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Introducción. El síndrome de nail-pa-

tella es una enfermedad hereditaria del te-

jido conectivo que afecta tanto al tejido

ectodérmico como al mesodérmico (1-3).

No se conoce la frecuencia exacta de la en-

tidad (4,5), pero se trata de una enferme-

dad poco frecuente (1-13). Su incidencia

registrada en las distintas publicaciones os-

cila entre 1 y 22 casos por cada millón de

nacimientos (5,9,13-17). Generalmente las

series publicadas son cortas, si bien también

se han reportado casuísticas más amplias

como es el caso del estudio multicéntrico

publicado por Guidera y cols. (1991), que

incluía 44 casos de 13 hospitales distintos

(16). Por otra parte, Mino y cols., en su tra-

bajo publicado en 1948, recopilaron alrede-

dor de 100 casos en la bibliografía revisada

(18). Asimismo, Duncan y Souter (1963)

encontraron datos en la literatura sobre 44

familias que sufrían el síndrome. Al efec-

tuar la revisión, observaron que toda la se-

rie comprendía unos 400 pacientes afecta-

dos, aunque sólo existían datos recopilados

de 250 de ellos (19). El porcentaje de apa-

rición del síndrome es del 50 % cuando

uno sólo de los progenitores está afectado,

ascendiendo la cifra hasta el 75 % en los ca-

sos en los que los 2 miembros de la pareja

padecen la enfermedad (5).

La primera descripción de la enferme-

dad en la literatura médica fue realizada en

1820 por Chatelain, quien aportó un pa-

ciente con anomalías congénitas en uñas,

codos y rodillas. Little, en 1897, describió

la existencia de una familia en la que 18

miembros pertenecientes a 4 generaciones

cursaron con falta de uñas en los dedos pul-

gares y ausencia de rótulas. El hecho de que

la alteración se presentase en distintos
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miembros de la familia le sugirió al autor la

naturaleza hereditaria de la enfermedad

(20). Muchas han sido las denominaciones

de la enfermedad en la bibliografía, desta-

cando entre ellas: Síndrome de nail-patella

(o de uñas y rótulas) (1,5,7,9,16,17, 21-

29), onico-osteo-displasia hereditaria

(7,9,12,13,17,26,27,29-35), osteo-onico-

displasia hereditaria (HOOD de la nomen-

clatura inglesa) (36,37), osteo-onico-disós-

tosis (3), onico-meso-displasia (21), artro-

onico-displasia hereditaria (32,38,39) o

síndrome de Fong (9,40).

La enfermedad es hereditaria, siendo el

patrón de herencia autosómico dominante

(1-5,9,10,13,14,16,24,32,35,41,42). Por

este motivo, el individuo que posee el gen

de la enfermedad estará siempre afectado

por la misma (4). Mientras que para algu-

nos autores la transmisión del síndrome de-

pende de un único gen (teoría pleiotrópica)

(43), en otros trabajos se sugiere que varios

genes podrían estar implicados en la enfer-

medad, uno de ellos para cada una de las

anomalías presentes en el paciente (44). Su

herencia tiene una penetrancia completa,

que se traduce en que todos los portadores

del gen muestran signos inequívocos de la

enfermedad (2,41,45,46). Además, su ex-

presividad es variable, ya que puede mani-

festarse clínicamente de formas muy diver-

sas (2,41,45,46), y con gran pleomorfismo,

lo que explica la frecuente aparición de for-

mas incompletas que en los casos no fami-

liares pueden pasar inadvertidas (2,41).

Dado que el gen es autosómico y no ligado

al sexo (2,4,13,14,16,32,41), el trastorno

puede ser transmitido tanto por el varón

como por la mujer (2,4).

El gen defectuoso que da origen a la en-

fermedad está localizado en el brazo largo

del cromosoma 9, muy próximo al gen res-

ponsable de la transmisión de los grupos

sanguíneos ABO, como han apuntado dife-

rentes autores (3-5,13,42,47-52). Algunos

trabajos apuntan la concordancia de grupo

sanguíneo entre los miembros de una fami-

lia afectados por esta enfermedad

(13,39,41), pero no existe un grupo san-

guíneo específico con mayor relación con el

síndrome (13). Por el contrario, existen

otros autores que no han observado dicha

concordancia (53). McKusick, en su traba-

jo publicado en 1982, asignó el gen de esta

enfermedad a la banda 9q34, próximo a los

genes que codifican la cadena pro-alfa-1 del

colágeno tipo V (54).

Dada la baja frecuencia de la afección, el

motivo de este trabajo es presentar 5 pa-

cientes que padecían la enfermedad, de 2

familias distintas, y a propósito de los mis-

mos y tras una amplia revisión bibliográfi-

ca, establecer una serie de criterios diagnós-

ticos y de tratamiento del síndrome.

Casos clínicos.
Caso 1. Paciente mujer de 9 años de

edad que consultó remitida por su médico

de cabecera por presentar unas uñas distró-

ficas en ambas manos, de aspecto quebradi-

zo y mal desarrolladas, y unas rótulas luxa-

bles a la flexión en las 2 rodillas. Entre los

antecedentes familiares destacaba que la

madre, el abuelo materno y los hermanos

maternos también presentaban alteraciones

ungueales evidentes. El estudio radiográfico

demostraba una agenesia de ambas rótulas

(Fig. 1,2,3).

