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Resumen Abstract

Se presenta el caso de un embridn humano The case of a human embryo at Carnegie stage 23
correspondiente al estadio 23 de Carnegie, octava (eighth weeks), which belongs to the collection of
semana, y que pertenece a la Embrioteca de la embryos of the Faculty of Medicine in Villa Clara is
Facultad de Medicina de Villa Clara, procedente de presented. It was the result of the elective

un aborto voluntario de la gestacién por misoprostol, termination of pregnancy using misoprostol in a
en una mujer de 41 afos y con 9,6 semanas de 41-year-old woman with 9.6 weeks of amenorrhea
amenorrea, antecedentes de buena salud. El and a history of good health. The aim of this paper is

objetivo es informar el hallazgo diagnéstico de to inform the diagnostic finding of polydactyly and
polidactilia y sindactilia en edad tan temprana como syndactyly in a stage as early as the eighth week of
lo es la octava semana del desarrollo. Se resefian development. Basic and clinical aspects of both
aspectos bdasicos y clinicos de ambas malformations are described and the finding is
malformaciones y se muestra el descubrimiento en shown through digital images. The importance of the
imagenes digitales. Se enfatiza en la importancia del morphological study of these products is
estudio morfolégico de estos productos, lo cual emphasized, which would provide value judgments
aportaria juicios de valor al consejo genético en to genetic counselling in future pregnancies.
gestaciones futuras.
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INTRODUCCION

La polidactilia es un trastorno genético
caracterizado por la presencia de mdas de cinco
dedos en las manos, los pies 0 ambos; puede ser
unilateral o bilateral. Es mas frecuente en la raza
negra y en el sexo masculino, afectade 1,7a 2,4
de cada 1 000 nacidos vivos como malformacion
aislada.*?

Resulta de un exceso de segmentacidn
longitudinal, que probablemente representa
incremento de plegamientos del anillo
ectodérmico apical. Aunque los experimentos de
trasplante reciprocos entre mesodermo y
ectodermo han demostrado que el defecto es
inherente al mesodermo y no al ectodermo.*?

La clasificacién anatémica de las polidactilias,
aln vigente, fue propuesta por Temtamy y
McKusick (1978), quienes establecieron tres tipos
fundamentales: radial o preaxial, central, y
cubital o postaxial; esta Gltima es la variante mas
frecuente. > Estudios familiares han encontrado
tres genes responsables de la polidactilia
postaxial: gen GL13 en el brazo corto del
cromosoma 7, el gen PAPA2 ubicado en el brazo
largo del cromosoma 13 y el gen PAPA3 en el
brazo corto del cromosoma 19 (heterogeneidad
genética).’

La sindactilia consiste en la fusiéon de uno o mas
digitos en las manos, los pies 0 ambos. Se
produce por una detencién de la muerte celular
programada.* Su frecuencia es de 1 cada 2 000
nacimientos, es mas frecuente en hombres vy,
cuando es de causa genética, generalmente es
de tipo autosémico dominante.*®

Presenta diversas clasificaciones segin sus
manifestaciones clinicas: sindactilia completa,
cuando la membrana de unién se extiende desde
la base hasta la punta de los dedos, mientras que
en la parcial se extiende solo a lo largo de una
parte de los dedos. Es complicada, si existe
fusion de los huesos y las ufias de los dedos
afectados, a diferencia de la membranosa o

simple, donde la unién estd constituida
solamente por la piel. Es doble, cuando resultan
afectados tres dedos y, por tanto, presenta dos
zonas de unidn; se considera sencilla, si afecta
solamente a dos dedos, mientras que en la
sindactilia triple estan afectados cuatro dedos y,
por tanto, presenta tres zonas de unién.>®

Ambas malformaciones pueden presentarse
combinadas o relacionarse con otras
malformaciones mds serias y conformar
sindromes.’®>’® Se detectan habitualmente al
momento del nacimiento y en ocasiones antes de
este, mediante ecografia fetal.’

El objetivo de este trabajo es informar el hallazgo
diagnéstico de polidactilia y sindactilia en edad
tan temprana como lo es la octava semana del
desarrollo.

PRESENTACION DEL CASO

Espécimen perteneciente a la Embrioteca de la
Facultad de Medicina de Villa Clara, procedente
de un aborto voluntario de la gestacién por
misoprostol, en una mujer de 41 afios y con 9,6
semanas de amenorrea, asi como antecedentes
de buena salud. No se recogieron antecedentes
de malformaciones en la familia; ambos
progenitores son mestizos.

En el examen morfolégico externo del embrién
se constataron algunos signos de maceracién y
trauma, como consecuencia del proceso abortivo.
Posee una longitud maxima de 28 mm, un peso
de 2,30 g y caracteristicas morfoldgicas que lo
enmarcan en el estadio 23 y semana ocho, del
desarrollo.’ El sexo no se puede afirmar, puesto
gue en esta etapa los genitales externos no
muestran especificidad de género. No se
observaron otros defectos externos.

En la mano izquierda se observé una polidactilia
postaxial, combinada con sindactilia entre
segundo y tercer dedo. (Figuras 1y 2).
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Figura 1. Imagen que muestra la polidactilia postaxial,
combinada con sindactilia entre segundo y tercer dedo.

Figura 2 . Imagen que muestra la polidadtilia
postaxial, combinada con sindactilia entre segundo v
tercer dedo.
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La sindactilia de este caso se clasifica como
completa, simple 0 membranosa y sencilla, y se
aprecié que la polidactilia se origina en la falange
proximal.

DISCUSION

Tanto la polidactilia como la sindactilia son
trastornos genéticos; sin embargo, pueden
ocurrir en personas sin antecedentes. Diversos
estudios han demostrado que las mutaciones en
HOXD13 resultan en una combinacién de
sindactilia y polidactilia (simpolidactilia).*** Otras
investigaciones han indicado una posible
asociacién entre algunos farmacos, factores
ambientales, estatus nutricional y econémico de
la gestante y condiciones de trabajo de la
embarazada durante el primer trimestre de la
gestacion con el desarrollo de polidactilia y
sindactilia.*

El caso que se presenta no mostrd antecedentes
familiares en relacién con estas malformaciones,
ni se relaciona con ninguno de los factores
considerados en los estudios de asociacién con
las mismas; solo es de interés la procedencia
negroide, pues los progenitores son mestizos y
es conocida la mayor prevalencia de la
polidactilia postaxial con la raza negra.'?*° Lo
anterior inclina a pensar en una posible mutacion
como causa del defecto, maxime si se tiene en
consideracion la edad de la paciente.

Ambas malformaciones se producen en las
primeras siete semanas del desarrollo y se
detectan habitualmente al momento del
nacimiento y en ocasiones antes de este,
mediante ecografia fetal. ° El reporte diagnéstico
mas temprano conocido de polidactilia fue en un
feto de 12 semanas.

Los autores no encontraron informacion sobre el
diagnostico de estas anomalias en edad tan
temprana como la que se presenta. Se considerd
informar el hallazgo macroscépico por su interés
clinico y diagndstico, pues resulta importante el
estudio morfoldgico de estos productos que
generalmente son desechados.

El presente trabajo demuestra que pueden ser
diagnosticadas malformaciones que usualmente
no se detectan en esta etapa, y esto aportaria
juicios de valor al consejo genético en
gestaciones futuras.
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