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RESUMEN

Hurtado Lozada, Andrés Adolfo; Manrique Arvizu, Vestal Maria

La polidactilia postaxial consiste en la duplicacion de un dedo o parte de él en el
lado cubital o peroneal de la extremidad, ésta se clasifica en tipo A, B o M segln sus
caracteristicas morfolégicas. Muestra frecuencias de 15,02/10.000 RNV segun el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC). Dicha
frecuencia varia segun los grupos raciales, siendo trece veces mas frecuente en
poblaciones de origen africano. Se elabor6 este estudio con el fin de caracterizar desde el
punto de vista clinico-epidemiolégico la polidactilia postaxial y determinar los posibles
factores de riesgo asociados en una muestra de recién nacidos vivos del Complejo
Universitario Hospitalario Ruiz y Paez de Ciudad Bolivar, Venezuela, durante el periodo
comprendido entre 1978 y el 2006. Este estudio es de tipo epidemioldgico, descriptivo y
analitico, de base hospitalaria, con modalidad operativa, de tipo caso y control, que se
rige de acuerdo a las pautas establecidas en el manual operacional ECLAMC, el cual es
un programa de vigilancia epidemiol6gica en el que se registran malformaciones
congeénitas en los hospitales de paises latinoamericanos. En una poblacion de 165.694
RNV, 493 presentaron polidactilia postaxial representando una frecuencia al nacimiento
para este defecto de 29,75/10.000 RNV, mucho mayor a la de otros estudios similares, tal
vez debido a un mayor niumero de afrodescendientes en la poblacién de Ciudad Bolivar.
Del total de RNV con polidactilia postaxial, el 90,67% presentaron el defecto aislado
(26,98/10.000 RNV) y 9,33% presentaron otro defecto congénito asociado (2,77/10.000
RNV). El tipo de polidactilia postaxial mas frecuente fue la B con 91,89%. No se evidencia
predominancia entre los sexos, datos que confirman los resultados de otros autores. La
polidactilia postaxial en la poblacion de Ciudad Bolivar, se comporta de igual forma que
otras poblaciones Latinoamericanas anteriormente estudiadas, aunque con mayores
frecuencias de presentacion por lo anteriormente expuesto.

Palabras claves: polidactilia postaxial, aislado, asociado, cuantitativas,
cualitativas, ECLAMC
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INTRODUCCION

La polidactilia es una malformacion congénita que consiste en la duplicacion de un
dedo o parte de ¢l. Etimologicamente polidactilia proviene del griego polydatylos; de polys,
mucho y déktylos, dedo. Esta malformacion se puede presentar aislada o asociada a otras

malformaciones. ¥

La polidactilia tiene 2 formas de presentacion, dependiendo del lugar anatomico
donde ocurra la duplicacion puede ser: preaxial si la duplicacion ocurre del lado cubital o

tibial y postaxial si ocurre del lado radial o peroneal. ©

En cuanto a la polidactilia postaxial que es el proposito de este estudio, se clasifica
en tipo A, B y M: tipo A es aquella donde existe un dedo bien formado y articulado con el
quinto metacarpiano o extra metacarpiano. Tipo B si existe un dedo incompleto,
desarticulado y no funcional en ocasiones s6lo un esbozo de dedo pediculado y tipo M
cuando se presentan los dos subtipos anteriores en diferentes extremidades de la misma

persona. ©)

La prevalencia estimada de la polidactilia asociada o no a otras malformaciones

varia entre 5y 19/10.000 recién nacidos vivos (RNV). (¥

La polidactilia postaxial muestra frecuencias de 15,02/10.000 RNV segtn el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) y de
6,73/10.000 RNV segutn el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas
(ECEMC). A su vez la polidactilia preaxial muestras frecuencias de 2,48/10.000 RNV
segtin el ECLAMC y de 2,51/10.000 segn el ECEMC. &7

La frecuencia de la polidactilia varia segun los grupos raciales, siendo trece veces
mas frecuente en poblaciones de origen africano que en poblaciones caucésicas segin
estudios de Woolf y Myriathopoulos. En un estudio extenso realizado por Orioli en la
poblacion de recién nacidos registrado en el ECLAMC; se encontr6é que hay una frecuencia
superior en los varones afectados por polidactilia postaxial de origen africano, por lo que se
plantea la existencia de genes modificadores recesivos ligados al X que estarian presentes

- - 49,10
en el grupo africano y no en otros grupos raciales. %



En un estudio realizado en Nigeria se encontraron prevalencias de polidactilia

postaxial de 17.9 'y 27,1/10.000 RNV en hembras y varones respectivamente. ¥

Segiin Schnall y Smith en una revision bibliografica y de registros médicos
realizada en el estado de Washington, la polidactilia postaxial se presenta con mas

frecuencia afectando el lado izquierdo.""

En el estudio de las malformaciones congénitas es de gran importancia conocer la
embriogénesis, en el caso de la polidactilia ésta forma parte del desarrollo de las
extremidades, el cual se produce durante la cuarta semana del desarrollo embrionario.
Aproximadamente los dias 26 y 27 aparecen las yemas de las extremidades superiores en
forma de pequefias tumefacciones a ambos lados de las paredes vertebrales del cuerpo a la
altura de la cuarta somita cervical y primera dorsal. A finales de esta semana se pueden
visualizar las yemas de las extremidades inferiores caudalmente al sitio de fijacion del

, o . . . 12
pediculo umbilical, a nivel de las somitas lumbares y sacras superiores. '?

En la sexta semana de desarrollo embrionario las extremidades superiores
comienzan a mostrar una diferenciacion regional en los codos y se desarrollan las placas de
las manos de gran tamafio y los rayos digitales (primordios de los dedos). El desarrollo de

las extremidades inferiores se produce algo mas tarde. '»

Durante la séptima semana aparecen los surcos entre los rayos digitales de las placas
de las manos y a finales de esta semana se ha iniciado la osificacion de las extremidades

. . . 12
superiores y en las inferiores a lo largo de la octava semana. '

En cuanto a su etiologia la presentacion aislada de la polidactilia postaxial tipo B,
generalmente se comporta como un defecto monogénico con un modo de transmision
autosomico dominante con penetrancia reducida, mientras que la polidactilia postaxial tipo

A parece seguir un modo de herencia multifactorial y es heterogénea en su etiologia.®

Sin embargo, cuando se asocia a otros defectos, puede formar parte de las
manifestaciones fenotipicas de sindromes monogénicos, que siguen cualquiera de los
patrones de herencia clasicos. Segun Winter y Baritser de la London Medical Database

(LMD) se describen 38 sindromes que presentan polidactilia preaxial y postaxial, 104



sindromes sélo con polidactilia preaxial y 330 sindromes monogénicos que presentan
polidactilia postaxial; de los cuales 148 corresponden a polidactilia postaxial en manos, 104

en pies y 78 tanto en manos como en pies."")

La polidactilia postaxial se presenta también en trece sindromes cromosdmicos

como la trisomia 13, 18, y trisomias parciales de los cromosomas 3, 4, 7, 12, 17.09

Por otra parte, se han descrito embriofetopatias asociadas a la exposicion materna de
farmacos como son el valproato, la talidomida y a enfermedades cronicas maternas como
la diabetes mellitus gestacional que presentan la polidactilia como una de sus

. . -~ 13,15-19
manifestaciones fenotipicas.!*'>!*

Se ha demostrado que un potente inhibidor de la timidilato sintetasa, la 5-
fluorodeoxiudirina, produce defectos esqueléticos en embriones de ratones inyectados con
esta sustancia en etapas tempranas de su desarrollo (dias 10-13), con dosis de 25mg/Kg.,

. . . , . 2
siendo los miembros posteriores los mas sensibles a la droga.*”

Ademas, la polidactilia se asocia con menos frecuencia a sindromes producidos por
microdelecciones cromosdmicas y a otros que muestran patrones de herencia no clasicos

SSUNSR 13
como la disomia uniparental. !