Bajo el diagnóstico de síndrome de nail-

patella, se le indicó tratamiento quirúrgico

de ambas rodillas. Se trató inicialmente la

rodilla derecha, procediéndose a un recen-

traje proximal del aparato extensor según

técnica de Krogius-Lecene (plastia con vas-

Figura 1. Radiografía en proyección antero-posterior de ambas rodillas del caso 1 en que se aprecia la
agenesia de ambas rótulas.
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to interno), que fue completada con una

inmovilización con yeso inguino-pédico

durante 25 días y posterior tratamiento re-

habilitador. A los 6 meses de la interven-

ción, la movilidad articular era completa y

libre y la potencia del cuadriceps era nor-

mal. Un año después de la primera inter-

vención se realizó el tratamiento quirúrgico

de la rodilla izquierda. Durante el gesto

quirúrgico, se practicó un recentraje del

aparato extensor mediante apertura del ale-

rón rotuliano externo y plicatura del inter-

no, asociado a un yeso inguino-pédico du-

rante 31 días y posterior tratamiento reha-

bilitador. A los 5 meses de dicha interven-

ción, la movilidad articular y la potencia del

cuadriceps eran correctas y ambas rótulas

estaban centradas adecuadamente. 

Años más tarde, a los 29 años de edad,

la paciente acudió de nuevo a consulta por

presentar limitación de la extensión y de la

prono-supinación de ambos codos, más

acusada en el lado izquierdo. El aspecto y la

función de las rodillas eran prácticamente

normales. El estudio radiográfico demos-

traba una subluxación posterior de la cabe-

za radial de ambos codos, asociada a una

displasia de los cóndilos humerales y a un

discreto cúbito valgo (Fig. 4). Dado el esca-

so trastorno funcional que presentaba la pa-

ciente, se decidió el tratamiento sintomáti-

co de su proceso. 

Caso 2. Paciente varón de 12 años de

edad, hermano del caso 1, con historia fa-

miliar de síndrome de nail-patella, que

consultó por presentar sensación de can-

sancio en ambas extremidades inferiores.

La exploración clínica mostraba que la

movilidad de los codos no estaba limitada

pero se apreciaba una cierta inestabilidad

en la cabeza radial bilateral, con tendencia

REVISTA ESPAÑOLA DE CIRUGÍA OSTEOARTICULAR

Figura 2a y 2b. Radiografías en proyección lateral de ambas rodillas del caso 1 de la serie.

Figura 3. Radiografía en proyección axial de las 2 rodillas del caso 1 que muestra la agenesia de ambas
rótulas y la hipoplasia relativa del cóndilo femoral externo bilateral.
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a la subluxación posterior. También se

apreciaba una ligera escoliosis dorsal dere-

cha y una inestabilidad rotuliana con ten-

dencia a la luxación externa a partir de los

60º de flexión, pero la movilidad de las ro-

dillas era normal. El examen radiográfico

en proyección axial mostraba una ligera

hipoplasia de ambas rótulas, algo subluxa-

das externamente, probablemente en rela-

ción con la hipoplasia de cóndilos exter-

nos que presentaba el paciente (Fig. 5).

El paciente fue intervenido quirúrgica-

mente de la rodilla derecha, realizándosele

un recentraje del aparato extensor median-

te apertura del alerón rotuliano externo y

plicatura del interno, asociado a un yeso in-

guino-pédico durante 23 días y posterior

tratamiento fisioterápico. A los 4 meses de

dicha intervención, la movilidad articular y

la potencia del cuadriceps eran correctas y

el paciente hacía una vida enteramente nor-

mal con dicha extremidad. Seis meses más

tarde, se efectuó el mismo gesto en la rodi-

lla contralateral, con idéntico resultado. 

El paciente fue valorado de nuevo en

consulta a la edad de 17 años, siendo la si-

tuación de ambas rodillas satisfactoria.

Refería molestias lumbares que estaban

justificadas por una espondilolistesis L5-

S1 mínima y que fue tratada de forma

conservadora.

Caso 3. Paciente varón de 20 años de

edad, hermano de los casos 1 y 2 presenta-

dos anteriormente, que acudió a consulta

por presentar dolor en ambos codos y am-

bas rodillas desde siempre, con sensación de

bloqueos en las rodillas. La exploración clí-

nica ponía en evidencia un codo valgo bila-

teral con sensación disestésica en el territo-

rio cubital de ambas manos. La movilidad

A. ARENAS PLANELLES Y COLS. EL SÍNDROME DE NAIL-PATELLA. PRESENTACIÓN DE 5 CASOS

Figura 4a y 4b. Radiografía del codo derecho en 2 proyecciones del caso 1 que pone de manifiesto la displasia del cóndilo humeral y de
la cabeza radial con subluxación posterior de la misma. 

Figura 5. Estudio radiográfico en proyección axial de ambas rodillas del caso 2 de la serie que muestra
la hipoplasia y discreta subluxación externa de ambas rótulas a lo que se asocia un leve hipodesarrollo
de ambos cóndilos femorales externos.
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de los codos estaba limitada, especialmente

en la extensión, y existía una inestabilidad

de ambas cabezas radiales, con tendencia a

la luxación posterior mediante maniobras

manuales. Se apreciaba asimismo una dis-

plasia de las uñas de las manos y unas rótu-

las hipoplásicas. Fue diagnosticado de sín-

drome de nail-patella, con afectación de co-

dos, rodillas y uñas y tratado conservadora-

mente mediante control evolutivo de su al-

teración neurológica cubital.

