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RESUMEN

La hemimelia fibular es la malformacion mas comun de huesos largos, con una incidencia
entre 7,4y 20 casos por cada millén de recién nacidos vivos. Puede ser un hallazgo sindrémico
o esporadico y la deficiencia puede ser parcial o completa. Hay diferentes clasificaciones,
dependiendo de los hallazgos radioldgicos, de las caracteristicas funcionales y de los
segmentos faltantes asociados. La etiologia no se entiende completamente y la mayoria de las

PALABRAS cLAVE (DeCS)
veces la causa precisa permanece desconocida. En esta presentacion de caso, presentamos

Peroné
Ectromelia un nifio de 6 meses, sin antecedentes familiares, con aplasia fibular bilateral y ausencia de
Radiografia los metatarsianos y falanges del cuarto y el quinto artejos de las dos extremidades, con

Deformidades congénitas desarrollo psicomotor normal y sin otras anomalias asociadas. Se describen los hallazgos
radiolégicos encontrados en este paciente y se revisa el tema, haciendo énfasis en las
clasificaciones mas usadas, con el objetivo de estandarizar la terminologia que puede ser

util en la practica radioldgica.
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Fibula Fibular hemimelia is the most frequent long bone malformation, with an frequency ranging
Ectromelia between 7,4 and 20 cases per one million newborns. It can be a syndromic or a sporadic
Radiography finding, and its deficiency can be either total or partial. Different classifications exist depending

Lower extremity on radiological findings, functional features, and associated absent segments. Its etiology is not

fully understood. In most cases, the exact cause is unknown. In this case report, we present
a 6-month old boy without a family history of illness with bilateral fibular aplasia and agenesis
in the third and fourth metatarsals and in the phalanges of both limbs. The patient has had
a normal psychomotor development and did not suffer from any other anomalies. We will
describe the radiological findings of this patient. We will also review the literature, emphasizing
the more common classifications in order to standardize the terminology which can be useful
in radiological practice.
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Introduccién

La hemimelia fibular es la malformacion mas
comuin de huesos largos, con una incidencia entre 7,4
y 20 casos por cada millon de recién nacidos vivos;
puede ser un hallazgo sindrémico o esporadico y la
deficiencia puede ser parcial o completa. Se describiran
los hallazgos radiologicos encontrados en un paciente
y se hara una revision del tema, haciendo énfasis en
las clasificaciones mas usadas, con el objetivo de

estandarizar la terminologia que puede ser til en la
practica radiologica.

Presentacion de caso

Se trata de un paciente masculino de 6 meses de
edad, nacido de padres fenotipicamente normales,
pretérmino de 31 semanas, con desarrollo
psicomotor normal y sin ninguna otra anormalidad
asociada.



Hallazgos

Al examen fisico presentaba unicamente los tres primeros artejos de
ambos pies; en las radiografias de los miembros inferiores se observo
la ausencia completa de la fibula, el cuarto y el quinto metatarsianos
y las falanges, bilateralmente; el resto de la serie 6sea, al igual que la
ecografia abdominal, no presentaba alteraciones (figura 1).

Figura 1. Radiografia de los pies y las piernas que muestra la ausencia de la fibula, del
cuarto y quinto metatarsianos y de las falanges de los artejos, bilateralmente.
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Discusion

Las deficiencias de las extremidades tienen una prevalencia del 0,49
por cada 10.000 nacimientos. La mayoria son esporadicas y sin riesgo
de recurrencia, pero puede ocurrir como parte de algunos sindromes de
herencia mendeliana o ligada al sexo (1).

La hemimelia fibular es la causa mas comun de la deficiencia de la
extremidad, después de las anomalias de radio, fémur, tibia, cubito y
humero. Generalmente, esta entidad hace parte de un espectro que incluye
el acortamiento de la misma, la ausencia de los metatarsianos laterales
postaxiales, la articulacion esférica del tobillo, la coalicion tarsiana, de
hipoplasia del condilo femoral lateral con rodilla valga y arqueamiento
anterior de la tibia (2).

Son el resultado de la falla en la formacion de las partes en el primer
trimestre, la alteracion del desarrollo de suplencia arterial o la amputacion
intrauterina por constriccion por bandas amnioticas.

La deficiencia, tanto del hueso como del tejido blando, puede ser
transversal o longitudinal. En la primera, el desarrollo es normal hasta
el nivel de la deficiencia y usualmente se forman dedos rudimentarios, y
en la segunda, hay una falta de formacion parcial o total de uno o varios
huesos en el eje longitudinal con elementos distales que generalmente
son normales (3).

Se han propuesto miltiples sistemas de clasificacion de las defi-
ciencias oseas de acuerdo con los hallazgos radioldgicos. Usar raices
griegas, como es el caso de la clasificacion de Frantz y O’Rahilly (figura
2) o la clasificacion de la ISO (International Standards Organization),
que describe inicialmente si la deficiencia es longitudinal o transversal,
luego, se nombran los huesos faltantes y en el caso de la longitudinal se
nombra si es total o parcial (4,5).

Especificamente para las deficiencias del peroné, la clasificacion
de Achterman y Kalamchi (figura 3) las divide en 1: hipoplasia, que a
su vez se subdivide en 1A: en donde la epifisis proximal del peroné se
encuentra mas distal y la epifisis distal es mas proximal que lo normal
y en 1B: mas severa, en donde hay una ausencia del 30 al 50 % de la
fibula, y 2: ausencia completa del peroné (6,7).

Deficiencias intercalares

Central Paraxial

Focomelia
incompleta

Hemimelia
radial

Hemimelia
cubital

Focomelia
completa

Hemimelia tibial / fibular

Figura 2. Clasificacion de Frantz y O Rahilly para la deficiencia de las extremidades. Adaptado Morrisey et al. (4).

Rev Colomb Radiol. 2014; 25(1): 3896-98

3897



J &

Figura 3. Clasificacion de Achterman y Kalamchi, para las deficiencias del peroné.
Adaptado Frantz et al. (5).

El tratamiento se realiza de acuerdo con las predicciones de las
discrepancias en la longitud, con el fin de estabilizar funcionalmente
las articulaciones, corregir las deformidades del pie y en caso de haber
diferencias de longitud mayores, amputacion y protesis (6,8).

Conclusién

Las deficiencias de las extremidades, al igual que especificamente
la deficiencia fibular, son generalmente de presentacion esporadica pero
pueden hacer parte de eventos sindromicos o estar asociados a diferentes
malformaciones dseas y articulares, por lo que estos pacientes requieren
de evaluaciones clinicas, de laboratorio y estudios imaginologicos para
descartarlos. Existen diferentes métodos de clasificacion que utilizan
los hallazgos radioldgicos, para orientar a los clinicos en la toma de
decisiones, algunas de las cuales son presentadas con el objeto de
estandarizar la terminologia.
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