En la actualidad los estudios de biologia molecular han identificado mutaciones en
el gen GLI3 en varios fenotipos con defectos digitales como son el sindrome de
cefalopolisindactilia de Greig, el sindrome de Pallister-Hall, la polidactilia preaxial tipo 4 y

la polidactilia postaxial.*"

Por otra parte el gen DACH homologo en el humano al de la Drosophila
melanogaster (dac), el cual codifica un factor nuclear esencial en la determinacion de las
facetas de los ojos, las patas y el sistema nervioso de la mosca denominado proteina DACH
1, la que ha sido inmunolocalizada en tipos especificos de células durante el desarrollo de
los rifiones, ojos y los primordios de las extremidades. Estos estudios sugieren que existe un
ligamiento de la polidactilia postaxial tipo A-2 en un segmento del cromosoma 13 que

incluye la localizacion del gen DACH.*?



Recientemente se ha localizado en el brazo largo del cromosoma 7 la mutacién que
produce el pulgar trifalangico. Sin embargo hasta el momento las evidencias preliminares
sugieren que en la morfopatogénesis de la polidactilia postaxial estdn involucrados

diferentes genes.(23)

Esta investigacion se propone realizar el estudio epidemiologico, la clasificacion
etiopatogénica y determinar posibles factores de riesgo asociados a la polidactilia postaxial
en una muestra de recién nacidos vivos en el Complejo Hospitalario Universitario Ruiz y
Péez, para caracterizar epidemiologicamente esta malformacion y establecer un mejor

asesoramiento genético en las familias afectadas por la misma.



OBJETIVOS

Objetivo General

Caracterizar desde el punto de vista clinico-epidemioldgico la polidactilia postaxial

en una muestra de recién nacidos vivos y determinar los posibles factores de riesgo

asociados, en el Hospital Universitario Ruiz y Pdez durante el periodo 1978-2006.

Objetivos Especificos

(O8]

® N bk

10.

11.

Establecer la frecuencia de base de la polidactilia postaxial en una muestra de recién
nacidos vivos.

Determinar la tendencia secular del defecto en el periodo estudiado.

Determinar la distribucion de frecuencia de la polidactilia postaxial segin su
presentacion como defecto aislado o asociado.

Establecer la frecuencia de los tipos de polidactilia postaxial (A, By M).

Establecer la distribucion de frecuencia de la polidactilia postaxial de acuerdo a sexo
Conocer la distribucion de la frecuencia segun la extremidad afectada

Determinar la distribucion de la frecuencia seglin lateralidad.

Comparar la frecuencia de presentacion de la polidactilia postaxial segln tipo, con el
sexo, extremidad afectada y lateralidad.

Analizar la posible asociacion de las variables cuantitativas: peso al nacer, edad
paterna, edad materna y nimero de gestas con la polidactilia postaxial.

Evaluar la posible asociacion de las variables cualitativas: enfermedades maternas
agudas, enfermedades maternas cronicas, otro malformado en la familia y
consanguinidad con la polidactilia postaxial.

Caracterizar clinicamente la polidactilia postaxial segun su etiologia y patogenia.



MATERIALES Y METODOS

El siguiente estudio utilizd una poblacion de recién nacidos vivos (RNV) del
Complejo Universitario Hospitalario Ruiz y Paez de Ciudad Bolivar, Venezuela, durante el

periodo comprendido entre 1978 y el 2006.

Este estudio es de tipo epidemiologico, descriptivo y analitico, de base hospitalaria,
con modalidad operativa, de tipo caso control, que se rige de acuerdo a las pautas
establecidas en el manual operacional ECLAMC (Estudio Colaborativo Latinoamericano
de Malformaciones Congénitas), el cual es un programa de vigilancia epidemiologica en el

. . , . . , . . 24
que se registran malformaciones congénitas en los hospitales de paises latinoamericanos.*¥

La metodologia empleada fue la siguiente:

A cada uno de los recién nacidos malformados, definiéndose éste como aquel que
presenta una o mas malformaciones morfologicas, clinicamente detectables a cualquier
edad prenatal o postnatal, nacido vivo de cualquier peso, o muerto de 800 gramos o mas,
diagnosticado antes del alta hospitalaria; y a su control apareado, siendo éste el recién
nacido normal, que nace inmediatamente después del malformado, en el mismo hospital,
vivo y del mismo sexo; se le disefié una ficha individual (anexo 1)*°, la cual registra los

siguientes datos:
1. Datos de identificacion; apellido y nombre materno, domicilio, fecha de nacimiento.

2. Datos concernientes al nacimiento: peso, si nacié vivo o muerto, sexo, tipo de

presentacion, forma de parto, gemelaridad, si fue dado de alta vivo o muerto.

3. Descripcion de la malformacion; se especifica de forma detallada los defectos

presentes al momento del nacimiento y antes del alta hospitalaria.

4. Antecedentes prenatales (primer semestre de gestacion): Enfermedades agudas,

inmunizaciones, enfermedades cronicas, factores fisicos, medicamentos, metrorragia.



5. Historia obstétrica: Numero de gestaciones, sexo, fecha de nacimiento, si son hijos

del mismo padre, si la madre concibe facilmente, fecha de la Giltima menstruacion.

6. Datos demograficos y familiares: Edad, apellido y procedencia de los padres, lugar
de nacimiento de los abuelos, origen de antepasados, antecedentes de malformados

en la familia, consanguinidad parental, cuadro de hermandad y arbol genealogico.

Para el estudio se seleccionaron fichas del archivo del ECLAMC, de Ciudad Bolivar,
que estan registradas en el codigo correspondiente a polidactilia postaxial (755). En cada
una de las fichas se realizé la descripcion del defecto sobre la base de las instrucciones y
criterios del Manual Operacional del ECLAMC, que para la polidactilia, cubre los
siguientes aspectos:

a) Miembros afectados; mano y/o pie derecho , izquierdo o bilateral;

b) Dedo duplicado (dedo en que se implanta el dedo extra): 1°, 2°, 3°, 4°, 5°;

¢) Nivel de la implantacion del dedo extra: carpo (tarso), metacarpo (metatarso),
falange proximal, media o distal.

d) Tipo de base del dedo extra; sésil, pediculado.

e) Presencia de ufia o de esbozo de lecho ungueal en el dedo extra: si, no.

Para el estudio epidemioldgico descriptivo, se calcularon frecuencias totales y

anuales de la malformacion aislada y asociada y la curva de tendencia secular.

Se establecid la distribucion de frecuencias de los casos afectados con polidactilia
postaxial y de sus subtipos segin sexo, extremidad afectada y lateralidad. El andlisis

estadistico de estas variables se hizo a través de la prueba chi cuadrado.

La polidactilia postaxial se clasifico en tipo A, B y M: tipo A es aquella donde
existe un dedo bien formado y articulado con el quinto metacarpiano o extra metacarpiano.
Tipo B si existe un dedo incompleto, desarticulado y no funcional en ocasiones s6lo un
esbozo de dedo pediculado y tipo M cuando se presentan los dos subtipos anteriores en

diferentes extremidades de la misma persona. (anexo 2-4) ¢*7

Se realiz6 la clasificacion clinica de los casos, agrupando a los recién nacidos en

casos aislados (aquellos que presentan sélo la polidactilia) y polimalformados (aquellos que



ademas de la polidactilia, presentaron otra malformacién asociada), basandonos en los

criterios establecidos en el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas

(ECEMC).@®

Los casos aislados pueden ser subclasificados en:

Sentido estricto; aquel recién nacido que presentd la polidactilia como un defecto
unico, no asociado a ninguna otra malformacion.

