEC.9 

 
El diagnóstico diferencial de EEC incluye, entre otros, los síndromes de Goltz, Rapp-
Hodgkin (displasia ectodérmica asociada a nariz estrecha, labio-paladar leporino, 
microstomía, talla baja, frente prominente, hipoplasisa maxilar, paladar ojival, labios 
delgados e hipoplasia ungueal), Hay-Wells (AEC: anquiloblefaritis, displasia 
ectodérmica y labio/paladar leporino), síndrome de Christ-Siemens-Touraine y 
Síndrome ADULT (acrónimo en inglés de acro-dermato-ungual-lacrimal-tooth). Todos 
ellos con patrón de herencia autosómico dominante. (Tabla 4).9, 10 

 
Síndromes EEC-like 

Cornelia de Lange Christ-Siemens-Touraine 
Smith-Lemli-Opitz Goltz 

VACTERAL Hay-Wells 
Trisomía 21 (S. de Down)  Braquidactilia 

Trisomía 18 (S. de Edwards) Sinóstosis múltiple 
Karsch-Neugebauer Síndrome de bandas amnióticas 

De Fointaine Ectrodactilia 
S. ADULT o S. de Apert Acro-renal-ocular 

 
Tabla 4: Diagnóstico diferencial del síndrome EEC. 

 
El enfoque terapéutico de este tipo de casos debe ser multidisciplinario. En los casos de 
ectrodactilia sindrómica, es decir, asociada a otras malformaciones, un primer punto 
importante es la corrección quirúrgica de los defectos que ocasionan déficit funcional, 
como los problemas de fonación y audición debidos al paladar hendido, o de la marcha 
o la manipulación de objetos debido a la ectrodactilia, así como los del sistema 
genitourinario. Es decisivo el seguimiento odontológico, con la corrección de la mala 
oclusión dental y las caries, y la colocación de implantes. Para evitar los problemas 
oculares pueden indicarse lágrimas artificiales y antibióticos tópicos. En caso de 
complicaciones oculares insidiosas puede recurrirse a otras técnicas para evitar 
problemas como el entropión o la triquiasis. 
 

Diagnóstico ecográfico de EEC 

El diagnóstico prenatal se puede realizar de forma muy temprana mediante ecografía en 
2D, que identifica las malformaciones de las extremidades y craneofaciales. El 
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según sus loci génicos, el EEC tipo 1 ha sido asignado al cromosoma 7q11.2-q21.3; el 
tipo 2 al cromosoma 19p13-q13 y el tipo 3, que es consecuencia de la mutación de p63, 
al cromosoma 3q27. Todos ellos presentan complejos sindrómicos semejantes (fenotipo 
similar en todos los subtipos de EEC). (Tabla 5). 2, 20, 21 
 

 Mutación principal Fenotipo 
EEC 1 7q11.2-q21.3 Ectrodactilia, Displasia 

Ectodérmica y 
labio/paladar leporino. 

EEC 2 19p13-q13 
EEC 3 3q27 (Gen p63) 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabla 5: Subtipos del síndrome EEC y loci de sus mutaciones causantes. 



 

CUR

Tribu
Los 
carac
ectro
aislad
tribu
comp
idént
 
Mikh
Mikh
Cono
prese
mano
legen
 
Bree
Bree
Naci
ausen
 
 

 

 

 

 

 

RIOSIDAD

u Wadoma 
Wadoma so
cterística de
odactilia en 
da tiene un

u la inciden
paración, es
ticos.11 

haíl Tal 
haíl Nejemi
ocido como
entó, desde 
o derecha. 
ndarios de l

 Walker 
 Walker es
ó en Oakla
ncia varios 

Imag

DES 

on una tribu
e muchas po
su població

na incidenci
ncia es de 
s una incid

évich Tal fu
o el Mago o

su nacimie
Su peculi

a historia de

 una presen
and con ec
dedos en am

gen 12: Habita

u del norte 
oblaciones t
ón. Como ya
ia de 1 de 

aproximad
dencia sólo 

ue el octavo
o el Brujo d
ento, ectrod
ar estilo d
el ajedrez.

