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PRESENTACIÓN DE CASO
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Resumen
El objetivo de este estudio es la presentación de un
caso  poco  común.  El  paciente  es  atendido  en  el
servicio  de neonatología del  Hospital  Universitario
“Mártires  del  9  de  Abril”,  en  el  transcurso  del
presente año, con deficiencia congénita de la tibia.
El presente artículo se realiza con el propósito de
actualizar los conocimientos sobre dicha situación y
brindar posibilidades de conducta.

Palabras  clave:  anomalías  musculoesqueléticas,
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Abstract
The  objective  of  this  study  is  to  present  an
uncommon  case.  The  patient  is  treated  in  the
neonatology  service  of  the  University  Hospital
"Martyrs of April  9", during the current year, with
congenital tibia deficiency. This article is written with
the  purpose  of  updating  knowledge  about  this
medical  condition  and  providing  possibilities  of
treatment.
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INTRODUCCIÓN

La deficiencia congénita de la tibia ha recibido en
la literatura muchos nombres:  hemimelia tibial
paraxial,  ausencia  de  la  tibia,  la  deficiencia
longitudinal  congénita  de  la  tibia,  displasia
congénita  de  la  tibia.  Estos  nombres  son
util izados  para  describir  un  espectro  de
deformidades que afecta la extremidad inferior
en general y la tibia en particular. Este espectro
comienza con la formalidad más humilde, donde
sólo el acortamiento de la tibia es observado, y
se extiende para lo más severo, donde la tibia
está ausente íntegramente. El defecto congénito
de la  tibia fue descrito por  primera vez en la
literatura por  Otto AW en 1841.(1)

La incidencia de deficiencia congénita de la tibia
se ha estimado en uno en 1 millón nacimientos,(2)

es una de las deformidades congénitas más raras
de la extremidad inferior.

La condición puede ser bilateral dentro acerca de
30  %  de  pacientes  y  asociado  con  otras
anomalías,(3)  un  patrón  genético  definido  de
herencia no ha sido identificado. La mayoría de
casos  ocurren  espontáneamente,  aunque  la
escala dominante del autosómico o los patrones
recesivos de transmisión han sido reportados en
la literatura.(4)

La apariencia clínica de un niño con deficiencia
congénita  de  la  tibia,  está  caracterizada  por
acortamiento de la extremidad inferior, inclinada
en grado variable. Puede haber un hoyuelo de la
piel en el área de la tibia del proximal. La tibia
está  ausente  o  hipo-plástica,  pero  si  está
presente puede ser palpada debajo del fémur. La
fíbula está intacta y puede ser palpable como
una prominencia cerca de la rodilla. El pie está
en rígido equino varo, con la orientación plantar
y  a  menudo sufre  de  otras  anomalías.  En  las
deformidades leves la duplicación del dedo gordo
del pie puede ser un signo clínico importante. La
contractura  en   flexión  de  la  rodilla  está  casi
siempre presente. Si la tibia es completamente
ausente,  entonces  la  hipoplasia  femoral  distal
puede ser notada en el examen clínico.(3)

Radiológicamente  hay  hipoplasia  tibial  o
ausencia,  con una fíbula intacta.  En ocasiones
puede existir un vestigio cartilaginoso y por eso
no  aparecerá  en  rayos  X.  La  apariencia
radiográfica exacta de deficiencia congénita de la
tibia depende de su tipo.(5)

En tipo 1A, la fíbula es proximal desencajada, la❍

tibia no es radiográficamente evidente, y la
epífisis femoral distal es más pequeña que en
lado normal.
En tipo 1B, la fíbula es proximal desencajada, y❍

la fisis tibial proximal puede ser visible en el
nacimiento en el ultrasonido o MRI, pero no en
radiografías simples.
Tipo 2 la deformidad tiene dislocación proximal❍

de fíbula y la tibia visible radiográficamente
proximal con articulación de la rodilla de
apariencia normal.
En el tipo 3 la fíbula es proximal desencajada,❍

la tibia distal es radiográficamente visible, pero
la tibia proximal no se ve.
En el tipo 4 deformidad muy rara, la fíbula ha❍

emigrado proximalmente, con diastasis de
articulación tibio fíbular distal.

El  propósito  de  este  trabajo  estriba  en  la
presentac ión  y  anál is is  de  una  de  las
deformidades  infrecuentes  en  el  recién  nacido
pero  de  mayor  trastorno  emocional,  familiar,
social  y  de  índole  terapéutico,  para  nuestros
especialistas.

PRESENTACIÓN DE CASO

Se  presenta  un  caso  de  neonato  del  sexo
masculino,  raza blanca,  hijo  de madre con 21
años de edad, ama de casa, con antecedentes
familiares  y  personales  de  salud,  serología  no
reactiva,  grupo  y  factor  A  positivo,  historia
obstétrica  anterior  de  gestaciones  2,  1  aborto
espontáneo  y  el  actual,  con  curso  normal;
vacunada,  no  fuma,  y  tiene  9n o  grado  de
escolaridad.