Secuencia: Conjunto de defectos congénitos presentes en el mismo recién nacido,
producto de la existencia de un defecto inicial que secuencialmente da origen a
otros defectos. *>*® Esta se subdivide en:

0 Secuencia malformativa (SEMA): Se debe a un defecto intrinseco del

embrién o feto que altera el periodo de la embriogénesis y desarrollo fetal.

0 Secuencia deformativa: Son las alteraciones de la forma o posicion de una

parte del cuerpo, que se ha formado anormalmente, debido a la accion de
fuerzas mecénicas extrinsecas no disruptivas, intrinsecas o desconocidas.
Esta a su vez se clasifica en:

= Secuencia deformativa de causa extrinseca (DEFE).

= Secuencia deformativa de causa intrinseca (DEFI).

= Secuencia deformativa de causa desconocida (DEFD).

o Secuencia disruptiva (SEDI): Se debe a la interferencia del proceso de

desarrollo normal, causado por factores extrinsecos o intrinsecos que

originan un defecto morfoldgico de un 6rgano, parte de un érgano o region

del cuerpo.“®

Los casos polimalformados se dividen en:

Un defecto mayor y uno o mas menores (UMUM): Se refiere a aquel recién nacido
que presenta un defecto congénito mayor, asociado a uno o mas defectos congénitos
menores. Un defecto congénito mayor es aquel que afecta estética y/o
funcionalmente al individuo, que puede comprometer la vida del paciente y que

precisa tratamiento médico o quirurgico; y, un defecto congénito menor es aquel



que no afecta estéticamente o funcionalmente al individuo, no compromete la vida
del paciente y no requiere tratamiento.

Defecto del desarrollo de campo (DDCA): Es aquel que afecta una misma zona de
desarrollo en un recién nacido; siendo ésta, aquella parte del embrion en las que el
proceso de desarrollo de las estructuras es controlado y coordinado en un orden
espacial, sincronizado en el tiempo y epimorficamente jerarquizado.

Espectros (ESPE); en un inicio eran considerados como patologias aisladas;
actualmente representan distintos grados de manifestacion de un error comun o
similar en la morfogénesis.

Asociacion de alta frecuencia (ASOC): En este grupo se incluyen defectos
congénitos que parecieran no tener relacion entre si, afectando a distintos sistemas
organicos y que tienden a presentarse asociados en el mismo niflo, con una
frecuencia mayor a la esperada por azar.

Maltiples malformaciones, patrén no reconocible (NORE); se refiere a un
conjunto de defectos congénitos que se presentan en un recién nacido, cuya
patogenia o etiologia es desconocida.

Sindrome: Son un conjunto de defectos congénitos cuya etiologia o patogenia
pueden o no estar relacionadas; afectando a diferentes sistemas y construyendo
cuadros clinicos similares. De acuerdo a su etiologia pueden clasificarse en:

0 Monogénicas: Son aquellos debidos a una mutacion génica que
generalmente se transmiten siguiendo los patrones de herencia
mendelianos (autosdmicos dominantes, autosdmicos recesivos, ligados al
X).

0 Cromosomicos: Son aquellos causados por una alteracion numérica o
estructural de los cromosomas.

0 Multifactorial; son aquellas alteraciones producidas por factores
genéticos y ambientales.

0 Embriofetopatia (EMBE): Son defectos causados por factores
ambientales teratdgenos (bioldgicos, fisicos y quimicos) y enfermedades

maternas.
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o Sindrome clinicamente diagnosticable no confirmado (SESO); es aquel
sindrome que presenta caracteristicas clinicas propias, cuyo diagnostico
no ha sido corroborado por estudios complementarios como radiografias,
autopsias, cariotipos, etc., que no fueron realizados por diferentes
motivos.

o Sindrome especifico de etiologia monogénicas heterogénea (MOHE):
Son aquellas entidades clinicas definidas y reconocidas, cuyo patron
hereditario es variado, es decir, se han encontrado casos en familias que
presentan herencia autosdémica dominante o autosémica recesiva o ligada
al cromosoma X. *

Entre las variables cuantitativas seleccionadas para establecer comparaciones entre
el recién nacido malformado y su control, se incluyen:
1. Peso; peso corporal del recién nacido al momento de nacer expresado en
gramos.
2. Edad materna; en afios cumplidos.
3. Edad paterna; en afios cumplidos.

4. Numero de gestas; numero de embarazos previos, incluyendo el actual.

Para la busqueda de la etiologia de los casos sin diagndstico (NORE), se utilizaron

los programas computarizados LMD (London Medical Database) y POSSUM web.!"* ¥

Para el analisis de las variables cuantitativas, se compararon los valores de la media
y la desviacion estandar de los casos afectados por polidactilia postaxial, con sus

respectivos controles apareados mediante la prueba t de student.

Para el estudio de los factores de riesgo asociados a la polidactilia postaxial, se
consideraron solo los casos aislados con su respectivo control. Las variables cualitativas
seleccionadas corresponden a los antecedentes de exposicion materna durante el embarazo,

Ccomo son:

1. Enfermedades maternas agudas.
2. Enfermedades cronicas.

3. Otros malformados en la familia.
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4. Consanguinidad parental.

Para el andlisis estadistico de estas variables se utilizaron como medida de
asociacion el Odds-Ratio, como corresponde a la naturaleza caso-control del presente
estudio. Se construyeron intervalos de confianza de un 95%, la estimacion puntual y se
calcularon las frecuencias absolutas y relativas tanto de los malformados como de los

controles.

Para los célculos estadisticos se utilizé el programa SigmaStat version 3.5.



RESULTADOS

En una poblacion de 165.694 RNV en el Complejo Hospitalario “Ruiz y Paez” en
el periodo de marzo de 1978 a diciembre de 2006, 493 presentaron polidactilia postaxial
representando una frecuencia al nacimiento para este defecto de 29.75/10,000 RNV (tabla

N°l).

La tendencia secular de la polidactilia postaxial se mantuvo constante durante el

periodo de 28 afios estudiado (grafico N°1).

Del total de RNV con polidactilia postaxial, 447 presentaron el defecto aislado
(26.98/10.000 RNV) representando el 90.67% y 46 presentaron otro defecto congénito
asociado (2.77/10.000 RNV) para un 9.33% (X*=325,20; P<0,001) (tabla N°2).

El tipo de polidactilia postaxial mas frecuente fue la B con 91.89% encontrandose
en segundo lugar al tipo A con 6.90%, y por tltimo el tipo M con 0.20%. Hubo un 1.01%
de casos donde no se describieron en la ficha las caracteristicas para poder identificar el

tipo (X*=797,83; P<0,001) (grafico N°2, apéndice A).

Con relacion a la distribucion de los casos segun el sexo, tanto en los aislados
como en los asociados hubo un predominio del sexo masculino, no estadisticamente

significativo (X*=1,37; P>0,05) (grafico N°3, apéndice B).

Segun el miembro afectado se evidencid que el defecto fue mas frecuente en las
manos en un 82.55% seguido por los pies en un 7.71% y en ultimo lugar en manos y pies
para un 5.88%. Dentro de las fichas revisadas hubo un 3.86% donde no se especificd la

localizacion del defecto (X2=5 88,87; P<0,001) (grafico N°4, apéndice C).
Con respecto a la lateralidad se consiguieron los siguientes resultados: la afeccion

bilateral fue la mas frecuente con 51.93%, seguido de la extremidad izquierda con 32.25%,

para las otras combinaciones posibles, los porcentajes oscilaron entre 0.81 a 1.42%, esta

12
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tendencia se mantuvo tanto en los casos aislados como los asociados, registrandose a su vez
un 0.81% de casos que no fueron especificados (X2=143,26; P<0,001) (grafico N° 5,
apéndice D).

