NOTA CLINICA SEMEIE A

Acta Pediatr Esp. 2018; 76(11-12): e166-e169

Torticolis congénita como forma de presentacion
del sindrome de Klippel-Fell
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Resumen

El sindrome de Klippel-Feil (SKF) es una anomalia congénita caracterizada por la fusién de las vértebras cervicales como consecuen-
cia de un defecto en la segmentacién de la columna cervical entre la tercera y la octava semanas de gestacién. Puede aparecer de
forma aislada, asociada a otras alteraciones sistémicas y esqueléticas, o formar parte de algunos sindromes. La mayoria de los casos
son esporadicos, aunque se han descrito casos familiares con una herencia autosémica dominante o recesiva. La trfada clinica carac-
terfstica (cuello corto, baja implantacion del cabello y limitacion en la movilidad del cuello) no es habitual. La torticolis congénita es
una forma de presentacion precoz, pero poco frecuente. El estudio radiolégico confirmara el diagnéstico; ademas, se requieren otros
estudios para descartar anomalias asociadas. El tratamiento depende en gran medida de las alteraciones asociadas, asf como de la
presencia de sintomas neurolégicos por compresion radicular o de la médula espinal.

Presentamos el caso de un nifio con torticolis congénita como forma de presentacién del SKF.
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Abstract

Title: Congenital torticollis as a way of presentation of Klippel-Feil syndrome

Klippel-Feil syndrome (KFS) is characterized by congenital fusion of the cervical vertebrae because of a defect in the segmentation
of the cervical spine between the 3rd and 8th week of pregnancy. It can be found isolated, associated with other systemic and skel-
etal disorders or be part of other syndromes. Most cases are sporadic, but familial cases with autosomal dominant or recessive in-
heritance have been described as well. Clinical triad findings (short neck, low posterior hairline, and limited cervical range of motion)
are uncommon. Congenital torticollis is a form of early presentation, but rare. Imaging studies will confirm the diagnosis; in addition,
further studies are required to exclude associated anomalies. Management of KFS depends on the associated features, as well as the
presence of neurological symptoms because of nerve root or spinal cord compression.

We present the case of a child with congenital torticollis as a way of KFS presentation.
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Caso clinico

Nifio de 4 afios de edad, sin antecedentes personales de interés, que acudi6 a nuestra consulta a la edad de 5 meses por una limi-
tacion de la movilidad e inclinacién de la cabeza hacia el lado izquierdo. Se realizé tratamiento con fisioterapia, sin que experimen-
tara una mejoria significativa. Durante el ingreso por una fractura de fémur accidental presentd un empeoramiento de la movilidad
cervical y un aumento de la contractura en el esternocleidomastoideo izquierdo, por lo que se realizd una resonancia magnética (RM)
para descartar causas neuroldgicas de torticolis. En la RM se observé una fusién cervical C2-C3, sin otros hallazgos, y el paciente
fue diagnosticado de sindrome de Klippel-Feil (SKF). Se completd el estudio radiolégico sin apreciarse otras alteraciones 6seas,
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y tras la realizacién de una ecografia
renal, pruebas funcionales auditivas
y un estudio cardioldgico, no se ob-
servaron alteraciones asociadas. En
la tomografia computarizada (TC)
efectuada para precisar anatémica-
mente las lesiones 6seas cervicales
se observaron una fusion del atlas
con el occipital y una displasia de la
apofisis odontoides, asi como una
fusién de los arcos posteriores v,
parcialmente, de los cuerpos C2-C3
(figura 1).

Discusion

La causa mas frecuente de torticolis
congénita es de origen muscular. Tipicamente, la cabeza aparece incli-
nada y rotada hacia el lado afectado, y la barbilla se dirige hacia el lado
opuesto. Los nifios con torticolis muscular congénita pueden tener ano-
malias musculoesqueléticas asociadas, como plagiocefalia, displasia de
cadera, metatarso aducto, pie zambo y paralisis braquial’. El masculo
esternocleidomastoideo aparece engrosado, y puede palparse una tumo-
racion localizada en su tercio inferior. El tratamiento con fisioterapia
suele ser suficiente y, en la mayorfa de los casos, la lesion se resuelve
en los primeros 6 meses de edad, por lo que es importante iniciarlo cuan-
to antes.

