
INTRODUCCIÓN
El síndrome de Ellis Van Creveld o displasia con-

droectodérmica es un síndrome polimalformativo. Fue
descrito por Ellis y Van Creveld en 1940(1). Este sín-
drome presenta como características fundamentales:
acortamiento de extremidades, tanto superiores como
inferiores; diversas malformaciones óseas (polidacti-
lia postaxial, pelvis en tridente...)(2) y una displasia
ectodérmica (hipodoncia, hipoplasia ungueal...)(3, 4). A
estas alteraciones se pueden añadir otras entre las cua-

les se encuentran en un 50-60% de los casos las car-
diacas(5, 6).

La herencia es autosómica recesiva. El gen res-
ponsable es el 4p16(7). Afecta a ambos sexos por igual(7-

10). Siendo la frecuencia en nuestro medio de 0,5 por
cada 100.000 nacidos vivos(11).

CASO CLÍNICO
Recién nacido de sexo femenino, fruto de emba-

razo a término sin patología salvo control ecográfico
en que se detecta acortamiento de miembros y poli-
dactilia. Hija de padres sanos, no cosanguíneos, sin
antecedentes malformativos en la familia. Las tallas
materna y paterna son respectivamente 180 y 170 cm.
Tiene 4 hemanos, dos de ellos de un mismo padre y
dos de uno distinto, sanos. Parto vaginal a término.
Apgar 9/10.

En la exploración tras el nacimiento llaman la aten-
ción la cortedad de las cuatro extremidades, más evi-
dente en segmentos distales (Fig. 1), polidactilia (mano
izda 7 dedos con sindactilia 6-7, mano dcha y pie izdo
6 dedos) (Figs. 2 y 3), nariz ancha, labio fino adherido
a encía por banda ancha con ausencia de surco labio-
alveolar (Fig. 4), dientes rudimentarios (Fig. 5), ede-
ma de dorso de pie y nevus melánico en región fron-
tal dcha. No presenta dificultad respiratoria. Peso 3.925
g, Longitud 51 cm, Perímetro Torácico 34 cm y cefáli-
co de 36 cm. 

Pruebas complementarias
Radiología: Polidactilia postaxial, Hipoplasia de

falanges distales de ambas manos, acortamiento de
falanges medias y ausencia de éstas en los dedos
supernumerarios. En los pies se observa escaso desa-
rrollo y osificación de falanges medias así como acor-
tamiento de las proximales. Maduración osea acele-
rada del hueso cuboides. Acortamiento y esancha-
miento de tibia y peroné de ambos lados. Pelvis de
morfología alterada en tridente por escotadura ciáti-
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RESUMEN
Presentamos un caso de Síndrome de Ellis Van Creveld

diagnosticado en nuestro servicio, describiendo sus características
clínicas y radiológicas.

Como es frecuente en estos casos, presentó cardiopatia congénita
y en concreto aurícula única. Fue intervenido a la edad de 8 meses.
Tras la intervención siguió una buena evolución. Resaltamos la
trascendencia que tiene la presencia de estas anomalías en el
pronóstico de la enfermedad.

Llama la atención en este caso la longitud que, al contrario de
lo que es habitual en este síndrome, es normal. Repasamos una serie
de casos publicados en los cuales la talla baja no siempre está
presente.

Palabras claves: Ellis Van Creveld Síndrome; displasia
condroectodérmica; polidactilia; aurícula única.

ELLIS VAN CREVELD SYNDROME. REPORT OF A CASE

ABSTRACT
An Ellis Van Creveld syndrome is shown here. It has been

diagnosed in our service and its clinical and radiological
characteristics are hereby described. As it usually happens in these
cases, this one showed a congenital cardiopathy and particularly
a single atrium. She was operated on at the age of 8 months. She
satisfactorily evolved after the operation. The presence of these
anomalies must be pointed out within the prognosis of this disease.

It is quite outstanding the fact that the length is normal, for this
is not usual in this syndrome. Now we review a series of published
cases where the short stature isn't always present.
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ca estrecha y horizontalización de ángulos acetabula-
res (Fig. 6). Fémures y columna sin alteraciones. Cos-
tillas de apariencia acortada con ensanchamiento ante-
rior en forma de copa. Ausencia de osificación de apó-
fisis coracoides. Esternón con nucleos de osificación
alterados. No alteraciones en cráneo.