En el analisis de las variables como sexo, extremidad y lateralidad seguin tipo de
polidactilia postaxial, se hallaron los siguientes resultados: en cuanto al sexo, en el tipo A
hubo un ligero predominio del femenino con 3.45% del total de la muestra, para el tipo B el
predominio fue del masculino con 49.29%, y para el tipo M se encontr6 0.20% para ambos

sexos. Ninguna de estas diferencias fue estadisticamente significativa.

Segtn la extremidad afectada, la polidactilia A fue mas frecuente en los pies
(4.06%), mientras que la polidactilia B lo fue en las manos (81.55%). En el tipo M se

afectaron ambas extremidades.

La expresion bilateral fue la mas frecuente en todos los tipos de polidactilia
postaxial, con porcentajes de 3.46% para la A, 51.51% en el tipo B, y 0.40% para el M.
(tabla N°3 apéndice E)

En el analisis de las variables cuantitativas: peso al nacer, edad materna, edad
paterna y nimero de gestacion mediante la aplicacion de la prueba test de student entre los
casos con polidactilia postaxial y sus respectivos controles apareados no se obtuvieron
valores de t que establecieran diferencias estadisticamente significativas entre ambos

grupos (tabla N°4).

En el estudio de las variables cualitativas: presencia de otro malformado en la
familia; enfermedades maternas agudas, enfermedades maternas cronicas y consanguinidad
parental, solamente los resultados en la comparacién de los casos con polidactilia postaxial
y sus respectivos controles apareados mediante la prueba Odds Ratio, fue estadisticamente
significativa con un valor OR = 27.33 para la variable otro malformado en la familia (tabla

N°5, apéndice F).
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Los RNV con polidactilia postaxial asociada a otra malformaciones fueron 46 casos
(9.33 %).

Segun la clasificacion etiopatogénica: un caso presento la secuencia malformativa
de Pierre Robin (ver anexo 5) (0.2%); 23 casos (51.11%) fueron clasificados como UMUM
(Un defecto mayor asociado a uno o mas defectos menores), en los cuales, los defectos
menores registrados fueron los siguientes: 5 casos con pezon supernumerario, 7 casos con
nevus hipercrémicos, 4 casos con hemangioma, 6 casos con apéndice preauricular (uni 6
bilateral), 2 casos con fovea preauricular y 1 fovea sacra (anexo 6); 13 casos (28.89%)
presentaron malformaciones multiples que no correspondieron a los criterios establecidos
de defecto desarrollo de campo, espectro o sindrome por lo que fueron clasificados con
patron de malformaciones sin diagndstico etiopatogénico (NORE), entre los cuales 12 casos
presentaron polidactilia postaxial tipo B y 1 caso tipo A. En 9 casos (20.00%) la polidactilia
formo parte de sindromes, que seguin la etiologia 5 de ellos (11.11%) fueron sindromes
monogénicos: un Sindrome de Treacher Collins (anexo 7) (Autosémico dominante); 2
sindromes de Bardet-Biedl (anexo 8), (autosdmico recesivo), sindrome de Roger
(autosdmico recesivo); y un sindrome de Simpson-Golabi-Behmel (ligado al X recesivo).
Los 4 casos restantes (8.89%) fueron sindromes de etiologia cromosémica, 3 casos con

trisomia 13 y 1 caso con trisomia 21 (grafico N°6 apéndice G).
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DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN DISTRIBUCION ANUAL Y PRESENTACION CLINICA

AfiO RNV N de Frecuencia x N°_de Frecuencia x Total Frecuencia x
Aislados 10000 Asociados 10000 10000
1978 3486 8 22,95 2 5,74 10 28,69
1979 5376 10 18,60 1 1,86 11 20,46
1980 5502 9 16,36 0 0,00 9 16,36
1981 5505 17 30,88 2 3,63 19 34,51
1982 5696 13 22,82 0 0,00 13 22,82
1983 5870 15 25,55 2 3,41 17 28,96
1984 6242 15 24,03 2 3,20 17 27,23
1985 4970 18 36,22 1 2,01 19 38,23
1986 5061 16 31,61 1 1,98 17 33,59
1987 5500 19 34,55 1 1,81 20 36,36
1988 5693 21 36,39 1 1,75 22 38,64
1989 6053 12 19,83 2 3,30 14 23,13
1990 5977 20 33,46 3 5,02 23 38,48
1991 6056 30 49,54 3 4,95 33 54,49
1992 6696 21 31,36 1 1,49 22 32,86
1993 6888 20 29,04 1 1,45 21 30,49
1994 7188 13 18,09 3 4,17 16 22,26
1995 6675 15 22.47 5 7,49 20 29,96
1996 6135 26 4238 3 4,89 29 4727
1997 4952 19 38,37 2 4,04 21 42.41
1998 6636 20 30,14 0 0,00 20 30,14
1999 6340 10 15,77 1 1,58 11 17,35
2000 6170 17 27,55 2 3,24 19 30,74
2001 5537 15 27,09 1 1,81 16 28,90
2002 5369 17 31,66 4 7,45 21 39,11
2003 5843 16 27,38 0 0,00 16 27,38
2004 5396 7 12,97 1 1,85 8 14,83
2005 4277 7 16,37 1 2,34 8 18,70
2006 4605 1 2,17 0 0,00 1 2,17
TOTAL 165694 447 26,98 46 2,77 493 29,75

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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Grafico N° 1

TENDENCIA SECULAR DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN NACIDOS
VIVOS SEGUN PRESENTACION CLINICA
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Tabla N° 2

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN PRESENTACION CLINICA

Presentacioén Clinica N° %
Aislados 447 90,67
Asociados 46 9,33
Total 493 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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Grafico N° 2-A

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DEL TIPO DE POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN NACIDOS VIVOS
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

GRAFICO N° 2-B GRAFICO N° 2-C
DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DEL TIPO DE POLIDACTILIA DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DEL TIPO DE POLIDACTILIA
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar,

Venezuela, 2006. Venezuela, 2006.
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Grafico N° 3-A

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN SEXO
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

GRAFICO N° 3-B

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL

AISLADA EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN SEXO
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar,
Venezuela, 2006.

GRAFICO N° 3-C

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL

ASOCIADA EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN SEXO
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar,
Venezuela, 2006.
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Grafico N° 4-A

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN MIEMBRO
AFECTADO
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

GRAFICO N° 4-B

GRAFICO N° 4-C
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DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN LATERALIDAD

Y PRESENTACION CLINICA
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Tabla N°3

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN TIPO A, BY M EN BASE A SEXO, EXTREMIDAD Y
LATERALIDAD

Tipo
No
Variable A B M Especificado Total
N° % N° % N° % N° % N° %
Sexo 31 6,30 458 9290 2 040 2 0,40 493 100,00
Masculino 14 285 243 4929 1 0,20 2 0,40 260 92,74
Femenino 17 3,45 215 43,61 1 0,20 0 0,00 233 47,26
Extremidad 31 6,30 458 9290 2 040 2 0,40 493 100,00
Manos 4 081 402 81,55 0 0,00 1 0,20 407 82,56
Pies 20 4,06 18 365 0 0,00 0 0,00 38 7,71
Ambas 7 143 20 405 2 0,40 0 0,00 29 5,88
No Especificado 0 000 18 3,65 0 0,00 1 0,20 19 3,85
Lateralidad 31 6,30 458 9290 2 040 2 0,40 493 100,00
Izquierda 10 2,03 149 30,22 0 0,00 0 0,00 159 32,25
Derecha 4 081 52 10,56 0 0,00 1 0,20 57 11,57
Bilateral 17 3,46 254 51,51 2 0,40 0 0,00 273 55,37
No Especificado 0 0,00 3 061 0 0,00 1 0,20 4 0,81

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.