El 18% de los casos de torticolis congénita no tienen un origen mus-
cular?. Se han descrito maltiples trastornos (tabla 1), entre los cuales los
mas frecuentes son las anomalfas congénitas de la columna cervical, las
alteraciones oculares que cursan con estrabismo y las de causa neurol6-
gica®.

El SKF fue descrito por primera vez en 1912, en pacientes con fusion
de varias vértebras cervicales que presentaban un cuello corto, una baja
implantacién del cabello y una movilidad cervical limitada. Clasicamen-
te, se distinguen desde el punto de vista anatémico tres tipos*:

* Tipo |: fusién masiva de vértebras cervicales.

e Tipo Il: fusién de 1 o 2 vértebras con fusién occipitoatloidea en algunos
€asos.

® Tipo lll: cualquiera de los dos anteriores asociado a anomalias verte-
brales dorsales, o incluso lumbares.

La fusién vertebral puede afectar a toda la columna cervical, aunque en
el 70% de los casos se produce entre las vértebras C2 y C35; la fusion

Figura 1. TC cervical y reconstruccion tridimensional

Causas no musculares de torticolis congénita

Anomalias musculoesqueléticas
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e Sindrome de Klippel-Feil

® Hemivértebras

e Fractura de clavicula

e Escoliosis congénita

e Ausencia unilateral del esternocleidomastoideo

Torticolis ocular

o Paralisis del IV par craneal

e Sindrome de Brown

e Fibrosis congénita de los masculos extraoculares
e Sindrome de Duane

e Espasmo nutans

Anomalias del sistema nervioso central

® Malformacién de Arnold-Chiari
® Tumores de la fosa posterior

Otras causas

o Pterygium colli
® Higroma quistico

o (Craneosinostosis

Adaptada de Macias y Gan'.

entre las vértebras puede ser completa o localizada en los arcos posteriores; la fusién anterior es menos frecuente. Se ha descrito

una disminucién del tamafio de la médula espinal cervical en nifios con SKF*.

La incidencia del SKF se ha estimado en 1:40.000-42.000 nacimientos®, aunque podria ser mayor, tal como se informa en otros
estudios realizados en series radioldgicas y dseas, con incidencias entre 0,2 y 7:1.000, respectivamente®.

El SKF puede aparecer de forma aislada, asociarse a alteraciones esqueléticas y viscerales o formar parte de varios sindromes.
Aungque la mayoria de los casos son esporadicos, se han descrito formas heredadas causadas por mutaciones en genes que codifican
proteinas que intervienen en el correcto desarrollo embrionario del esqueleto axial’: mutaciones en los genes GDF3 (cromosoma
12p13) y GDF6 (cromosoma 8q22), con patron autosémico dominante, y mutaciones en los genes MEOXT (cromosoma 17g21) y
MYO18B (cromosoma 22q12), que asocian miopatia y dismorfismo facial con un patrén autosémico recesivo.
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En la mitad de los casos puede haber alteraciones 6seas asociadas, sobre todo escoliosis congénita, anomalias costales y defor-
midad de Sprengel (elevacién de la escapula); son comunes las anomalias genitourinarias (30%), las cardiovasculares (15%) y la hi-
poacusia (30%)8.