ntadora de t
ctrodactilia 
mbas manos

antes de la trib

 de Zimbab
tribales afri
a se ha men
cada 90.00
damente 1 
un poco m

o campeón d
de Riga, na

dactilia con 
de juego lo

televisión y
congénita d
s y ambos p

bu Wadoma, M

bwe en la q
canas, han d

ncionado an
0 nacidos v
de cada 1

menor a la 

del mundo d
ació en el s
ausencia de

o convirtió 

y radio muy
de origen h

pies, y sinda

Mikhail Tal y 

	

que, debido
desarrollado

nteriormente
vivos, mien
1.000 nacim
del nacimie

de ajedrez. 
seno de una
e dos radios

en uno d

y conocida 
hereditario, 
actilias en am

Bree Walker.

23	

o a la endog
o y manteni
e, la ectroda
ntras que en
mientos qu
ento de gem

na familia ju
s centrales 

de los juga

en Los Áng
 definida p
mbas mano

. 

gamia 
ido la 
actilia 
n esta 

ue, en 
melos 

udía y 
en su 

adores 

geles. 
por la 
os. 



 

CAS

Caso

cong
perso
droga
perio
norm
(esta
trans
sema
nasal
Dow
anato
las qu

 

A la 
biops
disóm
expli
que 
interr
patol
con 
Debi
en e
asoci
 

 

 

 

Im

SOS CLÍNI

o 1 

Paciente 
génita grave
onales de in
as ni a me

odo previo 
males hasta 
ablecida por
svaginal dur
anas de gest
l y ductus v

wn y Edwa
omía fetal n
ue se hallar

 
 
 
 
 
 

paciente se
sia corial, q
mica norma
icaron a los
el feto pa

rumpir el 
lógica confi
malformaci
ido a la cort
este caso, u
iadas forma

Imagen 
ectro

magen 13: Eco
forma de “V

ICOS 

de 32 años
e, en seguim
nterés ni inte
edicamentos

a la conc
ese mome

r fecha de
rante la exp
tación, con 

venoso norm
ards fue de
no mostró a
ron alteracio

e le ofreció 
que se efec
al de los cr
s padres los 
adecería un
embarazo. 

firmó los ha
iones esque
ta edad gest
un defecto 
ando parte d

14: Confirma
odactilia tanto

ografías en 2D
V” profunda p

s, con antec
miento hab
ervenciones
s fuera de 
cepción. Al
ento. Acudi
 la última 
ploración, s
latido card

males. El res
e bajo riesg
anomalías, 
ones sugesti

la posibilid
tuó en la 1

romosomas 
hallazgos e

na grave t
Tras inter

allazgos eco
eléticas dist
tacional del
aislado o 

de un síndro

ación anatomo
o en extremida

D: se observan
or la ausencia

cedentes fam
bitual de su
s quirúrgica
los habitua
lérgica a l

dió a realiz
menstruac

se observa 
diaco positiv
sultado del 
go. La val
excepto en 
ivas de ectr

dad de reali
13ª semana 

13, 18 y 2
ecográficos
tara física,
rrupción vo
ográficos d
tales, comp
l feto, no se
si podrían

ome complej

opatológica en
ades superiore

n las hendidur
a de falanges, 

miliares de u
u segundo e
as previas, d
ales, ni dur
la penicilin
arse la eco

ción) y en 
un feto con

vo, transluc
screening c
loración ec
la valoraci

odactilia (im

izar un estu
gestacional

21 y fórmul
 y la posibl
, motivo l
oluntaria d
e extremida

patibles con
e pudo asegu

haber exis
ejo. 

n pieza de nec
es como en ex

ras, en la mano
metacarpiano

	

un hermano
embarazo, s
declaró no h
rante la ges
na. Controle
ografía de 

la ecograf
n longitud a
encia nucal
ombinado p

cográfica si
ión de las e
magen 13). 

udio cromos
l con result
la cromosóm
le evolución
legalmente 
del embaraz
ades superio

n ectrodactil
urar si la m
stido otras 

ropsia de la ex
tremidades in

o y el pie resp
s y metatarsia

24	

o con cardio
sin anteced
haber recurr
stación, ni 
es gestacio
las 12 sem

fía abdomin
acorde a 12
l negativa, h
para síndrom
istemática 
extremidade
 

sómico med
tado de dot
mica 46 XY
n. Todo ind

suficiente 
zo, la anat
ores e infer
lia (imagen

malformación
malformac

xistencia de 
nferiores. 

pectivamente, 
anos centrales

opatía 
dentes 
rido a 
en el 

onales 
manas 
nal y 
2 ± 2 
hueso 
me de 
de la 
es, en 

diante 
tación 
Y. Se 

dicaba 
para 

tomía 
riores 
n 14). 
n era, 

ciones 

con 
. 