Tabla N° 4

ANALISIS DE LAS VARIABLES CUANTITATIVAS ENTRE CASOS CON POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA Y SUS

CONTROLES APAREADOS
Casos Controles Diferencia e t de ;
. . . De Medias o student
Variable Media D.E. Media D.E
Peso al Nacer 3236,64 580,95 3223,59 509,89 13,05 -59,16 a 85,25 0,355 0,723
Edad Materna 23,88 6,05 23,74 5,79 0,14 -0,92 a 0,64 0,342 0,732
Edad Paterna 28,44 7,97 28,73 7,97 0,29 -1,36a 0,77 0,537 0,592
N° de gestacion 3,31 2,60 3,09 2,23 0,23 -0,09 a 0,54 1,38 0,168

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006
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Tabla N° 5

ANALISIS DE LAS VARIABLES CUALITATIVAS ENTRE CASOS CON POLIDACTILIA
POSTAXIAL AISLADA 'Y SUS CONTROLES APAREADOS

Variable OR IC 95% X2
Enfermedad Aguda 1,11 0,81-1,51 0,43
Enfermedad Cronica 1,73 0,81 —3,68 2,08
Consanguinidad - - -
Otro Malformado 27,33 18,18 — 41,07 353,29

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
* Estadisticamente significativo (p< 0,001)
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Grafico N° 6

CARACTERIZACION CLINICA DE RECIEN NACIDOS VIVOS CON POLIDACTILIA
POSTAXIAL ASOCIADA SEGUN ETIOLOGIA Y PATOGENIA
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Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.



DISCUSION

Los resultados obtenidos en este estudio seran comparados fundamentalmente con
los dos programas de vigilancia epidemiologica y estudio clinico de malformaciones
congénitas que utilizan la misma metodologia de esta investigacion, o sea son estudios de
base hospitalaria y el caso control apareado es el recién nacido sano nacido inmediatamente
del RN con la malformacién y del mismo sexo, estos son: el Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC), y el Estudio Colaborativo

Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC).(7’8)

En el estudio realizado por Castilla y colaboradores en 1973 en una muestra de
185,704 RNV procedentes de 47 maternidades localizadas en Uruguay, Argentina y Chile
la polidactilia fue diagnosticada en 188 casos como defecto tinico para una frecuencia de
todos los tipos de polidactilia de 10.1 por 10,000 nacimientos, cuando fueron subdivididos
por tipo segun la clasificacién de Tentamy y McKusick, la polidactilia postaxial represento

el 81.5% de las polidactilias para una frecuencia de 7.37 por 10,000 RNV (¢

Por otra parte en el estudio epidemioldgico de los subtipos de polidactilia
infrecuentes en que se analizaron més de 4 millones de nacimientos, de los programas,
Suramérica-ECLAMC y Espafia- ECEMC, se obtuvo que la frecuencia total de todos los
tipos de polidactilia fue mas alta en Suramérica que en Espafia (18.9 y 10,3 por 10,000
nacimientos respectivamente). Las diferencias entre estas dos poblaciones estuvieron
basadas fundamentalmente en la frecuencia significativamente més elevada (P< 0,01) del
tipo postaxial (duplicacion del quinto dedo), cuya frecuencia fue de 13.2 por 10,000 en el
ECLAMC y de 5.08 por 10,000 en el ECEMC. Las frecuencias de presentacion de los
subtipos de polidactilia preaxial fueron similares en las dos poblaciones.*”

Los valores anteriormente citados para la frecuencia de la polidactilia postaxial
fueron significativamente inferiores a los obtenidos en el presente estudio que resulto ser de
29.75 por 10,000, lo cual se considera debido a que el componente de afro-descendientes en
la poblacion analizada es muy superior a la espafiola y a la de los paises que reportan al

ECLAMC como lo demuestra la cifra obtenida de 7,37 por 10,000 nacimientos en el
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estudio realizado en el 1973 cuando solo participan los hospitales de Argentina, Uruguay y
Chile, mientras que en el estudio del afio 1996 que incluye los hospitales de otros paises
suramericanos entre ellos Brasil donde el componente afro-de descendientes es importante,
las cifras de la frecuencia de la polidactilia postaxial se elevan a 13.29 por 10,000
nacimientos, pero siguen siendo inferiores a las de la muestra de recién nacidos analizada

en Ciudad Bolivar, Estado Bolivar, Venezuela.©

Es un hecho conocido que la frecuencia al nacimiento de la polidactilia varia de
acuerdo al grupo racial y tipo de polidactilia analizado, asi, existe una mayor frecuencia de
polidactilia postaxial, en especial tipo B, en las poblaciones de origen africano. En un
estudio realizado en Nigeria se encontraron frecuencias al nacimiento de 179.0 y 271.0 por
10,000 nacimientos, ademas en estudios realizados en amerindios se estimo una incidencia
de 24.0 por 10,000 nacidos vivos mientras que la polidactilia preaxial tipo 1 fue de tres a
cuatro veces mas frecuente en amerindios que en caucdsicos Yy africanos
respectivamente.**”

Con respecto a la presentacion clinica de la polidactilia postaxial como defecto
unico o asociado a otras malformaciones, esta se presentd aislada en un 90.67% de los
recién nacidos, lo que se corresponde con lo obtenido por el ECLAMC, en el cual esta

presentacion represento un 87.85% de los casos en su totalidad.*®

En cuanto al tipo de polidactilia postaxial segin la clasificacion de Tentamy y
McKusick en tipo A, B y M. El mds frecuente resulto el tipo B (92.90%), seguido del tipo
A (6,30%) y por ultimo el tipo M (0.40%) y un 0.40% de casos en los cuales no se pudo
establecer el tipo porque la descripcion de la ficha fue insuficiente. Si consideramos
solamente los casos aislados el tipo B represento el 93.29%, el tipo A 6.04% y el tipo M
0.45% (X2=728,56; P<0,001). De igual manera, en el analisis realizado por el ECLAMC de
los casos aislados de polidactilia postaxial, el mas frecuente fue el tipo B (59.5%), seguido

del tipo A (14.3%) y tipo M (2.3%) y un 5.4% en los que no se especifico el tipo.®
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En los casos asociados la frecuencia de la polidactilia tipo A se incrementa a 8.70%
lo que puede ser debido a que este tipo de polidactilia se presenta con mayor frecuencia
formando parte del cuadro clinico de sindromes.”

La distribucion segun el sexo de la polidactilia postaxial no mostré diferencias
estadisticamente significativas en sentido global, aunque en los casos aislados hay un ligero
predominio de afectados en el sexo masculino y en la distribucion por tipos, en el tipo A no
hubo diferencias, mientras que en el grupo B el sexo masculino estuvo representado
ligeramente con mayor frecuencia. Lo que no se corresponde con los resultados obtenidos
por otros autores que han encontrado en la polidactilia preaxial un predominio
estadisticamente significativo en los varones. Por otra parte Orioli y cols encuentra que en
pacientes de raza africana hay una frecuencia de polidactilia superior en los hijos de los
varones afectados que de las mujeres afectadas; diferencia que no encuentra en la
descendencia de individuos afectados de otras razas, por lo que propone que existen genes
recesivos ligados al cromosoma X, que estarian presentes solo en la raza africana.®'” 2)

Del total de casos, la extremidad afectada con mayor frecuencia fueron las manos
(82.56%), al igual que en aquellos con polidactilia postaxial tipo B, mientras que en los
casos tipo A, fueron los pies. La frecuencia de casos asociados con afectacion en los pies,
fue superior que en los casos aislados (13.04% y 7.16% respectivamente) debido
fundamentalmente a que la polidactilia A es mas frecuente en los casos asociados y esta
predomina en los pies, segiin estudios basados en el ECLAMC.®”

Segun el lado afectado aunque se ha demostrado en otros estudios que el lado mas
comprometido es el lado izquierdo en los casos aislados, en este estudio la afectacion mas
frecuente fue la bilateral para la polidactilia B, mientras que el tipo A fue igual de frecuente

en el lado izquierdo que bilateral.®

La edad gestacional y el peso al nacer fue similar en los casos que en los controles
lo que confirma que este defecto en su forma aislada no compromete la vitalidad fetal ni
pone en riesgo la sobrevida del recién nacido. Las medias calculadas para edades paternas

y maternas fueron similares en malformados y en controles en el presente estudio, sin
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embargo se ha reportado una mayor frecuencia de polidactilia en hijos de madres menores
(33)

de 19 afios.