Caso 4. Paciente varón de 10 años de

edad, con alteración ungueal y displasia de

codos y rótulas en varios miembros de su

familia, que consultó por dolor y sensación

de cansancio y fallos en ambas rodillas. En

la exploración clínica, era evidente una dis-

trofia ungueal en ambas manos, la existen-

cia de cuernos ilíacos y una displasia de am-

bos codos con luxación posterior de las ca-

bezas radiales. Las rótulas eran hipoplásicas

y con tendencia a la luxación externa a par-

tir de los 45º de flexión. En el examen ra-

diográfico se observaba una hipoplasia de

ambas rótulas. La radiografía A-P de pelvis

mostraba la existencia de cuernos ilíacos en

la cara externa de ambos huesos ilíacos y

una coxa valga bilateral (Fig. 6).

Fue diagnosticado de luxación recidi-

vante de ambas rótulas dentro de un sín-

drome de nail-patella, indicándosele trata-

miento quirúrgico de su lesión en las rodi-

llas, comenzando por el lado derecho. En la

intervención se procedió a la corrección de

la luxación recidivante de la rótula derecha

utilizando la técnica de Krogius-Lecene,

siendo la evolución satisfactoria. Unos me-

ses más tarde se realizó la misma interven-

ción en la rodilla izquierda, que evolucionó

a una rigidez de dicha rodilla que precisó de

una movilización bajo anestesia 2 meses

después. En la última revisión efectuada a

los 15 años de edad, la evolución había re-

sultado satisfactoria en ambas extremida-

des, sin dolor y con una muy buena movi-

lidad y función de ambas rodillas, realizan-

do el paciente una vida totalmente normal.

Caso 5. Paciente varón de 19 años, her-

mano del caso 4 descrito en el apartado an-

terior, con historia familiar de síndrome de

nail-patella. Consultó por presentar dolor y

cierta limitación de la movilidad de ambos

codos, aunque no le impedía realizar una

vida normal. A la exploración se apreciaba

una distrofia ungueal en todos los dedos de

las manos y un déficit claro de la extensión

de ambos codos que ron-daba los 40º apro-

ximadamente. Se observaba además la pro-

minencia de las cabezas radiales luxadas en

ambos codos. En el estudio radiográfico

convencional de ambos codos se evidencia-

ba la existencia de un codo valgo marcado

bilateral. Asimismo, el estudio demostraba

una luxación posterior de ambas cabezas ra-

diales y una displasia e hipoplasia de los

cóndilos humerales de ambos lados (Fig.

7,8). Debido a que el trastorno funcional

era escaso, se decidió seguir un tratamiento

conservador, evitando forzar en exceso los

codos y desempeñando una vida lo más

normal posible.

Discusión. El síndrome de nail-patella es

una displasia ósea poco frecuente, cuya evo-

lución es favorable en general (2). Aunque

en esta enfermedad pueden darse multitud

de rasgos clínicos diferentes, existen en ella

4 signos cardinales clásicos que la caracteri-

zan (3,7,9,11-14,16,19,25,28,29,32,34,

35,42,55,56): displasia ungueal, displasia

rotuliana, alteraciones a nivel del codo y

anomalías pelvianas. Para que un paciente

Figura 6. Examen radiográfico de pelvis en proyección antero-posterior del caso 4 que demuestra la
existencia de cuernos ilíacos en ambos lados y una coxa valga bilateral. 
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pueda ser considerado como afectado por

esta enfermedad, deben estar presentes al

menos 2 de estos 4 rasgos o manifestaciones

principales del síndrome (2,14). La severi-

dad de las lesiones ortopédicas en este pro-

ceso es muy variable entre las distintas ge-

neraciones de una misma familia e incluso

dentro de una misma generación (56).

La distrofia ungueal es tal vez el rasgo

clínico más constante en la enfermedad y se

presenta en más del 90 % de los casos pu-

blicados de la misma (3,5,17,32,37). Asien-

ta normalmente en las manos

(2,4,5,7,12,13,17,32), siendo mucho más

rara en los pies (12,13,17), aunque también

puede ocurrir en éstos con menor intensi-

dad (3,4,37,39,57). Están afectadas princi-

palmente las uñas de los dedos más radiales

de la mano (7,17,35), especialmente la del

dedo pulgar (2,4,5,12,13,21,32,57-59), y si

los demás dedos están también afectados, la

deformidad disminuye de forma progresiva

en intensidad hasta el 5º dedo

(4,12,13,21,32,57-59), si bien este último

también puede presentar la distrofia (31).

La afectación suele ser normalmente bilate-

ral (17,32). Carbonara y Alpert observaron

que la displasia de las uñas afectaba sólo al

dedo pulgar en un 29 % de los casos, a los

dos primeros dedos (pulgar e índice) en un

31 % de los pacientes; en un 35 % de éstos,

estaban afectadas todas las uñas de las ma-

nos; y un 14 %, además se encontraban

malformadas las uñas de los pies (37). La al-

teración ungueal  puede variar desde la age-

nesia completa en los dedos de las manos y

en los dedos gordos de los pies (2-

5,12,13,17,21,32,39,59-64), a la hipoplasia

con atrofia de su lado cubital

(3,4,12,13,17,32,53,64-66). Las uñas pue-

den ser bífidas (3,4,64), arqueadas (17), con

estriaciones, grietas y/o surcos longitudina-

les (2-4,12,13,17,19,22,32,44,67-69), o

con una especie de canal que discurre desde

la mitad de la uña hasta su borde libre, dan-

do a la misma un aspecto de cuchara

(12,13,41,58,59). Habitualmente son pla-

nas, delgadas y frágiles, con tendencia a

romperse (3,5,32,64). Suelen estar reduci-

das en su longitud (4,18,19,41,58), sin bor-

de libre, acabando en el tejido carnoso de la

punta de los dedos que sobresale hacia atrás

sobre la uña (18,19,41,58). La lúnula suele

ser anómala y con forma triangular

(2,14,61,68) o puede estar ausente (2,3,32).

