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Se describe por primera vez en nuestro pals, ¢l sindrome de Melnick-Needles en una adolescente
de 18 afios de edad. Los signos clinico-radiogrificos mis importantes fueron: exoftalmos,
micrognatia, mejillas redondas, maloclusién dentaria, hiperostosis de la base del criineo,

aspecto acintado de las costillas, sumento de la altura de los cuerpos vertebrales, incurvacién
hhdﬂﬂﬂshmhﬂmmmm&hnhhchphnymw Los
dermatoglifos destacan un aumento del nGmero de crestas digitales y la cortedad de la falange
distal del pulgar. Se discute ¢l diagndstico y ¢l modo de herencia de la enfermedad.

PRES

En 1966, Melnick y Needles' repor-
tan, por primera vez, una nueva variedad
de displasia 6sea que afectaba todo el
esqueleto en 2 familias con 13 enfermos
(9 hembras y 4 varones). Coste et al’
2 afios después, presentan olro caso, una
mujer de 50 afios, y le dan ¢l nombre a
la enfermedad de “osteodisplasia® (del
griego, que stgn:ﬁca mal modelado).
Maroteaux et al’ publican 2 casos en
1968.

Beighton' coloca el sindrome de
Melnick-Needles en ¢l grupo de las dis-
plasias craneotubulares, por afectarse
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principalmente en estas afecciones el
crénco y los huesos largos y cortos.

La enfermedad muestra signos clini-
cos muy peculiares que resultan en un
fenotipo caracteristico: cara pequeiia,
frente alta, exoftalmos, mejillas gruesas,
micrognatia, maloclusién dentaria y
orejas grandes. El cuello es largo, los
hombros estrechos, los brazos cortos.
También se presenta coxa valga y esco-
liosis. La talla y la inteligencia son nor-
males. Hasta ¢l momento se han reporta-
do aproximadamente 20 casos y ¢l que
mostramos es ¢l primero en nuestro pafs.
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Es de interés conocer este sindrome que
fuera identificado hace solamente 2 déca-
das, y que por su cardcter hereditario
hace necesario ¢l consejo genético, la
posibilidad de su diagnéstico prenatal y
para no confundirlo con otras ostcopatias
condensantes de prondstico y modo de
herencia diferentes.

Presentacién del caso

Pacienie O.P.V., del sexo femenino,
de la raza blanca, de 18 anos de edad,
procedente de Las Villas, es remitida
para valoracion genética de su osteopa-
lia.

Naci6é ¢l 26 de mayo de 1970, des-
pués de un embarazo de 7 meses. Padres
no consanguincos; al nacer la nifa el
padre y la madre tenian 22 y 17 aios de
edad respectivamente. No hay antece-
dentes durante la gestacion de exposicion
a radiacién, medicamentos o infeccion.
El parto fuc normal y pesé 5 1b al nacer;
la picrna izquierda esta "arqueada” en
varo; recibié tratamicnlo  ortopédico,
pero ¢sta quedd algo mis corta. Su desa-
rrollo motor fue retardado: camind a los
2 aios. En 3 ocasiones presentd neumo-
nias antes de los 3 anos; a esta edad es
tratada por escoliosis y posteriormente
por genu vanun bilateral. Su inteligencia
es normal. La menarquia fue a los 15
anos.

Examen fisico

Talla, 155 ¢m; peso, 35 kg. Circun-
ferencia cefdlica, 54 cm. Peso/talla, 3er.
percentil. Créneo de conliguracién nor-
mal, braquicefilico. Facies pequena;
frente alta; cejas arqueadas; sinofris,
exoftalmia bilateral; nariz corta de punta
chata, mejillas gruesas y redondas; filiro
corto con pilares prominentes; boca algo
pequeiia con arco de cupido bien dibu-
jado; labios grucsos, especialmente el

inferior evertido; defecto de mordida de
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los dientes; orejas algo grandes, de im-
plantacién normal con cierto grado de
rotacién y micrognatia importante (figu-
ras 1y2). El cuello ¢s largo; los Hom-
bros estrechos; el térax largo, presenta
escoliosis dorso lumbar y pelvis estrecha.
Los brazos son cortos y contrastan con
las picrnas largas, la izquierda es algo
mis corta. Ademds tiene coxa valga
bilateral (figura 3). Es de sealar la
cortedad bilateral del pulgar con ufa
corta y ancha. Los demds dedos con sus
uias respectivas son normales. No hay
surco simiesco (figura 4). Se evidencia
una separacion entre el 1ro. y 2do. dedos
de uno y otro pies. El ler. artejo es corto
y ancho ¢n su extremo, con uia corta y
ancha.