En cuanto al analisis de las enfermedades cronicas o agudas y al nimero de gesta
entre malformados y controles no se evidenciaron diferencias significativas, sin embargo en
el rubro de otro familiar con el mismo defecto estas diferencias fueron importantes, lo que
refleja el cardcter hereditario de esta malformacion en especial del tipo B que se trasmite de
forma autosémica dominante con penetrancia reducida, variando las cifras de penetrancia

en diferentes estudios.

Debido a las diferencias de frecuencia en los diferentes grupos raciales segun el tipo
de polidactilia, a la hipodtesis de la existencia de genes modificadores recesivos en el
cromosoma X, a la propuesta de Castilla y cols de que la polidactilia postaxial en manos
mas frecuente en los afro-descendientes es un defecto diferente a la polidactilia en los pies
mas frecuente en amerindios, demuestran que deben existir distintos mecanismos genéticos
que dan lugar a la polidactilia.®*3***

Se diagnosticaron 46 casos (9.33%) en que la polidactilia postaxial estuvo asociada
a otros defectos, estos casos fueron clasificados segun la etiologia o patogenia utilizando la
clasificacion del ECEMC y de ellos el 51.11% presento una o mas malformaciones
menores asociadas, entre las cuales se observaron los defectos menores frecuentes en la
poblacion como son: los nevus pigmentados, apéndice preauricular, pezon supernumerario,
hemangioma, fovea preauricular y sacra, este grupo representa la asociacion al azar con

estos defectos menores.

El grupo més importante desde el punto de vista clinico en este estudio esta
conformado por aquellos en que el defecto estudiado se asocia a uno o mas defectos
mayores entre ellos en el 20% de los casos se logré un diagnostico etioldgico preciso
identificando 4 sindromes (8.89%) de causa cromosomica y 5 (11.11%) monogénicos, en
que se asoci6 una malformacion mayor a la polidactilia, sin embargo en el 28.89% de los
polimalformados con polidactilia no se llego a realizar un diagnostico etiologico o

patogénico.
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Entre los sindromes cromosdmicos se diagnosticaron 3 casos con trisomia 13 y un

caso con trisomia 21.

Entre los asociados incluimos un caso de secuencia malformativa de Pierre Robin
(OMIM 261800) la que se caracteriza por la triada de micrognatia, glosoptosis y fisura del
paladar blando. Sus manifestaciones clinicas en orden de frecuencia son las siguientes:
micrognatia 91%, glosoptosis 70-85%, microglosia y anquiloglosia 10-15%. Defectos del
sistema musculo-esquelético 70-80%: sindactila, polidactilia, clinodactilia, hiperlaxitud
articular, y oligodactilia en miembros superiores. Anomalias oculares 10-30%. También se
puede observar malformaciones cardiovasculares: estenosis pulmonar, foramen oval
persistente, defecto de septum atrial e hipertension pulmonar primaria (HTP); deformidades
de la columna vertebral: escoliosis, displasia vertebral, agenesia sacra, y seno pilonidal;
defectos del SNC (50%): retraso del lenguaje, epilepsia, retraso desarrollo psicomotor
(RDSM), hipotonia, hidrocefalia, sindrome Arnold-Chiari, defectos genitourinarios:
criptorquidia (25%), hidronefrosis (15%), hidrocele (10%). La secuencia de Pierre Robin
puede presentarse aislada o acompafiando a sindromes especificos.*®”

Se ha descrito que el mecanismo por el cual se produce esta secuencia malformativa
en la cual el defecto primario que desencadena la secuencia de defectos secundarios es la
hipoplasia mandibular a la 7* y 11% semana de gestacion que determina que la lengua ocupe
una posicion posterior y alta en la cavidad oral que interfiere con el cierre de los procesos
palatinos ocasionando una fisura de paladar blando. Esto explica la clasica hendidura

palatina en U invertida y ausencia de labio leporino.®”

Los sindromes monogénicos diagnosticados fueron los siguientes:

El sindrome de Treacher-Collins (OMIM 154500), o sindrome de disostosis
mandibulofacial, se caracteriza por defectos craneofaciales que incluyen: desviacion
antimongoloide de las hendiduras palpebrales, coloboma del parpado inferior y del iris,
microtia, apéndices preauriculares, fovea preauricular, macrostomia, hipoplasia de los arcos
cigomdticos y de la mandibula. Con frecuencia hay sordera de conduccion y paladar
hendido. La inteligencia es usualmente normal. Sin embargo, se han descrito unos pocos

casos con retraso mental variable; en los casos leves, algunos autores, la consideran
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secundaria a la sordera. La afectacion es frecuentemente bilateral, pero también hay formas
unilaterales. El diagnostico diferencial se debe hacer con el sindrome de Nager y el
espectro Oculo-auriculo-vertebral. El caso diagnosticado en nuestro estudio presento las
caracteristicas fenotipicas descritas anteriormente y fue heredado del padre cuyo arbol
genealdgico mostré una herencia autosémica dominante con expresividad variable y la
polidactilia postaxial tipo B fue heredada de la madre, en la cual, el estudio familiar
evidencid la segregacion autosdmica dominante con expresividad variable y penetrancia
reducida de este tipo de polidactilia por esta razon resaltamos la importancia de realizar el
arbol genealdgico de ambas progenitores, ya que en este caso la polidactilia no formo parte

, . , 36,38
del cuadro clinico sindrome.%®

En relacion al sindrome de Bardet-Biedl (OMIM 209900), es una enfermedad
multisistémica con heterogeneidad genética. Se estima una frecuencia de 1/50.000 RNV
siendo mas frecuente en varones. Clinicamente se caracteriza por: obesidad generalizada,
frente prominente, defectos oculares que incluyen: retinitis pigmentaria, cataratas,
glaucoma; desviacion antimongoloidea de la hendidura palpebral, nariz larga, boca
pequeiia, labio superior fino, labio inferior prominente y evertido. Presenta ademas defectos
cardiovasculares como: estenosis aortica, defectos del septum atrial, miocardiopatia
dilatada, hipertrofia ventricular izquierda y CIA; malformaciones del sistema digestivo
como: atresia o estenosis del ano, megacolon aganglionico, estenosis biliar; defectos del
sistema genitourinario: atresia, duplicacion de la wvagina e hidrometrocolpos,
malformaciones uterinas e hipogonadismo, criptorquidia, quistes renales multiples y
displasia renal. Entre los defectos de las extremidades estan: polidactilia, braquidactilia en
pies, manos cortas y anchas, sindactilia. En el 15% de los pacientes se presenta diabetes

mellitus tipo 1.06*

Los dos RNV diagnosticados en el presente estudio con el sindrome de Bardet-Biedl
pertenecen a la misma familia procedente de Soledad, Estado Anzoategui, en la cual, se han
observado pacientes con el sindrome de Bardet-Biedl tipico, con el sindrome de Kaufman
Mckusick y so6lo con polidactilia cruzada (OMIM 174700). La polidactilia cruzada es un
tipo de polidactilia infrecuente que se subdivide en dos tipos: tipo I (duplicacion del Sto

dedo de las manos y duplicacion del primer dedo de los pies) y tipo 2 (duplicacion del
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primer dedo de las manos y duplicacion del 5to dedo de los pies). La polidactilia cruzada
tipo 1 es mas frecuente y en el estudio de Castilla y colaboradores 32 de los 45 casos
registrados con polidactilia cruzada no tenian otros defectos asociados. E1 RNV con
polidactilia cruzada observado mostr6é polidactilia postaxial tipo A bilateral en manos y
duplicacion del hallux bilateral en pies (tipo 1); lo que evidencia, que en esta familia se
cumple la herencia trialélica descrita para este sindrome tan heterogéneo alelicamente, se

han descrito hasta el momento 10 genes que participan en la produccion de este sindrome.