En los casos familiares, la existencia de dis-

trofia ungueal es un método sencillo para la

identificación de los individuos portadores

Figura 7a y 7b. Radiografías de ambos codos del caso 5 en proyección A-P en las que se evidencia la luxación posterior de ambas cabe-
zas radiales, la displasia tanto de los cóndilos humerales como de las cabezas radiales y el codo valgo bilateral.
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del gen (2), pero es conveniente tener en

cuenta que aunque suele estar presente en el

momento del nacimiento, en ocasiones pue-

de aparecer más tarde (2,17).

Tras las anomalías ungueales, le siguen en

orden de frecuencia las deformidades a nivel

de la rodilla que se presentan entre el 80 y el

92 % de los casos dependiendo de las series

revisadas (3,5,17,32,37), siendo las manifes-

taciones óseas más habituales del síndrome

(37). Afecta generalmente a la rótula y lo

hace en diferentes grados, desde su ausencia

total (2,4,5,12,13,17,32,36,39,58-60,62,

66,69), a la hipoplasia de la misma que se

manifiesta como una rótula más o menos ru-

dimentaria (2,4,5,8,12-14,17,19,22,32,35,

53,60,62-65,67), de forma ovoide, triangu-

lar o irregular (12,13), y que puede generar-

se de diversos centros de osificación (4). Pue-

de en ocasiones adoptar una altura anómala,

bien en una localización más distal que en la

rodilla normal (4), o por el contrario ser más

alta de lo habitual (17). Esta disposición al-

terada de la rótula asociada a su defectuoso

desarrollo favorece su inestabilidad y tenden-

cia a la subluxación o luxación (2,5,8,11-

13,17,32), que puede ser recidivante o in-

cluso habitual o permanente (3-5,21,32,37-

39,41,57,60,61,68), disponiéndose la rótula

en el lado externo de la rodilla

(36,37,41,65). El diagnóstico radiológico de

la displasia rotuliana en esta enfermedad no

es posible hasta que se osifica la rótula a los

4 años de edad, faltando hasta entonces la

anulación que este hueso ocasiona en el ten-

dón del  cuadriceps en las radiografías en

proyección lateral (3).

Las epífisis femorales y tibiales próximas

a la rodilla pueden ser igualmente displásicas

en esta enfermedad (32). Puede observarse

un desarrollo asimétrico de los cóndilos fe-

morales (2), con un cóndilo interno promi-

nente e hiperdesarrollado (4,7,19,21,32,36

,58,59,65) y un cóndilo externo hipoplásico

(2-5,12,17,25,32,37,59) y con la superficie

articular aplanada (2). Dichas alteraciones

pueden favorecer el desarrollo de un genu

valgo más o menos importante

(3,4,7,17,32,39,53,58). La tuberosidad an-

terior de la tibia es también a menudo pro-

minente (19,41,61,62). El cuadriceps se en-

cuentra atrófico y mal desarrollado

(12,13,17,32). Ballesteros y cols., en su tra-

bajo publicado en 1997, presentaban un

caso que tenía dificultad para bajar escaleras

y realizar actividades que precisaran de una

contracción del cuadriceps en los grados me-

dios de flexión de las rodillas (3). Se han des-

Figura 8a y 8b. Radiografías de ambos codos del caso 5 en proyección lateral que complementa los datos aportados por las Figuras
7a y 7b.
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crito también alteraciones internas en la arti-

culación de la rodilla como la aplasia del li-

gamento cruzado anterior (17) con la consi-

guiente inestabilidad anterior (70), la exis-

tencia de un menisco discoideo (32) o la hi-

poplasia del septo sinovial intercondíleo

(12,25). La artrografía de esta articulación

(71) o la disección de especímenes post-mor-

tem  (22) han revelado la presencia de otras

anomalías intraarticulares como paredes

membranosas que dividen parcial o total-

mente el espacio articular en compartimen-

tos, o la existencia de un profundo surco in-

tercondilar (3). Todas estas alteraciones pro-

ducen trastornos funcionales precoces más o

menos importantes (32), con sensación de

debilidad en las piernas y caídas frecuentes

(17,32), marcha claudicante o retrasada

(2,11,17), etc. Además, pueden favorecer la

aparición de una artropatía degenerativa pre-

coz (8,12,13) que cursa con deformidad pro-

gresiva de la articulación (8) y dolor de in-

tensidad variable (17,32). De cualquier for-

ma, los episodios de luxación de la rótula hi-

poplásica son los que al final determinan

toda la gravedad funcional del compromiso

de la rodilla en esta enfermedad (17).

