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Nota clinica

Hipoplasia rotuliana y afectacion ungueal: ;podemos relacionarlas?
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Presentamos el caso de un paciente de 10 afios que es derivado por su pediatra de Atencion Primaria
tras haber objetivado radiograficamente una hipoplasia rotuliana severa bilateral. A la exploracién
destaca, ademas, hiperlaxitud generalizada y distrofia ungueal leve. Se realizan pruebas
complementarias, entre ellas un estudio genético, que nos conducen al diagnéstico final.

Patellar hypoplasia and nail involvement: can they be related?
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Abstract

CASO CLINICO

Presentamos el caso de un nifio de 10 anos de
edad derivado por su pediatra a la consulta de Reu-
matologia para valoracion y estudio tras el hallaz-
go en una prueba de imagen de hipoplasia rotulia-
na severa bilateral. Como antecedente de interés
destaca que se encontraba en tratamiento con
metilfenidato por trastorno de déficit de atencion
e hiperactividad (TDAH) y valoracién hace unos
anos por Otorrinolaringologia por sospecha de dé-
ficit auditivo, resultando el estudio normal. Debido
a la sospecha de un trastorno del neurodesarrollo

We present the case of a patient aged 10 years referred by his primary care pediatrician due to
radiographic findings showing severe bilateral patellar hypoplasia. The physical examination also
revealed generalized hyperlaxity and mild nail dystrophy. The subsequent workup included a genetic
study, which led to the definitive diagnosis.

a una edad temprana, se descarta el sindrome de
X fragil y se realiza cariotipo (46XY).

Ala exploracion fisica, se objetiva hiperlaxitud ge-
neralizada, no se palpan rétulas (porta rodilleras
por inestabilidad rotuliana), pectum excavatum,
escapulas prominentes, falanges cortas con desca-
macion y ufas de primer dedo de ambas manos
aplanadas con distrofia ungueal leve. El resto de la
exploracion por érganos y aparatos es normal.

Ante la sospecha diagnostica, se indagan los ante-
cedentes familiares de nuestro paciente, desta-
cando padre con defecto refractivo severo de un
0jo, sin saber precisar la causa.

Como citar este articulo: Garcia Dantas C, Follarat Molina MT, Cascado Garcia N, Nogueira Cobas C. Hipoplasia rotuliana y afectacion ungueal:
;podemos relacionarlas? Rev Pediatr Aten Primaria. 2025;27:e1-e4. https://doi.org/10.60147/8efe4ff0

Rev Pediatr Aten Primaria. 2025;27:e1-e4
ISSN:1139-7632 - www.pap.es

el


https://doi.org/10.60147/8efe4ff0

e2

Carmen Garcia Dantas, et al. Hipoplasia rotuliana y afectacion ungueal: ;podemos relacionarlas?

Posteriormente, se decide ampliar el estudio, reali-
zandose radiografia de ambas rodillas, codos y ca-
deras. En los resultados radiograficos se evidencia
hipoplasia de ambas rétulas conocida sin luxacion
(Figuras 1y 2). Se completa el estudio con resonan-
cia magnética craneal sin hallazgos, y analisis de
sangre y de orina para estudio de la funcion renal
sin presentar alteraciones. Finalmente, se realiza
estudio genético mediante secuenciacion masiva
NGS del gen LMX1B, encontrandose variante de
significado inciertoen LMX1Bc.213C>Gen hetero-
cigosis. Posteriormente, se realiza un estudio gené-
tico en los progenitores, resultando negativo, con-
cluyéndose que la variante es de novo.

Tras la realizacion de las pruebas complementarias
y tras recibir el resultado del estudio genético, lle-
gamos al diagndstico definitivo del sindrome de
ufa-rétula (SUR). Teniendo en cuenta las posibles
complicaciones que puede asociar dicho sindrome,
se realiza interconsulta con Oftalmologia y Otorri-
nolaringologia, ademas de continuar seguimiento
por parte de Traumatologia.

