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Resumen La hemimelia tibial se puede presentar en una gran variedad de espectros, desde la
hipoplasia tibial hasta la ausencia completa de la tibia con o sin compromiso adjunto cuadrici-
pital, ligamentario, patelar, fibular y/o femoral; esto ha dado lugar a multiples clasificaciones
con implicaciones anatomicas y terapéuticas. Esta enfermedad se ha descrito desde 1841, sin
embargo, es la deficiencia mas rara en las extremidades inferiores, siendo la mas comun la
deficiencia fibular.

Presentamos un paciente con diagnostico antenatal de pie equino varo bilateral, agenesia
de la tibia izquierda y comunicacion auriculo ventricular (CIA) con cariotipo normal. Al nacer
presenta fascies normales. Se confirma con radiografias la ausencia del tercer rayo de la mano
izquierda y la ausencia de la tibia izquierda con ensanchamiento del peroné, tipo 5C en la
clasificacion de Paley, y pie equino varo aducto bilateral.

Nivel de Evidencia: IV
© 2020 Sociedad Colombiana de Ortopedia y Traumatologia. Publicado por Elsevier Espafa,
S.L.U. Todos los derechos reservados.

Left tibial hemimelia with bilateral clubfoot and absence of the third ray of the left
hand. Case Report

Abstract Tibial hemimelia is a broad spectrum disorder, from tibial hypoplasia to complete
absence of the tibia with or without quadricipital, ligament, patellar, fibular and / or femoral
attachment. This has led to multiple classifications, with their anatomical and therapeutic
implications. Although this disorder has been described since 1841, it is the rarest deficiency
in the lower extremities, with the most common being fibular deficiency.
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The case is presented on a patient with an antenatal diagnosis that included bilateral congenital
talipes equinovarus, agenesis of the left tibia, and atrioventricular communication with normal
karyotype. The facies were normal at birth. Radiographs confirmed the absence of the third
ray of the left hand and the absence of the left tibia, with widening of the fibula, type 5C in
Paley classification, and bilateral congenital talipes equinovarus.

Evidence Level: IV

© 2020 Sociedad Colombiana de Ortopedia y Traumatologia. Published by Elsevier Espana, S.L.U.

All rights reserved.

Introduccion

La hemimelia tibial o deficiencia longitudinal congénita de
la tibia se puede presentar en una gran variedad de espec-
tros, desde la hipoplasia tibial hasta la ausencia completa
de la tibia con o sin compromiso adjunto cuadricipital,
ligamentario, patelar, fibular y/o femoral; esto ha dado
lugar a mdltiples clasificaciones con implicaciones ana-
tomicas y terapéuticas. Esta enfermedad, aunque se ha
descrito desde 1841, es la deficiencia mas rara en las extre-
midades inferiores, siendo la mas comun la deficiencia
fibular'.

Las opciones de reconstruccién no son muchas, la mas
escogida en los ultimos afos ha sido la amputacion con
protesis, sin embargo, hay una lucha continua para ofrecer-
les alternativas diferentes a estos pacientes. Lo que si ha
avanzado, es el entendimiento genético, etiologico y patog-
noménico de la enfermedad?.

Presentacion de caso clinico:

Se trata de un paciente, producto de primer embarazo de
madre de 33 afnos de edad con antecedente de tiroidectomia
en suplencia hormonal y controles prenatales completos. A
las 17 semanas de gestacion diagnostican pie equino varo

Figura 2 Radiografia lateral de extremidades inferiores;
a. Las estructuras dseas del miembro inferior derecho son
normales; b. Ausencia completa de la tibia izquierda con ensan-
chamiento del peroné, especialmente de la metafisis distal.

Figura 1
(tercer metacarpiano y falanges).

Radiografias AP de las manos. a. Las estructuras 6seas de la mano derecha son normales. b. Ausencia del tercer rayo
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Figura 3

Radiografia oblicua de pies. Extremidad derecha (a,c); izquierda (b,d). Pie equino varo aducto bilateral.

Figura 4 Resonancia magnética de pierna izquierda. Ausencia del nucleo de osificacion patelar y de la tibia, contractura de la
rodilla en flexion mayor a 45 ° por ausencia de mecanismo extensor cuadricipital, tobillo displasico y en equino varo; Subtipo 5c en

la clasificacion de Paley.

bilateral, agenesia de tibia izquierdo y comunicacion auri-
culo ventricular (CIA) por ecografia antenatal, por lo
que deciden realizar amniocentesis con estudio de cario-
tipo normal. El paciente nace por cesarea a las 38
semanas de gestacion por induccion fallida y oligoam-
nios. Al nacer presenta peso adecuado para la edad,
fascies normales, ausencia del 3er rayo de la mano
izquierda, acortamiento del fémur izquierdo con deformi-
dad de la pierna y presencia de pie équido varo aducto
bilateral.