ECG: Ritmo sinusal a 120 lpm. Eje a -110°. Signos
de hipertrofia dcha.

Eco cardiograma: Levocardia, levoápex, ordena-
ción segmentaria concordante. Ausencia de tabique
interauricular (fotografía nº7). Tabique interventricu-
lar íntegro. Válvulas A-V normalmente implantadas
con mínima regurgitación en ambas. Aorta y pulmo-
nar de tamaño normal con flujos laminares.

Ecografía transfontanelar y abdominal normales.
Cariotipo 46 xx.

La evolución fue hacia la insuficiencia cardiaca
durante el primer mes de vida que precisó tratamiento
con digoxina y diuréticos. En ningún momento pre-
sentó dificultad respiratoria. Fue intervenida de su
cardiopatía a la edad de 8 meses siguiendo posterior-
mente una evolución favorable. En la actualidad está
en vias de corregir sus problemas ortopédicos y odon-
tológicos.

DISCUSIÓN
La displasia condroectodérmica se caracteriza por

micromelia acromélica, polidactilia postaxial, altera-
ciones ectodérmicas, displasia osea y cardiopatía en
el 50% de los casos, así como otras malformaciones(4).

La acromelia se presenta ya en el nacimiento y se

R. López Días et al.  51

Figura 1. En esta fotografía se puede observar la cortedad
de extremidades, los rasgos faciales y la polidactilia.

Figura 2. Detalle de la polidactilia postaxial en la mano dere-
cha.

Figura 3. Detalle del edema en el dorso del pie y la poli-
dactilia en pie izdo.

Figura 4. En esta fotografía se aprecia el labio superior fino,
adherido a la encía por una banda fibrosa ancha que hace
inexistente el surco labio alveolar. Se observan también dien-
tes rudimentarios.



acentúa al crecer. Las manos son más anchas que lar-
gas. La talla puede ser baja-normal. La polidactilia
es postaxial. Afecta siempre a manos y en un 20% a
los pies. La displasia ectodérmica se manifiesta en
uñas de manos y pies displásicas, dientes rudimen-
tarios al nacer en un tercio de los pacientes y denti-
ción tardia e irregular, labio superior corto con fre-
nillo ancho, encías defectuosas y pelo normal o sedo-
so y escaso. En un 50% de los casos presentan car-
diopatía, la más frecuente CIA amplia o aurícula úni-
ca y en segundo lugar aunque raros CIV y Transpo-
sición. En un 25% se asocian malformaciones geni-
tales(5).

En cuanto a la herencia sigue un patrón autosó-
mico recesivo, sin diferencias clínicas entre casos espo-
rádicos y familiares. Se trata de una mutación del gen
4p16(7). Es de destacar en relación a este tipo de heren-
cia la prevalencia aumentada en grupos con alto índi-
ce de endogamia como son las seies publicadas en los
Amish de norteamérica(3,12) y en los aborígenes aus-
tralianos(13).

El pronóstico a corto plazo viene influido por la
cardiopatía. Se defiende actualmente la intervención
alrededor de los 6 meses para evitar la hipertensión
pulmonar. La cirugía cardiaca actual ha mejorado sen-
siblemente las espectativas de vida. A largo plazo pre-
sentan inteligencia normal o normal-baja, talla nor-
mal-baja o baja y artrosis prematuras. El tratamiento
ortodóncico y ortopédico, incluidas las elongaciones
óseas permiten obtener buenos resultados funciona-
les y estéticos(16).

Creemos que nuestro caso reune los criterios del
síndrome aunque la talla a los dos años se encuentra

en el percentil 25. Hemos encontrado casos en la lite-
ratura que igualmente no presentaban talla baja(1, 14).

La presencia de hijos sanos de un padre diferente
es acorde con la transmisión autosómica recesiva.

Nos llama la atención el hecho de haber encontra-
do pocos casos publicados en la literatura española
de ámbito nacional y sin embargo haber encontrado
un caso publicado en 1998(15) y otro en 1999(16).
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Figura 5. Se observan brotando de la encía inferior dos
mamelones carnosos.

Figura 7. En ecocardiograma 2d se observa ausencia de tabi-
que interauricular.

Figura 6. Se observa el aumento de la escotadura ciática que
da a los huesos ilíacos la morfología típica en tridente.
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