Figura 1. Radiografia lateral de la rodilla derecha
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DISCUSION

EI SUR o enfermedad de Fong es un trastorno auto-
somico dominante y esta producido por variantes
en heterocigosis de pérdida de funcién en el gen
LMX1B*. La funcién de este gen es codificar a un
factor de transcripcion que interviene en la dorsali-
zacion de las extremidades, la integridad de la
membrana basal glomerulary el desarrollo de neu-
ronas dopaminérgicas y serotoninérgicas. Es un
trastorno infrecuente que afecta a 1/50 000 indivi-
duos?. En cuanto a la transmisién hereditaria, se
conoce que el 88% de los pacientes con SUR tienen
un progenitor afectado y el 12% de tienen una va-
riante patogénica de novo®. En nuestro paciente se
encontro unavariante en LMX1Bc.213C>G en hete-
rocigosis, clasificada como de significado incierto.

La mayoria de los pacientes con SUR presentan
anomalias ungueales, siendo los cambios distrofi-
cos la manifestacion mas comin. Las ufas de los
pulgares suelen ser las mas afectadas. Aproxima-
damente el 70% de los pacientes tienen afectacion

Figura 2. Radiografia lateral de la rodilla izquierda
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esquelética a nivel de la cintura pélvica y extremi-
dades, destacando las rotulas y los codos?. Entre
los hallazgos mas caracteristicos se encuentran
rotulas hipoplasicas, luxacion de la cabeza radial y
cuernos iliacos. La subluxacion o luxacion rotulia-
na provoca inestabilidad y gonalgia que empeora
el curso de la enfermedad®.

La afectacion renal es variable en los pacientes con
SUR. Inicialmente se presenta como proteinuria en
el 30-50% de los individuos. En torno a un 15% de
los pacientes afectados desarrollara insuficiencia
renal terminal, siendo Esta la que guarda mas rela-
cién con la mortalidad de esta entidad?. Aunque
menos frecuente, puede existir pérdida auditiva
neurosensorial en algunos pacientes® En cuanto a
las complicaciones oftalmoldgicas que podemos
encontrarnos, el glaucoma primario de angulo
abierto y la hipertension ocular son las complica-
ciones mas graves asociadas a este sindrome, ma-
nifestandose a una edad mas temprana que en la
poblacién general. Otros signos observados en los
pacientes con SUR son los trastornos del estado
del animo, linea de nacimiento del cabello alta o
enfermedad de Raynaud?®™.

Para llegar al diagnostico de este sindrome, necesi-
tamos identificar hallazgos sugestivos y/o una va-
riante patogénica heterocigota en el gen LMX1B
identificada con pruebas genéticas moleculares®.
Merece la pena mencionar que debido a la osifica-
cion incompleta de la rétula en neonatos resulta
dificil llegar al diagndstico de hipoplasia rotuliana
en ninos menores de 3 afos, siendo util la ecogra-
fia o resonancia en casos dudosos. Las radiografias
de pelvis y caderas suelen mostrar cuernos iliacos,
presentes en el 80% de los casos, un hallazgo pa-
tognomaonico que también puede detectarse con
la ecografia prenatal®.

Ademas del asesoramiento genético, que es fun-
damental, no disponemos a dia de hoy de ninguna
medida para prevenir el diagnostico, ni dispone-
mos de tratamiento curativo para dicha entidad. El
reconocimiento precoz de estos pacientes, aten-
diendo a los signos y sintomas que acompafan
este sindromey que estan presentes en la infancia,

permite un diagndstico precoz y facilita un manejo
adecuado?.

En cuanto al tratamiento, la implementacion de
medidas proactivas para reducir las subluxaciones
o luxaciones recurrentes, como la fisioterapia o las
ortesis, tienen el objetivo de preservar |a integri-
dad de la rétula, disminuyendo asi la necesidad de
intervencion quirtrgica®®. En relacion al trata-
miento de la afectacidn renal, en el caso de apare-
cer proteinuria se podrian utilizar farmacos, como
los inhibidores de la enzima convertidora de angio-
tensina (IECA), asi como un tratamiento dirigido en
funcion de las complicaciones presentadas’.

CONCLUSIONES

Se recomienda hacer seguimiento por especialis-
tas y controles periédicos que dependeran de la
afectacion individual de cada paciente. En el caso
de nuestro paciente, se encuentra estable con se-
guimiento por parte de Traumatologia, Oftalmolo-
gia, Nefrologia y Otorrinolaringologia, sin haber
objetivado complicaciones por el momento en su
evolucion.
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ABREVIATURAS

IECA: inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina
* SUR: sindrome de ufia-rétula « TDAH: trastorno por déficit
de atencion e hiperactividad.
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