 

Caso

Pacie
prese
pacie
apare
FDI 

 

 

 

 

 

 

 

 
 
Tras 
que 
histo
consa
malfo
bruxi
 
A la 
con f
del p
dedo
la fus
y el d
 
 
 
 

 

 

o2 

ente varón 
encia de m
ente refirió 
ecido caries
(imagen 15

la realizaci
no tenía an

oria clínica
anguinidad 

formaciones
ismo noctur

exploració
forma de “V
paciente car
o, cuya form
sión de los 
dedo pulgar

Image

Imagen 

de 12 años
múltiples ca

que sus die
s en las piez
). No tenía 

ión de la en
ntecedentes

a familiar 
entre los p

s que él pre
rno.  

n física, se 
V” en las 4 
recían de lo

ma y tamaño
dedos 3º, 4

r (imagen 16

en 15: Numer
Interna

16: Vistas dor

s de edad q
ries en sus
entes eran n
zas dentales
dolor, sólo 

ntrevista clín
s patológico
reveló que

padres y qu
esentaba. Su

evidenció 
extremidad

os dedos ín
o eran anorm
º y 5º con u
6). 

ración de las p
acional (FDI),

rsal y palmar d
r

que acudió a
s dientes e 
normales ha
s 16, 26, 36
hipersensib

nica al paci
os de inter
e el pacie

ue ningún ot
us antecede

la presenci
des, con la 
ndice y cora
males. Los p
una hendidu

piezas dentales
, y piezas afec

de las manos 
respectivamen

a consulta d
hipersensi

ace un mes,
6, 45 y 46, s
bilidad denta

iente junto c
rés ni había
ente fue f
tro miembr

entes person

a de una he
ausencia de
azón. Estab
pies revelar
ura profunda

s según la Fed
ctadas resaltad

del paciente, y
nte. 

	

de atención
bilidad de 
, pero recie
según la nom
al. 

con sus pad
a consumid
fruto de u
ro de su fam
nales revela

endidura ce
e algunos de
ban presente
on la ausen
a entre los d

dereción Denta
das. 

y vista dorsal 

25	

n primaria p
los mismo

entemente h
menclatura 

dres, se con
do fármaco
una relació
milia padec
aron que pa

entral y pro
edos. Las m
es el 1er, 4º

ncia del 2º d
dedos fusion

tal 

de los pies, 

por la 
os. El 
habían 

de la 

cluyó 
s. La 

ón de 
ía las 

adecía 

funda 
manos 
º y 5º 

dedo y 
nados 



 

La ex
super
El nú
El tej

 

 

 

 

 

Se r
ortop
se ob
perdi
bruxi
meta
Basá
se es
malfo

 

 

 

 

El d
ectod
Aper
caso 
en la
vello
la ex
defin

Image

Image
los

xploración 
rior e inferi
úmero total 
jido mucoso

realizaron r
pantomogra
bservó que 
ido, y las p
ismo. En la

acarpianos 
ándose en la
stableció el 
formation). 

diagnóstico
dérmica y 
rt,… Las cr
existía la d

a exploració
o en las ceja
xistencia d

nitivo de SH

en 17: Explor

en 18: Ortopan
s dientes 11, 3

de la cavid
ior, y el inc
de piezas d
o de la cavi

radiografías
afía (radiogr

los núcleo
piezas denta
as radiograf
y falanges

as caracterís
diagnóstic

 diferencia
labio y/o p
romosomop
deformidad 
ón física del
as, pérdida d
de displasi
HFM. 

