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Sindrome de Klippel-Feil

Presentacion de dos casos

Por los Dres.:

HECTOR VERA ACOSTA,10 GILBERTO QUINTERO
ZUAZNABAR11

Vera Acosta, H. et al. Sindrome de Klippel-Feil.
Presentacion de dos casos. Rsv Cub Med 14:
6, 1975.

Se presentan dos pacientes portadores de un
sindrome de Klippel-Feil, los que se corresponden
con el tipo II de ja clasificacion de los propios
autores. Se revisa la literatura.

INTRODUCCION

La entidad que nos ocupa fue sefialada, por
primera vez, en 1745, vpor Haller 'y
posteriormente Morgagni, al afio siguiente, hace
referencia a ella.! Sin embargo, no es hasta 1912
que Klippel y Feil, al presentar su caso, inician

las investigaciones sobre este sindrome.?2

Se trata de una anomalia del desarrollo de la
columna vertebral cuyo fenotipo reviste
caracteristicas tan especificas que la hacen
inconfundible.

Nuestros casos no son pacientes recogidos de
una consulta, sino que, reconocidos en los
pasillos de nuestro hospital se les planteé la
realizacién de algunas investigaciones, aunque
no todas se llegaron a efectuar debido a no

cooperacién de los pacientes.

10 Médico especialista de primer grado en medicina
interna. Hospital provincial docente “José Ramoén
Lépez Tabranes”, Matanzas, Cuba.

11 Médico especialista de primer grado en
radiologia. Hospital regional “Dr. Mario Mufoz”, Col6n,
Matanzas, Cuba.
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S6lo pretendemos presentar estos dos casos
aun con el agravante de wunos estudios

incompletos.
PRESENTACION

CasoNo. 1

L.M.P.S. H.C. 147580; sexo femenino; 30 anos
de edad.

Paciente con deformidad congénita de la
columna que hace dos afos presenta crisis
vertiginosa con zumbido de oidos e hipoacusia
izquierda. Fuera de sus crisis deambula bien.
APF: no familiares con iguales caracteres.

APP: parto fisioldégico de bajo peso. Coriza.

Al examen fisico:

Paciente brevilinea con implantacién baja del

cabello, cuello corto con limita-



ciébn de los movimientos de lateralidad, en
flexién dorsal sélo rebasa unos 15°C el plano
sagital, la flexién ventral normal, escépulas
prominentes, ligera cifoescoliosis dorsal (ver
figs. 1, 2y 3).

Al examen del VIII par: Weber lateralizado a

la derecha; Rinner negativo en oido izquierdo.
Resto del examen en limites normales.

Investigaciones radiolégicas (ver figs.
4, 5y6).

Caso No. 2

W. D. 23 afos de edad; sexo masculino.
Paciente con antecedentes de cefalea occipital,
tipo de tensién, mds marcada cuando maneja
equipos pesados. Niega mareos o vértigos u

otra sintomatologia.
APP: Niega.

APF: Niega.

Figura 1. Paciente L.M.P.S.: se aprecia el marcado

“hundimiento” del cuello en el térax.

Figura 2. Paciente L.M.P.S.: vista lateral en la que se aprecia la cortedad del cuello.
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Figura 3. Paciente L.M.P.S.: vista posterior donde se observa la implantacién baja
del cabello.

Figura 4. Paciente L.MJ".S.: estudio radiolgico en el que se comprueba la fusién en bloque de las
ultimas vértebras cervicales.



Figura 5. Paciente L.M.P.S.: en este examen se aprecia, asociado a la fusion en bloque, espina bifida
en nivel de (m-?m asi como hipertrofia de la apdfisis transversa derecha de la misma vértebra, desde
donde sale una costilla con caracteres de ser
la primera.

Figura 6. Paciente L.M.P.S.: estudio en el que se observa: discreta devocién de la escdpula derecha;
escoliosis dorsal; costilla cervical derecha, asi como mayor desarrollo de la clavicula derecha,
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Al examen fisico:

Pacient normolineo con implantacién baja del
cabello, cuello corto con disminucién en los
movimientos de lateralidad, asi como de la
flexién dorsal (ver figs. 7, 8y 9).

Restos del examen sin alteracién.

Investigaciones radiolégicas: (ver figs. 10 y
11).

COMENTARIOS

Se ha designado con el nombre de sindrome
de Klippel-Feil el cuadro clinico dado por la
presencia de la fusién de varios cuerpos
vertebrales, predominantemente en la columna
cervical, unido a otras anomablas vertebrales o
costales.’?3 Los dos pacientes de los casos que

presentamos se corresponden con este concepto.

Las anomalias antes sefaladas se han

relacionado con diversos trastornos en otros

Figura 7. Paciente W.D. se aprecia el “hundimiento” del
cuello en el torax.

Figura 8. Paciente W.D.: vista lateral en la que se
observa la cortedad del cuello.
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Figura 9. Paciente W.U.: vista posterior donde se observa la implantacion baja del
cabello.

