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Introduccion

El sindrome de coalicion tarso-carpiana (TCC) es una enti-
dad poco frecuente, de herencia autosomica dominante,

Resumen El sindrome de coalicion tarso-carpiana (TCC OMIM #186570) es una entidad poco
frecuente, de herencia autosémica dominante, caracterizada por fusion progresiva de los huesos
del carpo, el tarso y las falanges, el primer metacarpiano corto y la fusion humero-radial. Se
han descrito en algunas familias mutaciones del gen NOG. En este trabajo describimos la forma
de presentacion de un caso familiar con fusion carpo-tarsiana que consulté en una clinica de
displasias esqueléticas y sus diagnosticos diferenciales.

© 2011 Asociacion Espaiiola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L. Todos los derechos
reservados.

Tarsal-carpal coalition syndrome: a familial case

Abstract Tarsal-carpal coalition syndrome (TCC, OMIM #186570) is an autosomal dominant
disorder characterised by fusion of the carpals, tarsals, and phalanges, with the short first
metacarpals causing brachydactyly and humeroradial fusion. Mutations in the NOG gene have
been reported in many families. We describe a family with carpal tarsal fusion seen at a Skeletal
Dysplasia Clinic and look at the differential diagnoses.

© 2011 Asociacion Espaiola de Pediatria. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights reserved.

caracterizada por fusion progresiva de los huesos del carpo,
el tarso y las falanges, el primer metacarpiano corto y
la fusién humero-radial (OMIM #186570)'. Dixon et al.,
en 2001, localizaron el locus del TCC en la region entre
D175790 y D175794 del cromosoma 1722, y encontraron
mutaciones del gen NOG en tres familias con TCC?. El
objetivo de nuestro trabajo fue publicar la forma de
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presentacion de un caso familiar con fusion carpo-tarsiana,

Correo electronico: obregon.gabriela@gmail.com que consultd en una clinica de displasias esqueléticas y los
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diagndsticos diferenciales.
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Figura 1

A, B) Foto y radiografia de frente del pie derecho de la nifa del caso 1. C, D) Foto y radiografia de frente de ambos pies

del caso 2. Se observan pies varos supinados y fusion completa de los huesos del tarso.

Pacientes
Caso 1

Nifia de 10 afnos y 8 meses de edad, primera hija de un matri-
monio no consanguineo y de origen criollo. El padre tenia
23 ahos y la madre 19 anos cuando nacié la nifa. Nacida
de embarazo normal a término por parto vaginal eutdcico.
Peso de nacimiento 3.800 g. El motivo de la consulta fue la
presencia de dolor, rigidez y alteracion del apoyo de ambos

pies, a partir de los 3 afos de edad, lo que causaba dificul-
tad progresiva en la marcha y no mejoraba con tratamiento
kinésico. En el examen fisico se observé pie varo aducto,
supinado vy bilateral. El apoyo del borde externo de ambos
pies se acentuaba con la marcha (fig. 1AA). En ambas manos
se observo braquidactilia, con limitacion de la flexion de la
articulacion entre las falanges proximal y media del segundo
al quinto dedos, con borramiento de algunos pliegues inter-
falangicos proximales (fig. 2AA) y limitacion en extension y
pronosupinacion de ambos codos con desviacion en valgo. No



Sindrome de coalicion tarso-carpiana: un caso familiar

357

Figura 2 A, B) Foto y radiografia de frente de ambas manos de la nifia del caso 1. C, D) Foto y radiografia de frente de ambas
manos del caso 2. Se observa sinfalangismo proximal de ambas manos, fusion de los huesos del carpo, primer metacarpiano corto
bilateral y fusion de falanges proximales y medias del segundo al quinto dedo bilateral.

se observaron dismorfias faciales significativas. Presentaba:
estatura de 145,7 cm (percentil 75)3, perimetro cefalico de
52,5 cm (percentil 50)#, proporciones corporales normales y
obesidad generalizada (IMC 27,8)°. Mamas en estadio Il de
Tanner®. Aspecto cognitivo normal.

Como estudios complementarios se solicitaron radiogra-
fias. En los pies se observo una fusion completa de los huesos
del tarso (fig. 1B) y en las manos del primer metacarpiano
corto, fusion de los huesos del carpo y sinfalangismo entre
las falanges medias y proximales del segundo al quinto dedo
bilateral (fig. 2B) y en los codos subluxacion radial proxi-
mal bilateral (fig. 3A-B). El craneo, la columna, la pelvis,
las rodillas y los huesos largos fueron normales. La evalua-
cion audioldgica, el metabolismo fosfo-calcico, la funcion
renal y las hormonas tiroideas fueron normales. Se observo
hiperinsulinemia con normoglucemia asociada a obesidad,
que fue interpretada como de causa exdgena debido a que
la nina referia poca actividad fisica por sus limitaciones en
la marcha, y dieta hipercalorica.