La displasia a nivel del codo es otro de

los rasgos característicos de esta enfermedad

y se presenta entre el 30 y el 90 % de los ca-

sos según los diferentes autores

(3,5,17,32,37,72). La alteración más llama-

tiva es la asimetría de la articulación, siendo

hipoplásica la parte externa de la misma

(cóndilo, epicóndilo y cabeza radial) (2-

5,17,19,22,32,36,37,41,58,59,61,69,72),

lo que provoca que la cabeza radial no esté

contenida adecuadamente y tienda a sublu-

xarse o luxarse totalmente en sentido poste-

rior o postero-externo (2,4,5,14,17-

19,21,32,35-39,53,58,59,61,62,64,69,72).

Esta situación condiciona la deformación

de ésta (18,22,37,41,53,61) que en ocasio-

nes adopta una forma de hongo (43) o de

maza (3). Por otra parte, esta disposición

anómala de la cabeza radial puede traducir-

se clínicamente por una limitación de la

movilidad articular (2,4,14,19,22,36,

39,53,57,61,66), especialmente en lo que

se refiere a la extensión del codo y a la pro-

no-supinación del antebrazo (2,5,

17,32,35,64,72). Además, el codo adopta

generalmente una deformidad en cúbito

valgo (4,17,19,21,22,35,36,38, 41,58,59,

64,67), que hace que el cóndilo interno y la

epitróclea sean con frecuencia prominentes

(3,19,21,36,53,58,62). En ocasiones, aun-

que más raramente, puede observarse un

aumento en el diámetro antero-posterior de

la extremidad distal del húmero (43,58), un

aplanamiento de la fosita olecraneana (3),

un estrechamiento del cuello del radio (3) o

una exóstosis en la apófisis coronoides

(19,59,61,62,65).

Dentro de los signos cardinales que ca-

racterizan a este síndrome, los cuernos ilíacos

son el síntoma osteoarticular menos frecuen-

te (14,22,37), encontrándose entre el 30 y el

66 % de los pacientes que sufren la enferme-

dad (14,32,64). Son unas proyecciones óse-

as piramidales o cónicas simétricas

(2,5,9,12-14,17,26,29,32), aunque en oca-

siones pueden presentarse también de forma

asimétrica (26), que se sitúan en el centro de

la cara externa de los huesos ilíacos

(2,4,5,11-14,17-19,21,22,26,32,36-38,

40,41,53,57,59,60,62,63,67,69). Provienen

de un centro de osificación secundario

(3,14), y pueden estar presentes y ser visibles

desde el nacimiento (2,14) o algo después

del mismo (64). Normalmente son palpables

y se advierten como un abultamiento situa-

do en la región glútea (2-4,9,17,43). Se lo-

calizan en la zona de inserción del músculo

glúteo mediano (3,5,9), el cual al presentar

una disposición anormal condiciona un in-

cremento del valgo del cuello femoral, con-

tribuyendo a la marcha de pato que a veces

se da en la enfermedad (3). Su demostración

radiográfica permite establecer con certeza el

diagnóstico precoz, ya que son casi patogno-

mónicos de esta enfermedad (2,4,7,9,11-

14,17-19,21,22,26,29,32,36-38,40,

41,53,57,59,60,62,63,67,69). Sin embargo,

no siempre son fáciles de reconocer en las ra-

diografías convencionales, especialmente en

niños pequeños (32). Normalmente cursan

de forma asintomática y no suelen afectar el

patrón de la marcha (2,9,12,13,17,26), aun-

que se ha descrito algún caso en el que se en-
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contraba asociada su presencia con un cua-

dro de dolor ciático (43). Han sido descritas

asimismo dentro de este síndrome otras alte-

raciones a nivel de la pelvis: acampanamien-

to de las crestas ilíacas (58-60,69), promi-

nencia hacia fuera de la espina ilíaca antero-

superior (22,59), presencia de crestas ilíacas

con el borde superior recto (22) o muy pro-

minente (4), diámetro transversal de la pelvis

estrecho (37), pequeñas exóstosis púbicas

(22,67), diástasis de la sínfisis pubiana (73),

etc. Cuando coinciden en un mismo pacien-

te los cuernos ilíacos, los salientes de las cres-

tas ilíacas y las espinas ilíacas antero-superio-

res prominentes, el aspecto de la pelvis ha

sido comparado con la forma de una oreja de

elefante (4).

Además de los signos cardinales ya des-

critos, en esta enfermedad se pueden encon-

trar alteraciones esqueléticas en otras locali-

zaciones. A nivel del raquis se han publicado

casos de espondilolisis y espondilolistesis

(5,7,17,32,43), anomalías lumbares congé-

nitas (5,36,43), espina bífida (4,5,32,43,67),

problemas de alineamiento como cifosis o

escoliosis (5,17,21,22,32,34,43,59,69), etc.

Otras malformaciones apuntadas en la bi-

bliografía han sido el pectus carinatum

(3,74) o la hipoplasia de la primera costilla

bilateral (75).

Pueden observarse también alteraciones

en la cintura escapular (5,17,28, 35). Se

han descrito anomalías en la escápula como

puede ser una disminución de tamaño del

cuerpo de la misma (21,37,62), o una hi-

poplasia del acromion, que es de pequeño

tamaño tanto en el plano antero-posterior

como en el lateral (17,35); además, está de-

formado e inclinado hacia arriba en su bor-

de externo (35). La cavidad glenoidea pue-

de estar hipoplásica, aplanada y mal orien-

tada, lo que origina en ocasiones una ines-

tabilidad multidireccional del hombro

(17,21,35,37,62). Un cambio descrito en

ocasiones es la deformidad de la escápula

que presenta un borde axilar ensanchado y

más convexo de lo normal (2,18,58). Este

hueso también puede adoptar una forma

alada y con un acromion prominente

(41,59,69). La clavícula puede estar poco

desarrollada en su tercio externo (17,35), o

presentar los llamados cuernos claviculares

(28). La cabeza humeral y las tuberosidades

proximales de este hueso pueden ser peque-

ñas (58), o protruir hacia delante (21).  

