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Sindrome de Klippel-Feil:
Reporte de un caso
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Marioni?, Héctor Martinez-Menchaca?, y Gerardo
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Resumen

Maurice Klippel y André Feil describieron por primera vez en 1912 este padecimiento.
El sindrome de Klippel Feil es una enfermedad autosémica dominante con pene-
trancia reducida y expresion variable, su incidencia se desconoce debido a su rareza
y a que la mayoria de los pacientes son asintomaticos. Se caracteriza por la fusién
congénita de dos o mas vértebras cervicales, implantacién baja del cabello, cuello
corto y movilidad limitada. Es comun que este sindrome se asocie con la presencia
de alteraciones sistémicas y esqueléticas. El objetivo de este trabajo es presentar la
imagen radioldgica de una paciente con este raro sindrome de Klippel-Feil.
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Klippel-Feil syndrome: Case report
Abstract

In 1912 Klippel and Feil described this malady. The Klippel-Feil Syndrome is a heredi-
tary autosomal dominant disease with reduced penetrance and variable expression,
its incidence is unknown due to rarity and that most patients are asymptomatic. It
is characterized by congenital fusion of two or more cervical vertebrae, low hairline,
short neck, and limited mobility. This syndrome is associated with systemic and ske-
letal alterations. This report describes the radiologic images in a patient with Klippel-
Feil syndrome.
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Introduccion

Klippel y Fiel describieron por primera vez las caracteristicas
clinicas de este padecimiento en 1912. El sindrome de Klippel-
Feil es un padecimiento de herencia autosémica dominante
con penetrancia disminuida y expresion inestable, con una in-
cidencia no precisada debido a su rareza y a que la mayoria de
los pacientes son asintomaticos; el andlisis cromosdémico revela
un cariotipo normal. Algunos casos son dominantes ligados al
cromosoma X. Hay una herencia heterogénea genética asocia-
do a elementos ambientales lo que revela la heterogeneidad
del sindrome.!

Las malformaciones se deben a una alteracién en la migracién
del tejido mesodérmico en el momento de la formacién de
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los discos cervicales y otros érganos, entre la tercera y cuarta
semana de desarrollo embrionario.? En la fusién cervical tipo |
se muestra una ensambladura total de las vértebras cervicales
hasta las superiores dorsales. En la tipo Il se delimita a una o
dos vértebras, generalmente acompanadas de fusién occipito-
atlantoidea; es la mas comun. El tipo lll se asocia la fusion cer-
vical a una alteracion andloga a nivel dorsal o lumbar, y en la
tipo IV hay fusién cervical, toracica superior, dorsal inferior o
lumbar.3

El diagnéstico puede sospecharse por la existencia de cuello
corto y ancho, paladar hendido, implantacion baja de cabe-
llo posterior y reduccién de la movilidad del cuello.* Ademas,
suele ser frecuente la asociaciéon con malformaciones congé-
nitas, entre ellas cardiopatias (4-14%), siendo la mas frecuente
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la comunicacién interventricular.® El diagnéstico se confirma
mediante un examen radioldgico que se caracteriza por fusio-
nes de las vértebras cervicales y otras alteraciones 6seas como
discos ausentes o hipoplasicos, pérdida de altura del cuerpo
vertebral y ocasionalmente hemivértebra.®

El tratamiento y prondstico son variables de acuerdo al grado
de compromiso de las funciones del paciente, van a depender
de los problemas neurolégicos asociados y del tipo de cardio-
patia relacionada y el tiempo de evolucion que influye en la
presentacion de complicaciones. Cada caso debe ser analizado
para decidir el manejo médico o quirdrgico.

Caso clinico

Mujer de 26 ainos de edad con antecedente de hipotiroidismo
diagnosticado y tratado hace dos afos. Acudié a consulta por
secreciébn mucosa retronasal y problemas para deglutir, trafa el
diagnostico de hernia hiatal. En la exploracién fisica presenté
implantacién baja del cabello posterior, cuello corto y cierta
limitacion de la movilidad del cuello. En el esofagograma se
observo paso rapido del material de contraste, sin evidencia
de compresién intrinseca o extrinseca ni otra anormalidad que
comprometiera el paso de contraste a través del eséfago. Ante
la sospecha diagnéstica del sindrome de Klippel-Feil, se realizé
una radiografia simple lateral de cuello y se identificé fusion de
cuerpos vertebrales y arcos posteriores cervicales a nivel de
C5-C6 (Figura 1). Para ratificar el diagnéstico, se efectué una
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EIDLY¥A Radiografia simple lateral de cuello: muestra la
fusion de los cuerpos vertebrales a nivel de C5 'y

\_ C6 (ver flecha). J
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EILYPA Imagen tomografica simple de créaneo: se
observa una neumatizacién adecuada de los

senos paranasales, desviacion a la izquierda del
septum nasal y celdilla de Haller izquierda como
variante anatomica (flecha).
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tomografia computada (TC) de cuello en la que se encontro el
hallazgo caracteristico del sindrome de Klippel-Feil, la fusién
de vértebras cervicales; ademas se realizé6 una TC de craneo
donde se identificé una celdilla de Haller izquierda como va-
riante anatémica (Figura 2). El andlisis del caso fue completado
al descartarse malformaciones cardiacas por ecocardiografia;
pulmonares, nerviosas y renales por TC.

Discusion

Aunque es poco habitual, este sindrome puede estar relacio-
nado con otras alteraciones musculo-esqueléticas como artro-
desis posterior, siringomelia, escoliosis o cifosis, torticolis por
contractura muscular, deformidad de Sprengel (escapula alta
por ausencia de migracién durante la gestacion), hipoplasia
unilateral del musculo pectoral mayor, sindactilia, dedos su-
pernumerarios, entre otros.®8 Este padecimiento puede estar
coligado con graves alteraciones congénitas como riflén en
herradura, agenesia renal, criptorquidia, ausencia de vagina y
ovarios, duplicacién intestinal, hemiparesia, quiste broncogé-
nico, ptosis, encefalocele, hidrocefalia, dolor de cuello, sorde-
ra, coloboma, comunicacién interventricular, entre otras.? Se
han comprobado deleciones genéticas en 5q 11.2 y 8q 22.2,
en familias con sindromes genéticos que incluian la anomalia
de Klippe-Feil.!? La sospecha diagnostica es clinica, y poste-
riormente el diagndstico es confirmado mediante radiografia
simple. La ecocardiografia, la TC y la imagen por resonancia
magnética, son métodos auxiliares para descartar la asociacion
con de otras anomalias congénitas. El sindrome de Klippel-Feil
no tiene un tratamiento especifico, debiendo descubrirse to-
das las malformaciones asociadas con la finalidad de tratarlas
cuando sea factible.
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