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El sindrome de Ellis-Van Creveld es una displasia
condroectodérmica poco frecuente, que cursa con
malformaciones cardiacas en mas de la mitad de los
casos. Entre éstas destacan los defectos parciales
del septo auriculoventricular con afectacion del
septo interauricular. Aunque los casos aislados
del sindrome son excepcionales, lo florido del cua-
dro y las complicaciones cardiorrespiratorias facili-
tan su diagnoéstico precoz. Se presentan dos casos
clinicos de dos hermanos de raza gitana con sindro-
me de Ellis-Van Creveld y anomalias cardiacas con-

ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME:
AN EASY EARLY DIAGNOSIS?

Ellis-Van Creveld syndrome is a rare chondrecto-
dermal dysplasia. Congenital heart disease is pre-
sent in more than one-half of cases. The majority
are partial atrioventricular septal defects and af-
fect the atrial septum. Although isolated cases of
the syndrome are uncommon, an early diagnosis is
made in most of the patients because of their cardi-
nal manifestations. The cases of two gypsy bro-

génitas, diagnosticados en la vida adulta. thers with Ellis-Van Creveld syndrome and conge-
nital heart disease (ostium primum atrial septal
defect and single atrium), diagnosed during adult-

hood, are presented.

(Rev Esp Cardiol998; 51: 407-409)

INTRODUCCION Presentamos dos casos de sindrome de Ellis-Van

Creveld en dos hermanos de raza gitana que fueron
El sindrome de Ellis-Van Creveld es una displasiadiagnosticados en la vida adulta.

condroectodérmica muy poco comun que se hereda
con caracter autosomico recesivbas manifestacio- CASOS CLINICOS
nes mas frecuentes de la enfermedad son talla corta,
polidactilia bilateral postaxial, displasia ungueal yCaso 1
dental y defectos cardiacos congénitos. Se estima que
el corazén puede estar afectado en el 50-60% de los Se trata de una mujer de 30 afios y raza gitana, que
casos y la mayoria de las anomalias afectan al sept@ude a la consulta de cardiologia para estudio de so-
interauriculat. Cerca de la mitad de los pacientes fa-plo cardiaco. La paciente negaba consanguinidad entre
llecen precozmente en la infancia a causa de complicaus padres y reconocia rasgos fenotipicos similares a
ciones cardiorrespiratoriasA pesar de su rareza, el los suyos en un hermano varon. La paciente estaba
sindrome de Ellis-Van Creveld no deberia presentaasintomética. En la exploracion fisica destacaba la pre-
problemas de diagnéstico neonatal, por lo florido desencia de talla corta (135 cm), con acortamiento de las
sus manifestaciones. Es mas, se ha descrito su diagxtremidades superiores y polidactilia en ambas ma-
néstico prenatal mediante ecografia nos (ig. 1). Persistia frenillo en el labio superior y los
dientes eran cénicos de amplia base de implantacion.
Presentaba buen estado general y normal coloracion
de piel y mucosas. Se palpaba el impulso sistdlico del
ventriculo derecho y en la ausculatacion cardiaca era
audible un desdoblamiento fijo del segundo ruido y un
soplo sistolico eyectivo II/VI en foco pulmonar. No
existian signos de insuficiencia cardiaca derecha.
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Fig. 1. Radiografia de manos. Obsérvese la presencia de pOIidaC_Flg. 3. Ecocardiograma bidimensional; proyeccién apical de cua-

tilia (metacarpiano y falanges correspondientes a un sexto dedo)tro camaras. Qb;ervese la ausencia complet_a de septo interauri-
en ambas manos cular que condiciona la presencia de una cavidad auricular Unica

(A); VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo.

A la paciente se le propuso la correccién quirdrgica,
gue rechazé.

Caso 2

Tras el diagndstico de la paciente anterior, se acon-
sejo evaluacion cardiolégica de un hermano varén de
24 afios con rasgos fenotipicos de la enfermedad. El
paciente negaba sintomas atribuibles a patologia car-
diopulmonar En la exploracion fisica destacaba talla
corta, polidactilia en ambas manos y displasia ungueal
y dental. No presentaba cianosis. El ventriculo dere-
cho era palpable y se auscultaba un desdoblamiento
e e e e . fijo del segundo ruido y un soplo sistolico eyectivo de
Fig. 2. Ecocardiograma bidimensional; proyeccion apical de cua- hiperaflujo pulmonar. No se detectaban ingurgitacion
tro camaras. Se observa el septo interauricular incompleto (fle-yugular hepatomegalia ni edemas.
cha) ligeramente desplazado sobre la valvula mitral con una co-" Fny o] ECG se observaba ritmo sinusal, con PR de
municacion interauricular tipo ostium primum; AD: auricula .. . B
derecha: Al: auricula izquierda; VD: ventriculo derecho; VI: ven- 220 Ms, eje indeterminado y morfologia de bloqueo
triculo izquierdo. de rama derecha. En la radiografia de torax destacaban

cardiomegalia a expensas de ventriculo derecho, arco
pulmonar prominente e hiperaflujo pulmonar. Se reali-
z6 un ecocardiogramdid. 3) en el que se observé la

En el ECG se observaba ritmo sinusal, con eje aresencia de una auricula Unica con dilatacion del ven-
—-80°, PR de 240 ms y morfologia de hemibloqueo iz-triculo derecho y movimiento paraddjico del tabique
guierdo anterior y bloqueo incompleto de rama dereinterventricular Las valvulas auriculoventriculares es-
cha. En la radiografia de térax existia cardiomegalia éaban anormalmente alineadas, si bien no existia insu-
expensas de cavidades derechas con arco del troncofitdencia de las mismas. Al igual que su hermana, el
la arteria pulmonar prominente e hiperaflujo pulmo-paciente rechazé la intervencion quirdrgica.
nar En el ecocardiogramdid. 2) se observo dilata-
cion de la auricula y ventriculo derechos y mOVimien'DISCUSION
to paraddjico del septo interventricular. Las véalvulas
auriculoventriculares estaban anormalmente alineadas El sindrome de Ellis-Van Creveld es extraordinaria-

y existia una pequefa hendidura en el velo anterior d@ente poco frecuente en la poblacién general. Se here-
la mitral e insuficiencia mitral leve. Se document6 unada con caracter autosémico recesivo, con la misma
comunicacion interauricular de tipostium primum frecuencia en ambos sexos y en un tercio de los casos
amplia y el septo interventricular permanecia integrose reconoce consanguinidad entre los progenitores. Se
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han descrito concentraciones aisladas de casos, de endar. Ello, junto al desconocimiento del sindrome o
tre las que destaca la del grupo religioso endogadmicde las anomalias cardiacas asociadas, puede justificar
Amish en el Estado de Pennsylvania en los EE.UU. excepcionalmente su diagndstico tatdio
Aunque nuestros pacientes negaban consanguinidad
en sus progenitores, el relativo aislamiento social de la
raza gitana podria haberla condicionado.
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