En la extremidad superior también se

han descrito deformidades tipo Madelung

dentro del cuadro malformativo de la en-

fermedad (41,59,60,76). También se ha ci-

tado la posibilidad de aparición de un cúbi-

to corto (61) y algunas veces se ha observa-

do una prominencia en sentido posterior de

la apófisis estiloides cubital (18,21,57). Los

huesos del carpo pueden encontrarse aline-

ados posteriormente, dándole a la muñeca

una forma cóncava (18). Además, el carpo

puede adoptar una disposición en forma de

“V” (37). Las apófisis estiloides del cúbito y

el radio pueden ser hipoplásicas (14). Muy

frecuentemente los dedos de las manos se

presentan contracturados (4,21,39,53,61)

o con flexibilidad limitada (62), aunque en

algunos casos están en hiperextensión

(36,59,66) y el pliegue dorsal de la articula-

ción interfalángica distal está ausente (41).

Algunos autores no han observado anoma-

lías óseas en los dedos de las manos, pero sí

que han detectado  una laxitud de los liga-

mentos de las articulaciones metacarpo-fa-

lángicas e inter-falángicas (4). Se han apor-

tado casos que presentaban el 5º dedo de la

mano incurvado (21,63), o el dedo pulgar

en resorte (14). También se han descrito ca-

sos con dedos y metacarpianos supernume-

rarios (3,14,19,36) y pacientes que presen-

taban una diferencia de tamaño entre el 2º

y el 3er metacarpiano (19).

Entre las alteraciones que afectan a la ar-

ticulación de la cadera, la coxa valga es rela-

tivamente frecuente (37,43,58,59). Otras

anomalías también descritas dentro del sín-

drome son la luxación congénita de la cade-

ra (4,17,58,59,73), la coxa vara (37), el en-

sanchamiento del cuello femoral (37) o la

ausencia congénita del peroné (27). Puede

observarse, asimismo, una prominencia ex-

cesiva del maleolo tibial (36), aunque en

otros casos éste puede ser más corto (59).

Son diversas las deformidades de los pies

que pueden ocurrir dentro de este síndrome
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(5,32,33), y entre ellas destacan el pie zam-

bo o equino-varo congénito (2-4,12-

14,16,30,32,59,77), el pie plano congénito

por astrágalo vertical (pie en mecedora, pie

convexo) (2,32), el pie abducto (3) y el pie

talo valgo abducto (32), el pie plano calcá-

neo valgo (3,14,21,34,36,39,43,53,69), la

articulación de tobillo esférica (34), la hipo-

plasia astragalina (32) y otras deformidades

de los huesos del tarso (62), la rigidez del

primer dedo del pie (61) y la subluxación la-

teral de la articulación tarso-metatarsiana

(34), etc. Se han descrito, de igual forma,

otras formas de artropatía, como la poliar-

tropatía inflamatoria (1) o la artropatía  por

depósito de cristales de pirofosfato de calcio

o hidroxiapatita (78). El retraso de creci-

miento y la disminución de la altura corpo-

ral es frecuente pero poco importante (17).

Al revisar la bibliografía, también se han

encontrado referencias de casos de la enfer-

medad que presentaban defectos óseos en el

cráneo (6), exóstosis interna en el hueso

frontal (18) o prominencia externa de di-

cho hueso (53,59), cráneo-estenosis (14),

etc. Otras anomalías relacionadas con el

síndrome han sido el labio partido y el pa-

ladar hendido (79) y diversas malformacio-

nes oculo-oto-nasa-les (80). Especialmente

frecuentes y características son las alteracio-

nes oculares en la enfermedad (3), desta-

cando la heterocromía del iris, que muestra

un halo interno más oscuro llamado anillo

de Lester, por haber sido descrito por este

autor en 1936 (58), y también mencionada

por otros autores (2,4,5,32,37,63,81).

Otras anomalías oculares apuntadas son la

ceguera, la anisocoria, las cataratas congéni-

tas y algunas alteraciones en los párpados

(14,63,67). Farley y cols., en su trabajo pu-

blicado en 1999, comunicaron la existencia

de glaucoma en los miembros de 3 genera-

ciones de una familia que sufría esta enfer-

medad (56).

Además de las alteraciones óseas y un-

gueales, los cambios en los tejidos blandos

son también significativos en esta enferme-

dad (9,59). La contractura de las partes

blandas es característica (59), pudiendo

afectar a diversas articulaciones y/o grupos

musculares: dedos de las manos, codos, ca-

deras, cuadriceps, rodillas,  etc. (12-

14,36,53,59,66,82). Fidalgo Valdueza, en

su trabajo publicado en 1973, comunicaba

la existencia de una contractura del codo en

flexión sin que hubiera una lesión a nivel

óseo que la justificase, y achacaba tal defor-

midad a la contractura de las partes blandas

circundantes (59). La presencia de pliegues

membranosos a modo de sinequias entre el

tórax y el brazo a nivel de la axila, o en la

cara anterior del codo, en la fosa cubital,

podría explicar la rigidez articular del hom-

bro y del codo observada en estos pacientes

(38,69), aunque algunos autores no creen

en tal mecanismo (59). En algunos casos se

ha descrito la existencia de una especie de

brida de partes blandas en la cara anterior

del codo a la que denominan pterigium an-

tecubital, que provoca una contractura en

flexión de esta articulación (10,79,82,83).