FIGURA 1. Facies tipica de la paciente, exoftalmos,
mejillas redondas, mentdn pequeito. Ademds mues-
tra sinofris € hirsutismo y hombros esmechos.

Hay ademis clinodactilia bilateral
del Sto. dedo (en nuestro pais, variante
normal). Los caracteres sexuales secun-
darios y los genitales externos son nor-



males. S¢ nota un hirsulismo generaliza-
do, especialmente al nivel de la cara
(figura 1) y de extremidades inferiores.

FIGURA 2. De perfil s¢ aprecia micragnatia, oréjas
algo grandes, rotadas y ¢f cuello largo.

Exdmenes de laboratono

Los exdmenes de rutina, que inclu-
yen urea, colesterol, calcio, f6sforo vy
fosfatasa alcalina fucron normales asi
como ¢l cariotipo 46,XX.

Los resulados del dermatoglifo se
muestran en la tabla. La distribucién de
figuras digitales por dedo y por mano
estd dentro de limites normales. El nd-
mero total de crestas (156) estd aumen-
tado si se compara con el de los contro-

FIGURA 3. 5¢ observan los hombros esmrechos, los
bratos cortos ¢n relacion con los amebrazos v
manos, ¢f tdrax large y estrecho

les del mismo sexo (X) 130,30 + 17,53).
Los valores del dngulo atd y su posicion
t son normales en cada mano y los patro-
nes en las 5 dreas palmares también, El
nimero de crestas de los espacios ab y
be es normal, pero no asi ¢l del espacio
cd que se encucntra algo disminuido
(controles: izquierda: X 3941 + 6,03;
derecha: X 39,81 + 599). El indice de
lineas principales estd dentro de lo nor-
mal.
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FIGURA 4. Los pulgares se ven cortos y anchos en su extremo distal,

TABLA. Dermatoglifos
Dedos a Balma

1 2 3 4 5 atd IW ten Bipe I, I, I,
Izq. W' R v W ] LT 91 3 AY < o L
Der. W u u W u 3" 13 1 i AY L] o L
No. de crestas por dedos Ho. de-crestas

ab be ed “ot™

Izq. 19 3 10 an 17 Izq. 37 28 o 18 mm
Der. 23 g 3 28 15 Dec. L] 28 30 17 mm
Ho. de crestas por manc Fendmeno de Cummins
Izq. 79 Total Izq. Fo. 5. 5% .3 MIS
Der. 77 156 Dor. 7, 5%, 5 .3 MI S
Simetria de huellas Surco simiesco
digitales & Izq. HNo Der. HNo

Leyenda: a Atd: éngulos del trirradic axial. ten: érea tenar. Hipo: &rea hipotenar.
I, Iy I,: espacios interdigiteles 2, 3 y &. W': doble bucle. R: Bucle radial. U: bucle
u u.th': Verticilo concénetrico. W': verticilo en espiral, AY: arco ulnar. O: campo
ablerto. L: bucle. MLI: Indice de lineas principales. 0O*: determina posicidn radial
del trirradio axial.
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Conclusiones: aumento del nimero
total de crestas digitales a causa de
dibujos grandes en dedos 1 y 4 bilateral-
mente que son verticilos.

Como que en las huellas s aprecia-
ba una cortedad de la 2da. falange del
pulgar, se midi6 la longitud de las 1ras. y
2das. falanges del ler. y 3er. dedos. La
relacién de la longitud 2/1 falanges del
pulgar fue de 24 mm /38 mm : 0,63 y la
relacién de longitud de 2/1 del 3er. dedo
de 25 mm /25 mm : 1,0, lo que indica la
cortedad del pulgar a expensas de la
falange distal,

Estudio radiogrdfico

Créneo: prominencia frontal, ensan-
chamiento de la béveda, aumento de la

7

densidad’ de la base del crdneo, microg-
natia y maloclusién dentaria (figura 5).

Columna: marcada cifosis dorsal,
escoliosis a doble curva, inversién de la
columna dorsal, falta de cierre de la
ap6fisis espinosa de S1. Se aprecia au-
mento de la altura de los cuerpos verte-
brales especialmente del atlas y del axia.

Tbérax estrecho; los arcos costales
son finos en su unibn con las vértebras,
de conlornos irregulares con marcada
inclinacién, lo que da un aspecto acinta-
do a los mismos.

El esternén es prominente, contorno
wregular de las escipulas y claviculas,
éstas sc ven ensanchadas ¢ incurvadas

(figura 6).