El niño nace de parto distócico por cesárea, a las
40,5  semanas  de  edad  gestacional,  por
ultrasonido  obstétrico,  fecha  de  última
menstruación imprecisa, cefálico, intervenida por
pre-eclampsia  con  signos  de  agravamiento,
cordón  umbilical  normal.  Apgar  8/9,  peso  de
4300 gramos, talla 49 cm, CC 34 cm y CT de 34
cm que en su primer examen físico se constata
deformidad  podálica  sin  otra  alteración  y  se
solicita  interconsulta  con  la  especialidad  de
ortopedia, que indica rayos X de urgencia para
confirmar el diagnóstico presuntivo de agenesia
de la tibia derecha.

Se le realiza ultrasonido abdominal con hígado,
vesícula, bazo y riñón izquierdo de características
normales,  riñón  derecho  de  tamaño,  forma  y
posición  normal  con  ligero  aumento  de  su
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ecogenicidad.

Impresión diagnóstica:

Recién nacido a término (97 percentil).❍

Defecto reductivo de miembro inferior derecho❍

(Agenesia de la tibia derecha). (Fig. 1 y 2).
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DISCUSIÓN

Las deformaciones del pie en el período neonatal
son  un  motivo  frecuente  de  consulta  que  se
asocia a una angustia familiar considerable. La
exploración física inicial es una etapa importante,
no  sólo  para  establecer  el  diagnóstico,  sino
también para determinar qué proporción de la
deformación  corresponde  a  una  malposición  y
cuál corresponde a una malformación.(6)

Entre  un  total  de  2  648  286  recién  nacidos
examinados, por Launay y su equipo de trabajo
39 434 (1.49 %) presentaron defectos congénitos
descubiertos durante los primeros 3 días de la
vida.

Rossi,  Bondi,  Venturi  y Pizzoli  reportan que su
frecuencia está en el orden de 1: 1 000 000 de
niños nacidos vivos y la consideran como una
malformación muy poco frecuente en Italia.(7)

Martínez-Frías ML, Cuevas L, Bermejo-Sánchez E
encontró  que  este  grupo  de  infantes  con
anomalías congénitas puede distribuirse según la
presentación clínica de sus defectos en: aislado
(73.94 %), múltiple malformado (13.53 %), y los
síndromes (12.53 %).(8)

Algunos  autores  han  publicado  trabajos
científicos demostrando la etología genética,(9) o
te ra to lóg ica ( 1 0 )  de  casos  como  es te .
Generalmente  se  encuentra  asociada  a  otras
malformaciones congénitas, según informa Evans

y Greenberg.(11)

Se ha establecido claramente la relación de la
suplementación de la dieta con ácido fólico y la
disminución tanto de la ocurrencia como de la
recurrencia  de  malformaciones  congénitas.  La
recomendación  actual  para  prevenir  la
ocurrencia  de  malformaciones  es  suplementar
con 0,4 mg/día de ácido fólico desde 3 meses
antes  de  la  concepción  hasta  el  término  del
período de organogénesis (12 semanas de edad
gestacional)  y,  para  prevenir  la  recurrencia,
suplementar 4 a 5 mg/día por el mismo período
de tiempo.(12)

El  hemimel ia  t ib ia l  a  menudo  produce
deformidad de la extremidad, principalmente a lo
largo, así como también del pie. La decisión a
realizar  cirugía  reconstructiva  depende  de  la
esperada discrepancia en el largo de la pierna,
las anomalías del pie, y el estado de la rodilla.
Las  deficiencias  óseas  congénitas  usualmente
tienen una tasa de constante de inhibición de
crecimiento,  y  alargar  piernas  es  a  menudo
asociado con más complicaciones.

En hemimelia tibial con cuádriceps integro (los
tipos I y II) con pie funcional, la centralización del
peroné encima del astrágalo y la sinostosis con la
tibia  del  proximal  es  un  procedimiento
reconstructivo  es  aceptado.  En  algunos  casos
como este  no  existe  ningún remanso de  tibia
proximal y por tanto es necesaria la sinostosis
con la epífisis distal del fémur.
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En Cuba, López Guevara y López Gil utilizan la
elongación  y  transportación  ósea  para  los
defectos de los huesos largos con el fijador Ralca
o de Ilizarov,(13) similar conducta utiliza Borzunov.(14)

Cuando  la  fíbula  es  trasplantada  produce  una
extremidad  funcional  para  el  paciente,  la
corrección  de  la  desigualdad  en  el  largo  de
pierna es un desafío.(15) En este caso se pretende
realizar tibialización del peroné.

Es infrecuente la presencia en los recién nacidos
la  deficiencia  congénita  de  la  t ibia,  su
diagnóstico debe ser  precoz e instaurarse una
estrategia  de  tratamiento  temprana,  activa  y
científicamente,  valorada  y  aceptada  por  la
familia.  
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