La hipoplasia muscular es característica del

síndrome (59), y afecta principalmente al

cuadriceps (14,36,37,65,71), al deltoides

(14,59,69) y al tríceps (14,59). En ocasio-

nes puede observarse una aplasia de grupos

musculares completos (2), como es el caso

del cuadriceps (39). También puede aso-

ciarse al cuadro una atrofia muscular (5).

La piel también suele encontrarse afectada

en esta enfermedad. Gibbs y cols., en su

trabajo publicado en 1964, comprobaron

tras la biopsia y estudio histológico de un

fragmento de piel de un paciente afecto de

este síndrome, un exceso de fibras elásticas

de forma comparativa con la piel normal

(66). Otros autores, sin embargo,  no en-

contraron alteraciones en sus respectivos es-

tudios histológicos cutáneos (59,63,68).

Otras alteraciones observadas en la piel de

pacientes con esta enfermedad son los an-

giomas cutáneos, las queratosis, la hipertri-

cosis y la alopecia (22,38,67). Finalmente,

el síndrome de nail-patella se ha visto aso-

ciado en ocasiones con hiperhidrosis pal-

mar y plantar (24).

Esta enfermedad suele verse acompañada

de afectación renal (displasia renal), que es

un rasgo frecuente y tal vez el más impor-

tante de la misma (1,4,9,12,13,22,23,
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32,38,67,82,84,85), aunque existen casos

publicados que no presentaban dicha lesión

(56). Aparece entre el 30 y el 42 % de los pa-

cientes diagnosticados de este síndrome

(14,82,84). Diversos autores realizaron aná-

lisis de orina en pacientes con esta enferme-

dad, confirmando la existencia de una alte-

ración renal en los mismos (14,19,

22,59,67,69). La manifestación más fre-

cuente suele ser una proteinuria (2,10,12-

14,22,32,34,38,42,67,82,84,85), general-

mente asintomática (2,14,82,86), que pue-

de darse en un 50 % de los casos (32), o una

hematuria microscópica de evolución cróni-

ca que habitualmente cursa sin deterioro de

la función renal (2,14,82). En ocasiones

puede observarse hipertensión arterial (42).

El 25 % de los casos que presentaron protei-

nuria, evolucionaron a una insuficiencia re-

nal crónica (2,5,22,64,67,85); por este mo-

tivo, debe considerase a la nefropatía como

el principal factor pronóstico de esta enfer-

medad (2,5,22,67,85) y debe realizarse una

vigilancia periódica de la función renal en

todos los pacientes afectos de este síndrome

(2,17,67). Gubler y cols., en su trabajo pu-

blicado en 1990, presentaron casos de inicio

precoz y de evolución progresiva, cuyos sig-

nos clínicos fueron hipertensión arterial,

síntomas extrarenales hematológicos y pul-

monares, etc. En uno de sus pacientes, se

observó un síndrome urémico hemolítico

con trombomicroangiopatía que dio como

resultado un fallo renal permanente (85). Se

ha aportado algún caso en la bibliografía en

el que se asociaba a toda la serie de rasgos ca-

racterísticos de la enfermedad una malfor-

mación de las vías urinarias (duplicación de

uréteres) (17). El estudio histológico de la

biopsia renal por algunos autores daba como

resultado una glomerulonefritis inespecífica

proliferativa mesangial que afectaba tanto a

la función glomerular como a la tubular

(10,38,63,66-68), o una glomeruloesclerosis

focal segmentaria (42). Con el microscopio

electrónico se ha encontrado un engrosa-

miento característico de la membrana basal

del glomérulo (5,17,42,85) y una prolifera-

ción fibrosa intersticial (17). Puede detectar-

se también la existencia de depósitos de co-

lágeno en dicha membrana basal, que son

patognomónicos de la enfermedad y pueden

observarse incluso en pacientes con función

renal normal (1,85,86). En base a los hallaz-

gos encontrados, se ha postulado la posibili-

dad de que exista una anomalía subyacente

del tejido colágeno que actúe como un fac-

tor desencadenante de la producción de

cambios inmuno-inflamatorios (1,23). Tam-

bién se ha apuntado que dicha lesión glome-

rular pueda ser debida a un proceso metabó-

lico anormal de las fibras de colágena en el

glomérulo (22,63,86). Algunos autores han

observado la existencia de un síndrome de

Plummer-Vinson con disfagia y anemia hi-

pocrómica en pacientes diagnosticados de

síndrome de nail-patella (2,4,43). Fidalgo

Valdueza, en su trabajo de 1973, describió al-

gún caso que presentaba niveles bajos de hie-

rro sérico sin cambios en la hemoglobina y lo

consideró como otro estigma del síndrome

que tratamos (59). En general, pero teniendo

en cuenta la influencia de la displasia renal

como factor  pronóstico, la evolución de la

enfermedad suele ser favorable. En el niño, la

alteración rotuliana puede condicionar retra-

so o dificultad para realizar la marcha. En el

adulto, pueden surgir complicaciones artrósi-

cas en codos y rodillas que en ocasiones pre-

cisan tratamiento (3).