FIGURA 5. Ensanchamiento de la béveda craneana, mayor densidad de la base del

crdneo, sobremordida y micrognatia.
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Micmbros superiores: deformidad en
¢l extremo proximal de uno y otro radios
con contornos irrcgulares ¢ incurvacion
en forma de S de los mismos. Contorno
irrcgular y arqucamicnto del himero
1izquicrdo (figura 7)., Los huesos de los
miembros superiores son delgados. Elon-
gacion de los huesos de ambas manos y
pics. La falange distal de los pulgares es
muy corla y las falanges distales de uno
y otro pies son puntiformes. Pelvis estre-
cha, especialmente en la region supraace-
tabular. Crestas iliacas acentuadas con
aumento de la densidad 6sca y de forma
acampanada.

Los huesos del pubis son hipoplésti-
cos con aspecto de huso, coxa valga
bilateral con luxaciébn de la articulacion
coxofemoral derecha (figura 8).

Micmbros inferiores: incurvacion de
la tibia con ensanchamiento de la misma,
aspecto irregular de la cortical del pero-
né (figura 9).
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FIGURA 6. Aunmtento de longitud de
fos cuerpos vericbrales especialmenie
of atlas y of aus, claviculas cnsan-
chadas ¢ inctvadas de conmtomo
irregular. Afinamicnto de los arcos
costales al mivel de st inger¢idn en la
colimna y ensanchamicnto de fos
mismos en ¢l resto de su longined,

Historia familiar

La paciente ¢s la hija mayor. Tiene
una hermana con hidrocefalia tratada por
derivacion. Los padres examinados son
normales.

DISCUSION

El fenotipo de la paciente es caracte-
ristico del sindrome de Melnick-Needles.
Los signos radiograficos expresan que se
trata de una osteopatia difusa que afecta
todos los huesos. El aumento de densi-
dad de la base del crinco con deformi-
dad de las claviculas y escépulas, el au-
mento en altura de los cuerpos vertebra-

les, el arqueamiento en forma de S de
los huesos largos, la forma acintada de
las costillas, la coxa valga, la pelvis estre-
cha con alas iliacas anchas y huesos del
pubis hipoplésticos son datos a favor del
diagnbstico.



FIGURA 7. Contorno iregular en el
tercio inferior del hiimero izquierdo.

La irregularidad de contorno de la
cortical que estd presente en varios hue-
sos de la paciente es de mucho valor,
Maroteaux et al.” senalan la cortedad de
la 2da. falange del pulgar en 1 de sus
2 casos, signo presente en ¢l que repor-
tamos.

Las infecciones respiratorias han sido
seiialadas en el sindrome.’ No tenemos
referencia de estudios dermatoglificos en
estos casos. El aumento del nimero de
crestas digitales guarda relaciobn con ¢l
tamano de los cojinetes digitales fetales;
si €éstos estdn muy desarrollados, ¢l nd-

mero de crestas serd mayor. La disminu-
cién del nimero de crestas del espacio
cd puede indicar un acortamicnto del
dto. espacio interdigital, pero tratidndose
de 1 solo caso no tiene mucho valor. La
comparacién de las longitudes de las
falanges directamente en las huellas, es
un procedimiento ficil que puede ser
aplicado a otros tipos de braquidactilia,
El hirsutismo y la sinofris no han sido
sciialados en ¢l sindrome de Melnick-
Needles. Sec hardn algunas consideracio-
nes en el diagnéGstico diferencial de la
entidad.
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HGUM&PMMmmeymwdmmi Pubis
en forma de huso. Coxa valga bilateral y luxacién de la articulacién coxofermoral

derecha.

Como lo comentamos al principio,
Beighton® estima que el sindrome es una
displasia crancotubular y las osteopatias
que pertenecen a esta variedad son las
siguicntes: la displasia metafisaria (sin-
drome de Pyle), la displasia crancodiafi-
saria, la displasia frontometafisaria, la
disosteosclerosis y la estenosis tubular.