ación física de

ntomografía d
1, 32, 33 y 45

ausencia de

dad oral mos
cisivo centra
dentales pre
dad oral era

s de la ca
rafía panorá
os germinal
ales 13, 17
fías de las m
 de los d

sticas clínic
o de Malfo

al incluyó
paladar lep
patías fueron

definitoria 
l paciente, c
de piezas de
a ectodérm

e la cavidad o

de la cavidad o
5; y radiografía
e los metacarp

stró la pérd
al izquierdo
sentes en el
a aparentem

avidad oral
ámica de la 
es de los d
, 23, 27, 37
manos y las

dedos anter
as y los hal

ormación “e

ó EEC (S
porino), Sín
n excluídas
de este sín

como el hun
entales, seq

mica. Final

oral del pacien
11, 31 y 41

oral, que evide
a simple de m
ianos y las fal

dida de los i
o inferior (p
l momento 

mente norma

l, las mano
cavidad ora

dientes 11, 
7, 35 y 47 
s muñecas 
riormente m
llazgos de la
en pinza de

Síndrome d
ndrome oro
s en este ca
ndrome, exis
ndimiento d

quedad de p
lmente, se 

nte. Se evidenc
1.

encia la ausen
muñeca y mano
langes del 2º y

	

incisivos ce
piezas denta
de la explor
al (imagen 1

os y las m
al). En la or
31, 32, 33 
estaban ero

se evidenci
mencionado
as pruebas c
e langosta” 

de ectroda
facial-digita

aso. A pesar
stían alguna
del puente n
iel y mucos
estableció 

cia la ausencia

ncia de los núc
o del paciente
y 3er dígito. 

26	

entrales dere
ales 11, 31 y
ración fue d
17).  

muñecas, y
rtopantomog
 y 45 se h
osionadas p
ió la ausenc
os (imagen
complemen
(Split hand

actilia, disp
al, Síndrom

ar de que en
as caracterí
nasal, escas
sas, que sug

el diagnó

a de las piezas

cleos germinal
e, que muestra

echos 
y 41). 
de 22. 

y una 
grafía 

habían 
por el 
cia de 
 18). 

ntarias 
d-foot 

plasia 
me de 
n este 
sticas 

sez de 
gerían 
óstico 

s dentales 

les de 
a la 



 
	 27	

BIBLIOGRAFÍA 

1. Rypens F, Dubois J, Garel L, Fournet JC, Michaud JL, Grignon A. Obstetric US: 
Watch the Fetal Hands. Radiographics. 2006 May-Jun; 26(3):811-29; discussion 
830-1. Review. 

2. Agrawal A, Agrawal R, Singh R, Agrawal R, Agrawal S. Lobster claw deformity. 
Indian J Dent Res. 2014 Mar-Apr; 25(2):243-7. 

3. Herreros, M. B., Atobe, O., Rodríguez, S. Diagnóstico prenatal de ectrodactilia, por 
ecografía, en dos hermanos. Memorias del Instituto de Investigaciones en Ciencias 
de la Salud. 2005; 3(1), 65-67. 

4. Lapaire O, Schiesser M, Peukert R, Holzgreve W, Tercanli S. Split hand and foot 
malformation: ultrasound detection in the first trimester. Ultrasound Obstet 
Gynecol. 2002 Nov; 20(5):511-2. 

5. Elliott AM, Evans JA, Chudley AE. Split hand foot malformation (SHFM). Clin 
Genet. 2005 Dec; 68(6):501-5. 

6. Moore K, Persaud TVN. Extremidades. En: Moore K, Persaud TVN. Embriología 
clínica. 8ª edición. Barcelona: Elsevier; 2008. P. 364-379. 

7. Rios LT, Araujo Júnior E, Caetano AC, Nardozza LM, Moron AF, Martins MG. 
Prenatal Diagnosis of EEC Syndrome with "Lobster Claw" Anomaly by 3D 
Ultrasound. J Clin Imaging Sci. 2012; 2:40. 

8. Patel A, Sharma D, Yadav J, Garg E. Split hand/foot malformation syndrome 
(SHFM): rare congenital orthopaedic disorder. BMJ Case Rep. 2014 Jun 27; 2014.  

9. González-Ballano I, Savirón-Cornudella R, Alastuey- Aisa M, Garrido-Fernández P, 
Lerma-Puertas D. Ectrodactilia: detección ecográfica a las 12 semanas. Ginecol 
Obstet Mex 2014; 82:490-495. 