Por lo que se refiere al tratamiento de esta

enfermedad, no hay uno específico para la

misma, y éste debe ser sintomático y dirigi-

do a cualquiera de los rasgos clínicos que ca-

racterizan al síndrome (4). Los casos de lu-

xación recidivante de la rótula hipoplásica

pueden ser tratados mediante liberación qui-

rúrgica y realineación del aparato extensor

(16,17), bien a nivel proximal realizando

una plastia de cuadriceps (4,11,25), bien a

nivel distal efectuando una transposición

medial de la tuberosidad anterior de la tibia

y del tendón rotuliano (17), o combinando

ambos tipos de procedimiento (proximal y

distal) (5,16). Beguiristain y cols., en su tra-

bajo publicado en el año 2003, aportaron 5

casos de síndrome de nail-patella con afecta-

ción de la rodilla. En 4 de ellos, el trata-

miento consistió en una rea-lineación proxi-

mal mediante plastia de cuadriceps, siendo
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correcto el resultado funcional final utilizan-

do el sistema de evaluación de Insall. El 5º

caso que aportaron (el de más edad), fue tra-

tado con una patelectomía debido a la seve-

ra artrosis fémoro-patelar que presentaba el

paciente en el momento en que acudió a

consulta (11). Marumo y cols. presentaron

un paciente con síndrome de nail-patella en

el que se asociaba una luxación congénita

permanente de rótula que fue tratada qui-

rúrgicamente con éxito utilizando un méto-

do de Stanisavljevic modificado. Durante la

intervención procedieron a la reducción de

la rótula luxada, siguiendo con un alarga-

miento en Z del músculo recto anterior y

una transposición medial de la tuberosidad

tibial anterior. El resultado fue bueno, consi-

guiéndose una alineación estable y correcta

del aparato extensor y una mejoría notable

del aspecto de la marcha (87).

Otro problema a tratar a nivel de la rodi-

lla es la contractura en flexión y la actitud

flexa de la misma (3,16). Para corregir esta

deformidad se debe proceder a la reconstruc-

ción del aparato extensor realizando para di-

cho fin una transposición de la inserción

muscular del bíceps crural y del semitendi-

noso a la cara anterior de la tibia (3). Ade-

más, para conseguir corregir la actitud flexa

recomiendan realizar una capsulotomía pos-

terior a través de una incisión poplítea en Z

(3,16), a la que asocian una sección de la cin-

tilla ileo-tibial (3). En algunos casos puede

ser preciso realizar osteotomías femorales

para conseguir corregir las deformidades re-

siduales (16). También puede ser necesaria la

corrección de la inclinación anómala del pla-

tillo tibial (16). Cuando existen signos de

inestabilidad articular en la rodilla, pueden

requerirse soluciones quirúrgicas para tratar

dicha alteración (16). La deformidad en val-

go de la rodilla que a veces se observa en esta

enfermedad puede ser susceptible de trata-

miento conservador mediante el uso de orte-

sis (7), aunque en ocasiones puede precisar

también de tratamiento quirúrgico (16). La-

chiewicz y Herndon, en su trabajo publica-

do en 1997, aportaron un caso de síndrome

de nail-patella que presentaba una artropatía

degenerativa severa de la rodilla que fue tra-

tada quirúrgicamente implantándosele una

prótesis total en dicha articulación (8).

A nivel de la extremidad superior algunos

autores han propuesto ciertos gestos quirúr-

gicos para corregir determinadas alteraciones

que acompañan al síndrome. Song y cols.

aportaron un pterigium antecubital en un

paciente con síndrome de nail-patella, que

fue tratado quirúrgicamente por el método

de Ilizarov, con un resultado funcional pobre

debido a la recurrencia precoz de la contrac-

tura en flexión del codo (83). La resección de

la cabeza radial ha sido un tratamiento efec-

tivo en algunas ocasiones para aliviar las mo-

lestias relacionadas con la displasia del codo y

para eliminar la prominencia en la zona pro-

vocada por la cabeza del radio luxada en sen-

tido posterior. Esta técnica, por el contrario,

no ha tenido un efecto positivo sobre la fle-

xo-extensión del codo y la prono-supinación

del antebrazo (25). Para otros autores, las in-

tervenciones quirúrgicas a nivel del codo sólo

estuvieron indicadas raramente (16).

Por lo que se refiere a la extremidad in-

ferior, en 24 de los casos revisados por Gui-

dera y cols., se realizaron intervenciones qui-

rúrgicas para corregir determinadas deformi-

dades en el tobillo y en el pie. Entre éstas, las

liberaciones postero-mediales del pie tuvie-

ron en general unos buenos resultados (16).

Los cuernos ilíacos no precisan normalmen-

te de medidas quirúrgicas pues no suelen dar

sintomatología dolorosa o de otra índole

(9,12,13,17). Sin embargo, Gómez-Castre-

sana y cols., en su trabajo publicado en

1983, aportaron un caso que presentaba un

cuerno a nivel de sacro que se asociaba a un

cuadro de dolor ciático. Para su tratamiento

se procedió a la resección de dicho saliente

óseo así como del cuerno ilíaco del mismo

lado. Durante la intervención se descubrió

una compresión del nervio ciático producida

por una fascia situada bajo el músculo glúteo

mayor que discurría en dirección caudal y

externa desde la espina ilíaca postero-supe-

rior hacia el trocánter mayor. Ante este ha-

llazgo, se practicó la sección de dicha fascia

que condicionó la descompresión del nervio

afectado y la desaparición del dolor ciático

de modo definitivo (43).
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