Por incompatibilidad de grupo sanguineo tipo OA y
aumento de la bilirrubina total de 15,3 mg/dl a expensas de
la bilirrubina indirecta, el paciente es llevado a fototerapia;
realizan ecocardiograma el cual reporta corazon anatomica
y estructuralmente normal, con Foramen ovale permeable
y ductus permeable pequefio.

Mas adelante, se confirma con radiografias, la ausencia
del rayo del tercer dedo de la mano izquierda (fig. 1.),

la ausencia de la tibia izquierda con ensanchamiento del
peroné, tipo IA de la clasificacion de Jones, la cual se
explicara mas adelante (fig. 2.) y pie equino varo aducto
bilateral (fig. 3.)

En la resonancia magnética se aprecia ausencia total de
la tibia, contractura de la rodilla en flexion mayor a 45° por
la ausencia de mecanismo extensor cuadricipital, tobillo dis-
plasico y en equino varo, ausencia del nlcleo de osificacion
de la patela. (fig. 4.)

Discusion

En la actualidad, se estima que la incidencia de la deficiencia
tibial congénita es de 1:1.000.000 de recién nacidos vivos,
siendo mas comln la ausencia total de la tibia, con mayor
frecuencia unilateral y de predominio derecho® describién-
dose, sin embargo, algunos casos bilaterales®.
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TYPE la TYPE Ib

JONES CLASSIFICATION
TIBIAL HEMIMELIA

TYPE NI TYPEII TYPEIV

Figura 5 Clasificacion de Jones, basada en hallazgos radio-
graficos. Tomado y copiado con permiso de Dror Paley. J Child
Orthop (2016) 10:529-555 (2) y de Paley Foundation.

El primer caso conocido de hemimelia tibial, del que
se tenga registro, fue reportado en 1841°, por Otto,
desde entonces y hasta la fecha se han descritos multiples
variantes y asociaciones a otras anomalias esqueléticas liga-
das a sindromes como: el sindrome de mano/pie dividida -
deficiencia en extremidad inferior (SHFLD por sus siglas en
inglés)®, el sindrome de mesomelia de Werner’, el sindrome
de hemimelia tibial, micromielia y trigonomacrocefalia®,
sindrome de CHARGE y el sindrome de Langer- Giedion’
entre otros; la mayoria muestran un patréon de herencia
autosémico dominante de penetrancia incompleta'®, aun-
que también se han descrito patrones de herencia recesiva'
e incluso, por deleciones'?, mutaciones de novo y efecto
teratégeno de la Talidomida'.

El diagnostico antenatal, dada la baja incidencia de
la enfermedad no ha sido abordado exhaustivamente,
sin embargo, existe la clara recomendacion por la AIUM
(American Institute of Ultrasound in Medicine) de valo-
rar el desarrollo esquelético fetal en el segundo y tercer
trimestre'; el desarrollo embrionario de los centros de osi-
ficacion de la epifisis femoral distal y tibiales proximales
son observados con una sensibilidad del 100 y 35% respecti-
vamente a las 35 semanas de gestacion'. Mas alla de definir
el diagndstico, la ecografia antenatal permite establecer la
existencia de la tibia proximal

En el diagndstico postnatal es importante resaltar que
el diagnostico puede realizarse incluso desde los 2 meses
postparto, en vista de que por dicha fecha ya debe ser visi-
ble el centro de osificacion de la epifisis tibial proximal por
radiografia convencional'®.

Clasificaciones de la Hemimelia tibial:

Muchas clasificaciones se han disefado para estandarizar la
patologia, todas ellas muestran diferencias entre si. La pri-
mera clasificacion se propuso en 1978 por Jones'’” basada en
hallazgos radiograficos (fig. 5), de ahi en adelante se hicie-
ron varias modificaciones de la misma y se introdujeron otras
nuevas como la de Weber'® y la de Paley; actualmente se
prefiere y recomienda el uso de ésta Gltima'®.

La clasificacion de Paley, propuesta en el 2003 y modifi-
cada en el 2015 (fig. 6), se basa en la deficiencia progresiva,
patologia y anatomia de la hemimelia tibial; ademas permite
la aplicabilidad de las diferentes modalidades de imagen, el
abordaje de toda la articulacion y sirve como guia para esco-
ger la mejor opcidn terapéutica. Son 5 tipos y 11 subtipos, a
continuacion, haremos una breve explicacion de cada uno:

El tipo 1 se refiere a la hipoplasia tibial sin deficiencia con
plafén tibial normal, genu valgo y sobrecrecimiento relativo
de la fibula.

El tipo 2 tiene 3 subtipos los cuales comparten las siguien-
tes caracteristicas: presencia de epifisis proximal de la tibia,
displasia del tobillo y sobrecrecimiento relativo de la fibula.
Si la fisis distal de la tibia esta bien formada y separada de
la fisis proximal y presencia del plafon tibial displasico es un
subtipo 2a; cuando la tibia tiene forma de delta asociado a
una malrotacion del tobillo y rodilla es un subtipo 2b. En el
Subtipo 2c¢ hay una osificacion retrasada de una parte o de
toda la tibia y ausencia de la fisis distal de la tibia.