En cuanto al sindrome de Simpson Golabi Behmel (OMIM 312870), es un sindrome
monogénico con patron de herencia ligado al cromosoma X, que se caracteriza
clinicamente por: macrosomia, macrocefalia, cara tosca que recuerda a la “cara de un
buldog”, nariz ancha con labios gruesos. Se acompana de retraso mental en cerca de la
mitad de los casos de grado de severidad variable, hipotonia, pectus excavatum, exotropia,
nistagmus, hipertelorismo, suturas craneales prominentes, macroglosia, maloclusion dental,
paladar ojival, narinas antevertidas. Anomalias de las extremidades: manos grandes y
cuadradas, pulgares anchos, polidactilia postaxial, sindactilia entre los dedos segundo y
tercero de manos y pies, ufias hipoplésicas, sobre todo la del quinto dedo de la mano,
pliegue palmar unico. Con mayor frecuencia presenta alteraciones cardiovasculares como
comunicacion interventricular, ductus arterioso persistente y arritmia cardiaca; ademas,

rifiones hipertroficos, hidronefrosis, criptorquidia, anillo pilérico, diverticulo de Meckel.
(36,40)

También se observa en este sindrome mamilas supernumerarias; piel gruesa y
marronacea, manchas pigmentadas en la zona perioral y palatina y policitemia junto con
anomalias esqueléticas como: fusion de vértebras cervicales, costillas cervicales, presencia
de una sexta vértebra lumbar, foseta sacra, edad 6sea avanzada y escoliosis. Presenta mas
raramente: apéndices y fosetas preauriculares, labio leporino, paladar hendido;
convulsiones; coloboma 6ptico; hiperinsulinemia por el aumento del numero de islotes de
Langerhans; onfalocele. El diagnostico diferencial debe hacerse con otros sindromes con
macrosomia: sindrome de Beckwith Wiedemann, sindrome de Weaver, sindrome de Sotos,

sindrome de Elejalde, sindrome de Perlman y sindrome de Bannayan Riley Ruvalcaba.
(36,40)



33

Finalmente en uno de los recién nacidos la polidactilia se asocio a blefarofimosis y
en la busqueda por el sistema London Medical Databases (LMD) se encontré un sindrome
llamado sindrome de Roger muy infrecuente en que se asociaban los dos defectos. Este
sindrome fue descrito en un nifo turco en 1977, el cual presento cuello alado, defectos por

fusion vertebral y de los dientes, prognatismo y blefarofimosis.'?

A pesar de ser la polidactilia uno de los defectos congénitos mas frecuente en todas
las poblaciones del mundo, y ser la primera enfermedad reconocida con trasmision
autosomica dominante, ain no se ha podido determinar con exactitud su etiologia
molecular, en las familias estudiadas se han localizado al menos tres genes diferentes: el
gen GLI3 en el brazo corto del cromosoma 7, el gen PAPA2 situado en el brazo largo del
cromosoma 13 y el gen PAPAS3 en el brazo corto del cromosoma 19, lo cual evidencia su
heterogeneidad genética y el hecho de tener baja penetrancia génica ha permitido plantear
aun la herencia multifactorial, por lo que se requiere profundizar los estudios moleculares y

de trasmision para este defecto en las diferentes poblaciones.*'™*



CONCLUSIONES

La frecuencia de la polidactilia postaxial es de 29,75/10000RNV en la poblacion de
Ciudad Bolivar entre los afios de 1978 y 2006 fue significativamente superior a las
registradas en el ECLAMC para otras regiones geograficas de Suramérica y Espaiia,
lo que esta relacionado fundamentalmente con una mayor proporcion de afro-
descendientes en la poblacion estudiada.

La frecuencia al nacimiento de este defecto no se modifico en el periodo de 28
afios analizado.

La polidactilia postaxial fue mas frecuente aislada y del tipo B, la que se evidencid
predominantemente en las manos y de forma bilateral, mientras que la polidactilia
tipo A afecto con mas frecuencia los pies.

Aunque no se demostraron diferencias estadisticamente significativas con relacion
al sexo, existe un ligero predominio del sexo masculino.

Las variables cuantitativas y cualitativas analizadas comparando malformados y
controles no mostraron diferencias significativas, con excepcion de la variable otro
malformado en la familia, lo que se explica por el caracter autosémico dominante de
la polidactilia tipo B, que fue la mas frecuente en este estudio.

La clasificacion etiopatogénica de la polidactilia asociada a otras malformaciones
mostro que se requiere el seguimiento de estos casos ya que en mas de la mitad de
los RNV en que la polidactilia se asocio a otro defecto mayor, no se logro llegar al
diagnostico etiologico y estos casos es su mayoria son sindromes que pueden tener

un alto riesgo de recurrencia en la familia.
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RECOMENDACIONES

Se debe establecer y mantener un registro sistematico de malformaciones
congénitas, en hospitales de las principales ciudades del pais, lo cual permite no
solo determinar las frecuencias de base para activar una alerta epidemiolégica, sino
también hacer un seguimiento de los malformados en la consulta, para realizar
diagnéstico y tratamiento curativo, médico o quirurgico, y realizar un presupuesto

sanitario en funcion de esta informacion.

Es necesaria la caracterizacion clinica del paciente en pro de establecer una posible
etiologia y optimizar el asesoramiento genético para una mejor prevencion

secundaria.

Realizar un presupuesto de salud seglin las necesidades regionales, basandose en las

frecuencias de los diferentes tipos de malformaciones congénitas.

La continuidad del ECLAMC en los hospitales del pais es imprescindible para
completar muestras suficientes para realizar diagnodsticos moleculares a futuro, en

aquellas malformaciones que atin no posean uno.
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ANEXO 2

POLIDACTILIA: PRESENCIA DE UN DEDO O FALANGE EXTRA

POLIDACTILIA POSTAXIAL TIPO A : EL DEDO EXTRA SE SITUAEN EL LADO CUBITAL
PRESENTA FALANGES, ES ARTICULADO, FUNCIONAL Y CON UNA
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POLIDACTILIA POSTAXIAL TIPO B:EL DEDO EXTRA SE SITUA EN EL BORDE CUBITAL DE LA MANO, NO ES
ARTICULADO, NI FUNCIONAL
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POLIDACTILIA POSTAXIAL TIPO A EN PIE
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ANEXO 5

Secuencia Malformativa
de Pierre Robin
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ANEXO 6

Fovea sacra FOvea preauricular

Pezén supernumerario

m., Apéndice preauricular



ANEXO 7

Ly i
Sindrome de
Treacher-Collins

47



ANEXO 8

Sindrome de Bardet-Bied!:
Polidactilia preaxial bilateral en pie

Sindrome de Bardet-Biedl: Polidactilia
postaxial tipo A en mano izquierda

Sindrome de Bardet-Biedl: Polidactilia
postaxial tipo A en mano derecha
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APENDICE A

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LOS TIPOS DE POLIDACTILIA POSTAXIAL
EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN PRESENTACION CLINICA

A B Mixto No especificado Total
Prese}nt_auon NG % NP % NG % NP % N© %
Clinica
Aislados 27 5,48 417 84,59 2 0,40 1 0,20 447 90,67
Asociados 4 0,82 41 8,31 0 0,00 1 0,20 46 9,33
Total 31 6,30 458 92,90 2 0,40 2 0,40 493 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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APENDICE B

