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Resumen
Se informa sobre una niña con características físicas compati-
bles con síndrome de Klippel-Feil. Se describe la forma como fue
diagnosticada y tratada en el primer nivel de atención, así como
el diagnóstico diferencial con las principales anomalías asocia-
das: malformaciones renales, cardiovasculares, audiológicas y
músculo-esqueléticas; así como el desenlace de la rehabilitación
física.
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Summary
A case of Klippel-Feil syndrome in a female nine years is informed.
The patient presented a clinical picture compatible with Klippel-Feil
syndrome: short neck with joint movements diminished and low
hair implantation. We showed the diagnostics and treatment ap-
proach at the primary medicine level, the follow-up until the pres-
ence of clinical  manifestations of the main clinical problems
associated. The liver, cardiovascular, audiology, and muscle-bones
are describe and finally some aspects of her physical rehabilitation.
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Introducción

El síndrome de Klippel-Feil está caracterizado por la tríada
de implantación baja de cabello, cuello corto y restricción en
los arcos de la movilidad cervical.1

La etiología del síndrome está asociada con factores am-
bientales y genéticos, que provocan un defecto en el desarro-
llo embrionario entre la tercera y octava semanas de gestación,
que provocan la falta de segmentación de las metámeras cer-
vicales y, como consecuencia, los cuerpos vertebrales de la
columna cervical no se separan, permanecen fusionados.2-4

Se ha descrito casos esporádicos, pero ha sido posible identi-
ficar patrones hereditarios dominantes y recesivos.2,5-7 La
condición parece ser causalmente heterogénea y sin un pa-
trón hereditario consistente, dividiéndose en tres principales
tipos:

Tipo I, fusión masiva de los cuerpos vertebrales cervicales
y dorsales.
Tipo II, fusión de uno o varios espacios intervertebrales
cervicales.

Tipo III, fusión de vértebras cervicales, torácicas y
lumbares.
Tipo IV, de reciente introducción, incluye la combinación
de los tipos I y III con agenesia sacra.8-15

La falta de estudios de tamizaje poblacional ha hecho
imposible definir con exactitud la prevalencia del síndrome,
sin embargo, se estima que ocurre en aproximadamente uno
entre 40 000 a 42 000 nacimientos.11,16-20 Existe un mínimo
predominio en las mujeres, aproximadamente 3:2. En Méxi-
co no contamos con cifras estadísticas para esta patología. En
este estudio pretendemos analizar al paciente desde un enfo-
que de primer nivel de atención, retomando la importancia de
la valoración clínica inicial.

Caso clínico

Niña de nueve años de edad, estudiante de primaria, con carga
genética por rama paterna de diabetes mellitus y por materna,
de hipertensión arterial sistémica.
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Antecedentes perinatales: fue producto de la segunda gesta,
la madre cursó con amenaza de aborto en el primer trimestre, el
alumbramiento fue por cesárea debido a presentación pélvica,
de término, peso al nacimiento de 2500 g, talla de 50 cm.

Sin antecedentes personales patológicos de importancia;
aproximadamente a los tres años de edad su madre notó alte-
ración en la marcha, que se hizo más evidente con el paso del
tiempo; presentó dolor lumbar y, posteriormente, en miem-
bros inferiores. A la exploración física, paciente con aparien-
cia acorde con la edad cronológica, consciente, orientada,
marcha independiente con buenos pasos y variantes, cuello
corto e implantación baja de cabello (figura 1), movimientos
espontáneos libres de las cuatro extremidades, valoración de
columna en vista lateral con anteproyección de cabeza,
antepulsión de hombros, con aumento de la cifosis dorsal,
deficiencia en músculos abdominales, aumento de lordosis

lumbar compensatoria. Vista anterior de columna cervical con
lateralización a la izquierda y rotación a la derecha, con caí-
da de hombro derecho y caída de cresta iliaca de lado dere-
cho (figuras 2 y 3). Valgo bilateral de rodillas que se
corroboraba en vista posterior. Arcos de movilidad de co-
lumna cervical: extensión de 30 grados, flexión completa,
lateralización a la derecha 10 grados, rotación a la derecha
10 a 15 grados, lateralización y rotación izquierda 50 grados.
Contracturas musculares severas en esternocleidomastoideo
y en sus dos porciones, así como en trapecios medio y supe-
rior de lado izquierdo. Dolor al estiramiento muscular de los
mismos. No se encontraron datos neurológicos de importan-
cia, con sensibilidad íntegra.

Las radiografías simples anteroposterior y lateral mostra-
ron fusión de cuerpos vertebrales de tercera y cuarta vérte-
bras, así como escoliosis cervical en región dorsal, escoliosis
compensatoria con esclerosis subcondral de cuerpos verte-
brales (figura 4).

Se realizaron los siguientes estudios: ultrasonido renal,
pélvico, de hígado y de vías biliares, los cuales fueron nor-
males. Los exámenes de audiología, logoaudiometría y ex-
ploración vestibular no mostraron lesiones auditivas ni
vestibulares. Con el ecocardiograma se identificó foramen
oval de 6 mm. La paciente fue enviada a medicina física y
rehabilitación para valoración de alteraciones músculo-esque-
léticas. Ingresó a programas de terapia para manejo de dolor,
rehabilitación de la movilidad de columna cervical y correc-
ción postural, tanto de columna cervical como dorsolumbar.

La paciente fue manejada con electroterapia, ultrasonido
y fisioterapia específica durante 14 sesiones y después de mes
y medio mostró importante mejoría, reflejada en ausencia de
dolor.

Se buscó la posibilidad de realizar valoración genética,
ya que esta entidad está asociada con cromosomopatías del
tipo Turner y síndrome de Noonan, sin embargo, no fue posi-
ble disponer de los recursos materiales necesarios.

Discusión

La presentación clínica del síndrome de Klippel-Feil es va-
riada, debido a la asociación con múltiples malformaciones,
algunas detectadas en el transcurso de la vida del individuo y
otras, incluso, de manera incidental. Los pacientes con lesio-
nes cervicales superiores tienen manifestaciones a más tem-
prana edad que aquellos con lesiones cervicales bajas.

Nuestra paciente fue atendida de primera vez en consulta
externa de primer nivel debido a sintomatología músculo-
esquelética. Llamó la atención su fenotipo y al realizar la ex-
ploración clínica presentó limitación en los arcos de movilidad,
principalmente en los cervicales, así como escoliosis dorsal.

Al igual que en otros investigaciones identificamos que
la edad de la paciente es la de mayor presentación clínica

Figura 1 Puede observarse flexión de cuello, cifosis dor-
sal e implantación baja de cabello

Figura 2 En la vista anterior se aprecia caída de hombro
derecho
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debido a las manifestaciones secundarias de la biomecánica
en el eje central de la columna vertebral.10,12,19 La fusión de
los cuerpos vertebrales en la columna cervical se corroboró
con los estudios radiográficos, con los que también se des-
cartaron algunas malformaciones asociadas. De acuerdo con
la clasificación del síndrome de Klippel-Feil este caso co-
rrespondió al tipo II.

Conclusiones

El médico de primer nivel debe hacer hincapié en la explora-
ción física inicial como herramienta fundamental para diag-
nosticar condiciones no normales y sustentarlas con apoyos
diagnósticos. Con una semiología adecuada será posible hacer
uso razonable de los recursos tecnológicos y humanos.
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