El tipo 3a se caracteriza por presencia de la tibia pro-
ximal, rodilla y maléolo medial y lateral, con ausencia del
plafon tibial y diastasis tibio fibular. El tipo 3b, es igual que
la 3a pero, ésta tiene una separacion de la tibia y la fibula
por una hendidura de piel; el pie siempre siga a la fibula.

El tipo 4 es una aplasia de la tibia distal asociada a un
sobrecrecimiento relativo de la fibula. El tipo 4a preserva
la rodilla, pero hay una ausencia completa de la tibia; en el
tipo 4b se preserva la rodilla y la epifisis proximal de la tibia,
pero con ausencia de la fisis proximal y osificacion retardada
de la epifisis.

El tipo 5 es la aplasia completa de la tibia y se divide en
tres subtipos; en los tres subtipos hay una contractura de la
rodilla en flexion y del tobillo displasico en equino varo; el
subtipo 5a tiene presente la patela, la capsula de la rodilla
y el cuadriceps, el primero ausente en el subtipo 5b y todos
ausentes en el subtipo 5c. La fibula se encuentra luxada
Unicamente en el subtipo 5c.

Ademas de los tipos y subtipos descritos, la clasificacion
de Paley permite describir la presencia de deficiencias y
duplicaciones de los dedos, metatarsianos, huesos del tarso,
partes del fémur, fibula, condilo femoral y remante distal de
la tibia, las cuales se sefalan con un **-*‘0’’+’’ respectiva-
mente.

En nuestro caso se aprecia ausencia total de la tibia, con-
tractura de la rodilla en flexion mayor a 45° por la ausencia
de mecanismo extensor cuadricipital, tobillo displasicoy en
equino varo, ausencia del nlcleo de osificacion de la patela,
hallazgos que en su conjunto corresponderian al subtipo 5¢
en la clasificacion de Paley. (figs. 2, 3y 4)

Aparte de lo mencionado, el paciente presenta otras
malformaciones asociadas que no se han reportado en la
literatura, como pie equino varo contralateral y ausencia
completa del tercer rayo de la mano izquierda; el primero
descrito en la literatura Unicamente en la extremidad con
la hemimelia tibial y no bilateral como en nuestro paciente.
Respecto a la extremidad superior, se han encontrado fre-
cuentemente asociaciones con polidactilia pre y post axial?®
y con ectrodactilia en el sindrome de mano/pie dividido-
deficiencia congénita de hueso largo?'.

Respecto al tratamiento, condicionado por la severidad
de la deficiencia, tradicionalmente se ha asumido la ampu-
tacion como estrategia terapéutica en los paciente que
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TYPE |

PALEY CLASSIFICATION
TIBIAL HEMIMELIA

TYPEIIA TYPE IIIA - LATERAL TYPE 1118

TYPEVA TYPE VA - LATERAL TYPEVB

Metatarsals
Tarsals

PATHOANATOMICAL VARIANTS

Figura 6
Foundation.

presentan aplasia tibial completa, no obstante, Paley plan-
ted en el ano 2016, la posibilidad de excluir la amputacion
como estrategia terapéutica en los casos severos, dando
paso a diversas estaciones en el tratamiento, que inclu-
yen: centralizacion de la fibula, correccion del pie equino
varo, desaparicion de la contractura en flexion de la rodilla,
entre otros, con el objetivo de brindar opciones a aquellos
pacientes que rechazan la amputacion??.

Ademas, la amputacion no se deberia usar de manera
obligatoria en la hemimelia tibial tipo 2,3 e incluso 4 en
la clasificacion de Paley; la presencia de la patela cam-
bia drasticamente el prondstico del paciente y sus opciones
terapéuticas.

En el momento, nuestro paciente es manejado extrains-
titucionalmente y por ahora se ha planteado la amputacion
y la correccion del pie equino varo contralateral.

La hemimelia tibial es la deficiencia mas rara en las
extremidades inferiores y puede tener una alta morbili-
dad. Aunque existen varias clasificaciones, actualmente se
recomienda el uso de la clasificacion de Paley que aborda
toda la articulacion y permite la aplicacion de diferentes
modalidades de imagen. Poder clasificar adecuadamente
la deficiencia tibial por imagenes permitira al ortopedista
escoger la mejor opcion terapéutica.

Financiacion

estudio financiado con recursos propios de los autores
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TYPE VB - LATERAL TYPEVC

TYPEIIA TYPE 1B TYPE IIC

TYPE I1IB - LATERAL TYPEIVA TYPEIVB

TYPE VC - LATERAL

+Metatarsals +Fibula +/- Femur
arsals + Femoral Condyle

+ Distal Tibia Remnant

Clasificacion de Paley. Tomado y copiado con permiso de Dror Paley. J Child Orthop (2016) 10:529-555 (2) y de Paley
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