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN SEXO Y PRESENTACION CLINICA

Femenino Masculino Total
Prese,nt.amon NP % NG % NP %
Clinica
Aislados 214 43,41 233 47,26 447 90,67
Asociados 19 3,85 27 5,48 46 9,33
Total 233 47,26 260 52,74 493 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

APENDICE C

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN MIEMBRO AFECTADO Y PRESENTACION CLINICA

Mano Pie Ambos No especificado Total
Precsfl,?]tiig'on N° % N % N° % N° % N° %
Aislados 374 75,86 32 6,49 24 4,87 17 3,45 447 90,67
Asociados 33 6,69 6 1,22 5 1,01 2 0,41 46 9,33
Total 407 82,55 38 7,71 29 5,88 19 3,86 493 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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APENDICE D

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL EN RECIEN
NACIDOS VIVOS SEGUN LATERALIDAD Y PRESENTACION CLINICA

Izquierda Derecha Bilateral NO. Total
Especificado

Presentacion o
. N
Clinica
Aislados 144 29,21 48 9,74 252 51,11 3 0,61 447 90,67

Asociados 15 3,04 9 1,83 21 4,26 1 0,20 46 9,33
Total 159 32,25 57 1157 273 55,37 4 0,81 493 100,00

% N % N° % N° % N° %

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

APENDICE E-A

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA EN
RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN CARACTERISTICAS MORFOLOGICAS Y TIPO

Tipo
No
Variable A B Especificado Total
N° % N° % N° % N° % N° %
Sexo 27 6,04 417 93,29 2 0,45 1 0,22 447 100,00
Masculino 12 2,69 219 4899 1 0,23 | 0,22 233 52,13
Femenino 15 3,35 198 4430 1 0,22 0 0,00 214 47,87
Extremidad 27 6,04 417 9329 2 045 1 0,22 447 100,00
Manos 3 0,67 371 83,00 0 0,00 0 0,00 374 83,67
Pies 19 4,25 13 291 0 0,00 0 0,00 32 7,16
Ambas 5 1,12 17 380 2 045 0 0,00 24 5,37
No Especificado 0 0,00 16 3,58 0 0,00 1 0,22 17 3,80
Lateralidad 27 6,04 417 9329 2 0,45 1 0,22 447 100,00
Izquierda 10 2,24 134 29,97 0 0,00 0 0,00 144 32,21
Derecha 4 0,89 44 9,85 0 0,00 0 0,00 48 10,74
Bilateral 13 221 237 53,02 2 045 0 0,00 252 56,38
No Especificado 0 0,00 2 045 0 0,00 1 0,22 3 0,67

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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APENDICE E-B

DISTRIBUCION DE FRECUENCIA DE LA POLIDACTILIA POSTAXIAL ASOCIADA
EN RECIEN NACIDOS VIVOS SEGUN CARACTERISTICAS MORFOLOGICAS Y TIPO

Tipo
No
Variable A B M Especificado Total
N° % N° % N° % N° % N° %
Sexo 4 870 41 8913 0 0,00 1 2,17 46 100,00
Masculino 2 435 24 52,18 0 0,00 1 2,17 27 58,70
Femenino 2 435 17 36,95 0 0,00 0 0,00 19 41,30
Extremidad 4 870 41 8913 0 0,00 1 2,17 46 100,00
Manos 1 218 31 6739 0 0,00 1 2,17 33 71,74
Pies 1 217 5 1087 0 000 0O 0,00 6 13,04
Ambas 2 435 3 6,52 0 0,00 0 0,00 5 10,87
No Especificado 0 000 2 435 0 0,00 0 0,00 2 4,35
Lateralidad 4 8,70 41 8913 0 0,00 1 2,17 46 100,00
Izquierda 0 000 15 3261 0 0,00 0 0,00 15 32,61
Derecha 0 000 8 1740 0 0,00 1 2,17 9 19,57
Bilateral 4 870 17 36,95 0 0,00 0 0,00 21 45,65
No Especificado 0 000 1 2,17 0 0,00 0 0,00 1 2,17

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
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APENDICE F-A

DISTRIBUCION DE LOS PACIENTES CON POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA Y
SUS CONTROLES SEGUN LA PRESENCIA DE ENFERMEDADES MATERNAS

AGUDAS
Casos Controles Total
Presencia N° % N° % N° %
Si 111 12,42 101 11,30 212 23,72
No 336 37,58 339 37,92 675 75,50
No Especificado 0 0 7 0,78 7 0,78
Total 447 50,00 447 50,00 894 100,00
Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

ODDS RATIO: 1,1088
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APENDICE F-B

DISTRIBUCION DE LOS PACIENTES CON POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA Y
SUS CONTROLES SEGUN LA PRESENCIA DE ENFERMEDADES MATERNAS

CRONICAS
Casos Controles Total
Presencia N° % N° % N° %

Si 19 2,14 11 1,23 30 3,47

No 428 47,86 429 47,99 857 95,75

No Especificado 0 0 7 0,78 7 0,78
Total 447 50,00 447 50,00 894 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

ODDS RATIO: 1,7313

APENDICE F-C

DISTRIBUCION DE LOS PACIENTES CON POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA Y
SUS CONTROLES SEGUN LA PRESENCIA DE CONSANGUINIDAD

Casos Controles Total
Presencia N° % N° % N° %
Si 8 0,89 0 0 8 0,89
No 439 49,11 440 49,22 879 98,33
No Especificado 0 0 7 0,78 7 0,78
Total 447 50,00 447 50,00 894 100,00
Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.

ODDS RATIO: INFINITO
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APENDICE F-D

DISTRIBUCION DE LOS PACIENTES CON POLIDACTILIA POSTAXIAL AISLADA Y
SUS CONTROLES SEGUN LA PRESENCIA DE OTRO MALFORMADO EN LA MILIA

Casos Controles Total
Presencia N° % N° % N° %
Si 308 34,45 33 3,69 341 38,14
No 139 15,55 407 45,53 546 61,08
No Especificado 0 0 7 0,78 7 0,78
Total 447 50,00 447 50,00 894 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
ODDS RATIO: 27,3285
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CARACTERIZACION CLINICA DE RECIEN NACIDOS VIVOS CON POLIDACTILIA

POSTAXIAL SEGUN ETIOLOGIA Y PATOGENIA

CLASIFICACION

. 0 i 0
ETIOPATOGENICA N Tasa x 10.000 RNV Porcentaje (%)
AISLADOS
Sentido estricto 447 26,98 90,67
Secuencia 1 0,06 0,20
ASOCIADOS
UMUM 23 1,39 4,67
NORE 13 0,78 2,64
Sindromes

monogeénicos 5 0,30 1,01
cromosomicos 4 0,24 0,81
TOTAL 493 29,75 100,00

Fuente: Datos del ECLAMC, Ciudad Bolivar, Venezuela, 2006.
UMUM: un defecto mayor y uno o mas menores. NORE: multiples malformaciones de patréon no

reconocible.
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establecidas en el manual operacional ECLAMC, el cual es un programa de vigilancia
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RNV, mucho mayor a la de otros estudios similares, tal vez debido a un mayor niimero de
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postaxial, el 90,67% presentaron el defecto aislado (26,98/10.000 RNV) y 9,33%
presentaron otro defecto congénito asociado (2,77/10.000 RNV). El tipo de polidactilia
postaxial mas frecuente fue la B con 91,89%. No se evidencia predominancia entre los
sexos, datos que confirman los resultados de otros autores. La polidactilia postaxial en la
poblacion de Ciudad Bolivar, se comporta de igual forma que otras poblaciones
Latinoamericanas anteriormente estudiadas, aunque con mayores frecuencias de
presentacion por lo anteriormente expuesto.
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