Como tratamiento se realiz6 una osteotomia del tarso
izquierdo con el objetivo de corregir la desviacion y colo-
car al pie en posicion plantigrado, seguido de rehabilitacion
kinésica, con lo que el apoyo y el dolor mejoraron.

Caso 2

Madre de la nifa del caso 1. Edad: 31 anos. Caracteris-
ticas clinicas y radioldgicas semejantes a las de su hija

(figs. 1C-D, 2C-D). Estatura: 161 cm (percentil 50). Intelecto
normal. No hipoacusia.

La madre refiri6 tener otros parientes afectados, 7 miem-
bros de la familia, que no fueron evaluados por nosotros pero
se detallan en la fig. 4.

Discusion

Las fusiones entre los huesos del tarso son generalmente
familiares; pueden ser uni o bilaterales, habitualmente par-
ciales (barras calcaneonavicular, talocalcanea) o completas,
como es el caso de los pacientes que presentamos aqui.
Pueden afectar a ambos sexos.

Nuestra paciente presentaba fusion tarsiana completa,
que llevaba al pie a la posicidn varo-supinado, presentando
dolor y dificultad en la marcha, motivo por el que consulto.El
tratamiento de las barras tarsianas no necesariamente es
quirdrgico, sino que dependera de la edad del paciente, la
sintomatologia y el grado de cambios degenerativos. En el
caso de nuestra paciente, la fusion de los huesos del retro-
pié llevaban al pie a la posicion varo-supinado, lo que hacia
dificil el apoyo y deformaba el calzado. Por ello, se realiz6
una osteotomia de toda la fusion para corregir el apoyo sin
tratar de resecar barra alguna. El tratamiento kinésico en
estos casos abarca la rehabilitacion de la marcha. El segui-
miento a largo plazo de estos pacientes muestra una amplia
variabilidad de respuesta, con algunos casos de recurrencia
y osteoartrosis precoz de la articulacion de Chopart’
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Figura 3

La TCC también se ha observado en algunos sindromes
genéticos con otras manifestaciones clinicas caracteris-
ticas no presentes en nuestros pacientes, tales como:
sindrome de Apert, que se pudo excluir dadas las caracte-
risticas del craneo que estos nifios presentan; sindrome de
Nievergelt-Pearlman, que es una displasia mesomélica con
baja talla extrema, y fibrodisplasia osificante progresiva,
que presenta osificacion ectopica en tejidos blandos y halux
valgus.

Nuestros pacientes mostraron, ademas de fusion de los
huesos del tarso, fusion del carpo y las falanges en todos los
dedos de ambas manos y subluxacion de la articulacion del
codo. Como diagnoésticos diferenciales consideramos: sinfa-
langismo proximal (SYM1: OMIM 185800), sinostosis multiple
(SYNS1, OMIM 186500), braquidactilia tipo B2 (BDB, OMIM
611377) y sindrome de Teunissen-Cremers (OMIM 184460)",
entidades en las que se han descrito mutaciones en el
gen NOG2#10, Nuestros pacientes no mostraron hipoacusia,
como fue descrito en SYM1, tampoco dismorfias faciales ni
hipoacusia, como en SYNS1, o fusion vertebral, como en
SYNS2; no se observé hipoplasia de falanges distales, como
las descritas en BDB2, ni tampoco cumplen criterios para el
sindrome de Teunissen-Cremers.

Si bien no nos fue posible realizar un estudio mole-
cular en esta familia, la entidad que presentan nuestros
pacientes fue caracterizada como sindrome de TCC (TCC

A, B) Radiografia de frente de ambos codos de la nifia del caso 1. Se observa una subluxacion radial proximal bilateral.

OMIM #186570), de trasmision autosomica dominante, con-
siderando las caracteristicas clinicas y radiologicas, y la
trasmision claramente vertical a través de la genealogia de
esta familia (fig. 4). Recientemente, Potti et al., haciendo
una revision de las manifestaciones clinicas asociadas a
mutaciones en el gen NOG, evidencian el solapamiento entre
los diferentes sindromes descritos (sinfalangismo proximal,
sindrome de sinostosis multiple, sindrome de Teunissen-
Cremers, sindrome de TCC y braquidactilia tipo B2). Debido
a la variabilidad del espectro fenotipico entre las diferentes
familias y entre familias con la misma mutacion, proponen
un término unificador: espectro de alteraciones con sinfa-
langismo relacionadas con NOG'®'",

Arbol genealdgico de la familia
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Figura 4 Arbol genealogico de la familia.
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