En ¢l sindrome de Pyle* hay curvatu-
ra en S de los huesos largos, ensancha-
miento melafisario en forma de matraz
de Erlenmeyer, deformidades de las
costillas y claviculas y genu valgum, pero
faltan ¢l defecto de modelado de los
huesos, la hiperostosis crancana, el au-
mento de longitud de los cuerpos verte-
brales y la facies es diferente de la del
sindrome de Melnick-Needles.
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La displasia crancometafisaria (leon-
tiasis G6sca)® sc diferencia por temer
rasgos faciales distintos: hipertelorismo,
puente nasal muy ancho y abultamiento
paranasal. Radiogréficamente hay hipe-
rostosis frontonasal, esclerosis de la base
del créneo y al nivel de los huesos largos,
un ensanchamiento en forma de maza,
No hay alteraciones de la columna verte-
bral ni de la pelvis. En esta osteopatia,’
la hiperostosis y esclerosis de los huesos
del créneo y de la cara, especialmente
del maxilar inferior, dan origen a una
facies grotesca, inconfundible. A esto se
asocia un defecto de modelaje de los
huesos largos con hiperostosis de la
cortical. Hay aumento de la densidad
6sca de las alas ilfacas y del isquion. Los
huesos tubulares cortos estdn agranda-
dos.



FIGURA 9. Curvanura ¢n § de la tibia y contorno
irregular del peroné,

La displasia  crancometafisaria o
sindrome de Gorlin-Cohen® presenta
anomalias faciales peculiarcs: engrosa-
micnto del reborde supraorbitario, des-
viacién antimongoloidea de hendiduras
palpebrales, hipodoncia y anquilosis
progresiva de las articulaciones. Radio-
gréficamente, aparece esclerosis en par-
che de la béveda crancana, defecto de
modelamicnto de los huesos largos y
anomalias costales, de la pelvis y coxa
valga. La disosteosclerosis y la estenosis
tubular no serdn consideridas en el
diagnéstico diferencial de. sindrome de
Melnick-Needles, pero las otras 2 osteo-
patias deben ser mencionadas.

La enfermedad de Albers-Schom-
berg en su forma benigna® se debe a una
osteosclerosis generalizada y hay frac-
turas por la fragilidad 6sea que no se
observan en ¢l sindrome de Melnick--
Needles. Radiogréficamente destaca una
imagen peculiar llamada “endobone”, es
decir, hueso dentro del hueso. Las vérte-
bras toman el aspecto de “jersey arruga-
do" producido por bandas opacas trans-
versas que recuerdan las camisas a rayas
de los jugadores de m‘gb_r.

La picnodisostosis™' se diferencia
principalmente por un cnanismo de
picrnas cortas y fracturas transversas que
no ocurren en ¢l sindrome de Melnick-
Needles. Radiograficamente existe en el
sindrome de Maroteaux-Lamy'™"' aumen-
to de la densidad de la base del créneo y
mandibula, pero las irregularidades del
grosor de la cortical que dan a los hue-
s0s largos un aspeclo sinuoso y Lortuoso
en ¢l sindrome de Melnick-Needles fal-
tan en la picnodisostosis.

Se acepta generalmente que el sin-
drome de Melnick-Needles ¢s de heren-
cia dominante autosémica con alto riesgo
de recurrencia. El caso presentado aqui
es esporddico. Beighton y Hamersma'?
plantean que la displasia frontometafisa-
ria y la osteodisplasia son expresiones
clinicas del mismo gen; ¢l sindrome de
Melnick-Needles seria el fenotipo en las
hembras heterocigotas y la displasia
frontometafisaria, la expresion clinica
en varones homocigotos de un gen ligado
al X. Por el poco niimero de casos publi-
cados no estd atn del todo claro ¢l modo
de herencia.
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SUMMARY

The Melnick-Necdles syndrome is described for the first lime in our country in a 18 -year old girl. The
most important cinical and  radiographic signs were exophthalmos, micrognatia, round checks, deatal
malocclusion, hyperostosis of the base of the skull, nibbon-like aspect of the ribs, lengthening of
vertebrae, incurbation of the diaphysis of long bones, anomalics of the pehvis, ischium and coxa valga.
Dermatoglyphics stressed an  increase in  the number of digital ridges and shortness of the distal
phalange of the toc. The diagnosis and the mode of inheritance of the disease is discussed.

RESUME

Le syndrome de Melnick-Needles chez une adolescente de 18 ans est décrit pour la premitre fois dans
notre pays. Les signes chinique et radiographiques les plus importants oat €1é comme suit: exophtalmes,
micrognathie, joues rondes, malocclusion dentaire, hyperostose de la base du crine, aspect allongé des
cdtes, augmentation de la hauter des corps vertébraux, courbature des diaphyses des os longs,
anomalics du bassin ¢t de I'ischion ¢t coxa-valga. Les dermatoglyphes soulignent une augmeantation du
nombre “de crétes digitales et la petitesse de la phalange distale du pouce. Le diagnostic ¢t la modalité
héréditaire de la maladie est 'objet de digeussion,
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