Figura 10. Paciente K.D.: examen radiolégico donde se comprueba la fusion en blogue de las ultimas
vértebras cervicales.
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Figura 11. Paciente W.D.: en esta vista se observa una

costilla cervical izquierda (flecha) y defecto de cierre del arco

niveles, como son: digestivos altos, cardiacos,

renales, neuroldgicos, etc.1’2’34'5'6

Como senalamos al comienzo, en nuestros dos
casos, por motivos propios de los pacientes, nos

fue imposible completar el estudio de los mismos.

Se ha referido como elemento etiopatogénico
una alteracién en el desarrollo ontogénico de la
columna vertebral por anormal migracién de las
células del esclerotomo, acaecidas entre la 3ra. y

7ma. semanas de la vida intrauterina.

En su revision Gunderson y col.” relacionan
estas anomalias con alteraciones cromosoénicas
como factor causal, aunque existen casos que

responden a una etiologia adquirida.

Su presentaciéon en la clinica adopta, segin

Feil,” tres tipos:
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posterior de DI.

Tipo I. La forma clasica que se corresponde
con el caso “Princeps” informado por aquellos
que le donaron su epdénimo. En este tipo existe
una fusién de todas las vértebras cervicales y
toracicas superiores que forma un bloque dseo
Gnico.

Tipo II. En éste la fusién es solamente en uno
o dos espacios y pueden existir: hemivértebras,

fusién occipitoatloidea u otras anomalias.

Tipo III. A los tipos I o II se le adiciona la
fusién tordcica inferior o lumbar. De estos tipos
el mas comun es el II, la fusién puede estar en
un nivel de C2-3 (fusi6n alta) o C5-6 (fusi6n
baja). El tipo de fusién alta se corresponde con
una herencia autosémica dominante, y se han in-

formado unos cien casos en la literatura médica.
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El tipo de fusién baja presenta una herencia
autosdémica recesiva.' Aunque las fusiones antes
senaladas son las mds frecuentes puede
observarse también en un nivel de C3-4; C6-7 u
otras combinaciones.

El tipo II se acompafia, en muchas opor-
tunidades, del cuadro fenotipico caracteristico.

Nuestros pacientes, que los podemos cla-
sificar como tipo II subtipo fusién baja, no
sefalan familiares con cuadros clinicos
similares, y su expresién fenotipica es bien
evidente.

En el tipo I el paciente fenotipico es bien
caracteristico; se le presentan deformidades
esqueléticas, asi como no esqueléticas. Presenta
una  herencia, posiblemente  autosémica
recesiva.’

En cuanto al tipo III, con una expresién
autosémica recesiva se acompana, al igual que el
tipo II, de anomalias esqueléticas y no
esqueléticas.”

Los cuadros clinicos correspondientes a las
diferentes variantes anatémicas son multiples y
variados,1278 y son factibles aquellos casos de
pacientes con expresién fenotipica y escasa
sintomatologia, como uno de nuestros casos, y en
otros la fenomenologia puede estar sumamente

enriquecida. En nuestro primer caso, la sintoma-

SUMMARY

tologia del paciente; sin ser muy florida, resulta
bastante expresiva de un sindrome de Meniere.
En ambos resulta muy elocuente la disminucién
o limitacién de los movimientos cefalicos, hecho
muy caracteristico y que nos conduce al
diagnéstico presuntivo.

Debemos sefalar que en diversas opor-
tunidades se impone efectuar el diagndstico
diferencial con las siguientes entidades:
enfermedad de Still, espondilosis cervical,
tuberculosis 6sea, espondilitis anquilopoyética,
tumores vertebrales primitivos o secundarios,
osteoporosis,  osteomalasia, osteodistrofias,
platibasia, impresién basilar, malformacién de
Arnold Chiari, y otras més que harian una lista
interminable.

El diagnéstico diferencial cobra més interés
por cuanto es posible la asociacién con otras
patologias como son: platibasia, deformidad de
Sprengel, costillas supernumerarias,
malformaciones de los musculos de la cintura
escapular, espina bifida, etc.

El tratamiento esta determinado por con-
diciones estéticas, por complicaciones neu-
rolégicas progresivas, o, cuando se mejora la
funcién, por un proceder seguro.” Seran
tributarios de éste, bdsicamente, aquellos

pacientes del tipo I.

Vera Acosta, H. et al. Klippel-Feil’s syndrome. A repon of two cases. Rev Cub Med 14 : 6, 1975.

Two patients with Klippel-Feil’s syndrome who corresponded to the type II according to authors’ classification

are presented. Literature is reviewed.

RESUME

Vera Acosta, H. et al. Syndrome de Klippel-Feil. A propos de deux cas. Rev Cub Med 14: 6, 1975.

On présente deux patients porteurs du syndrome de Klippel-Feil, correspondants au type II de la classification

de ces auteurs. On révise la littérature.

PE3KME

Bepa AKocTa E., h ap. Ckhhpom Kjumnejia-fenjia. IIpe;ncTaBJieHne fIByx cjiy 'iaHX. Rev Cub Med.

14-:6,1975 *

IlpeicTaBJiHBTCH flByx namieHTOB HOCHTejiHMH cKHjmpoMa KjutnnejiH-
$e0jia,npe HajyiesamHx [IMy Trniy KJiaccH$HKam™ aBTopoB.nontiHpaeTca jraTepaTypy.
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