Entre las alteraciones genitourinarias destacan la hipoplasia o agenesia renal, |a hidronefrosis, el rifién en herradura, la dupli-
cidad del sistema colector, la criptorquidia y la ausencia de vagina y ovarios. Los defectos septales, especialmente la comunica-
cién interventricular, son las cardiopatias méas frecuentes. El SKF puede asociarse a malformaciones del sistema nervioso central,
como encefalocele, meningocele, hidrocefalia, malformacién de Arnold-Chiari y siringomielia, y a anomalias oculares (coloboma,
microftalmia y ptosis palpebral). EI SKF se ha asociado a un gran niimero de sindromes, como el sindrome de Wildervanck, el
sindrome de Mohr, la asociacién VACTERL, el sindrome de Rokitansky-Kister-Hauser, el sindrome de Goldenhar y el sindrome al-
cohdlico fetal8210,

El hallazgo clinico més frecuente durante la infancia es la limitacion en la movilidad del cuello, aunque suele pasar desapercibida,
y el componente rotacional es el mas afectado; la triada clasica formada por cuello corto, implantacién baja del cabello y disminucidn
de la movilidad cervical es altamente sugestiva, pero se ha constatado sélo en el 35% de los casos®. Los sintomas se hacen mas
evidentes a partir de la sequnda década de la vida y consisten en dolor cervical, pérdida de movilidad del cuello y signos de radicu-
lopatia o mielopatia, como consecuencia de la inestabilidad, los cambios degenerativos precoces y la estenosis del canal medular®.
El mayor riesgo neurolégico estéd asociado a la fusién C2-C3 con occipitalizacién del atlas, dos blogues fusionados separados por un
segmento no fusionado, y a la sinostosis de un gran nimero de segmentos'".

Brougham et al." publicaron en 1989 los primeros casos de torticolis asociados a anomalias vertebrales. Aunque la torticolis con-
génita no es una forma de presentacion habitual del SKF, éste representa un 30% de las causas no musculares de torticolis?, y debe
tenerse en cuenta en los casos que no evolucionan favorablemente con fisioterapia en los primeros meses de vida, sobre todo si el
menton se dirige hacia el lado de la inclinacion del cuello en lugar del lado contrario.

El diagnéstico suele ser casual, al realizar un estudio radioldgico cervical por otro motivo. El estudio inicial incluye la realizacién
de radiografias cervicales con proyecciones anteroposterior, lateral y oblicua, asi como del resto de la columna vertebral, para des-
cartar otros defectos asociados*®. En estos pacientes, la realizacion de una TC con reconstruccion tridimensional precisara la anato-
mia de las anomalias 6seas cervicales; si existe déficit o sospecha de lesion neurolégica, una RM permitiré identificar cualquier pa-
tologia neuroldgica coexistente. Dada la frecuente asociacion con anomalias extraesqueléticas, debe completarse la valoracion inicial
con una ecograffa de la via urinaria, un estudio cardioldgico y el cribado de la hipoacusia.

El tratamiento va a depender de la intensidad de los sintomas, la existencia de inestabilidad cervical o dafio neurolégico, asf
como de las anomalias asociadas. Con frecuencia, la cervicalgia puede controlarse con analgésicos, fisioterapia, restriccion de la
actividad e inmovilizacién intermitente. Si el dolor es persistente, existe un deterioro neuroldgico o una inestabilidad cervical, el
tratamiento quirdrgico suele ser necesario mediante la descompresion de alguna raiz nerviosa o de la médula espinal y/o artro-
desis*8.

Si la fusion no es extensa, el prondstico suele ser bueno's, aunque la hipermovilidad existente en los segmentos no fusionados
puede favorecer el dafio neurolégico ante traumatismos cervicales o actividades deportivas que los propicien. Es necesario realizar
una exhaustiva valoracion preoperatoria debido al riesgo de lesion o dificultad en el manejo de la via respiratoria™.

Conclusiones

El SKF suele manifestarse clinicamente a partir de la segunda o tercera década de la vida, por lo que es habitual que pase desaper-
cibido durante la infancia. Aunque la torticolis congénita suele ser de origen muscular, la persistencia de ésta a pesar del tratamien-
to con fisioterapia después de los 6 meses de edad debe hacernos sospechar otras causas, como la fusion de las vértebras cervicales.
La evaluacion del trastorno es multidisciplinaria; sin embargo, el pediatra de atencién primaria es clave en el diagndstico precoz, asi
como en la coordinacion y el seguimiento.

La prevencion de traumatismos cervicales mediante la restriccion de actividades deportivas de riesgo ayudara a minimizar el dafio
neurol6gico. M
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