10. Trope BM, Salomão JN, Costa VD, Verde RB, Barros DS. Do you know this 
syndrome? Ectrodactyly - ectodermal dysplasia - cleft lip/palate (EEC) syndrome. 
An Bras Dermatol. 2010 Jul-Aug; 85(4):573-5. 

11. Farrell HB. The two-toed Wadoma-familial ectrodactyly in Zimbabwe. S Afr Med J. 
1984 Mar 31; 65(13):531-3. 

12. Faiyaz-Ul-Haque M, Zaidi SH, King LM, Haque S, Patel M, Ahmad M, Siddique 
T,Ahmad W, Tsui LC, Cohn DH. Fine mapping of the X-linked split hand/split-foot 
malformation (SHFM2) locus to a 5.1-Mb region on Xq26.3 and analysis of 
candidate genes. Clin Genet. 2005 Jan; 67(1):93-7. 

13. Talamillo A, Bastida MF, Fernandez-Teran M, Ros MA. The developing limb and 
the control of the number of digits. Clin Genet. 2005 Feb; 67(2):143-53. Review. 

14. Golden CM, Ryan LM, Holmes LB. Chorionic villus sampling: a distinctive 
teratogenic effect on fingers? Birth Defects Res A Clin Mol Teratol. 2003 Aug; 
67(8):557-62.  

15. Duijf PH, van Bokhoven H, Brunner HG. Pathogenesis of split hand/split-foot 
malformation. Hum Mol Genet. 2003 Apr 1; 12 Spec No 1:R51-60. Review. 

16. Jindal G, Parmar VR, Gupta VK. Ectrodactyly/split hand feet malformation. Indian 
J Hum Genet. 2009 Sep; 15(3):140-2. 



 
	 28	

17. Sorasio L, Biamino E, Garelli G, Ferrero B, Silengo MC. A novel H208D TP63 
mutation in a familial case of ectrodactyly-ectodermal dysplasia-cleft lip-palate 
syndrome without clefting. Clinical and Experimental Dermatology 2009; 34:726-
728. 

18. Arbués J, Galindo A, Puente JM, García Vegal M, Hernández M, De la Fuente P. 
Typical Isolated Ectrodactyly of Hands and Feet: Early Antenatal Diagnosis. J 
Maternal-Fetal and Neonat Medicine 2005; 17:299-301. 

19. León-Mateosa A, Monteagudo B, Rodríguez L, Suárez I y Zulaica A. Paciente con 
manos y pies en tenaza de langosta: síndrome ectrodactilia-displasia ectodérmica-
fisura facial. Actas Dermosifiliogr 2008; 99:820-830. 

20. Clements SE, Techanukul T, Coman D, Mellerio JE, McGrath JA. Molecular basis 
of EEC (ectrodactyly, ectodermal dysplasia, clefting) syndrome: five new mutations 
in the DNA binding domain of the TP63 gene and genotype–phenotype correlation. 
British Journal of Dermatology 2010; 162:201-207. 

21. Estrada-Castañón RA, Chávez-López MG, Estrada-Chávez G. Ectrodactilia que 
afecta a tres extremidades. Dermatol Rev Mex 2013; 57:461-463. 

22. Valderrama-Zaldívar LJ. Ectrodactilia; presentación de un caso. Perinatología y 
reproducción humana. Mex 2013; 27; 3; 200-204. 

23. Salgado E, Cullen PJ, Marván E, Duck E, Díaz S, López A.Ectrodactilia. Informe de 
caso clínico y revisión de la literatura. Anales Médicos. Mex 2012; 57; 2; 153-157. 

24. Salazar M, Elías Romero E, Menchaca P y col. Síndrome de ectrodactilia, displasia 
ectodérmica y labio-paladar hendidos. Rev Cubana Estomatol 2010; 47:236-242. 

25. Mathian VM, Sundaram AM, Karunakaran R, Vijayaragavan R, Vinod S, Rubini R. 
An unusual occurrence of KarschNeugebauer syndrome with orodental anomalies. J 
PharmBioalliedSci 2012; 4: S171-3 

 

 

 

 

 

 

 


