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¿CUÁL ES SU DIAGNÓSTICO?

Recién nacido con extremidad 
inferior corta

G. del Río Camachoa, L. Tapia Ceballosa, B. Picazo Angelína, 
J.A. Martos Fornielesb y A. Martín Torrecillasa
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CASO CLÍNICO
Recién nacido varón que en la exploración física pre-

senta acortamiento de la extremidad inferior izquierda

de predominio proximal con ausencia del quinto dedo.

No se evidencian otras anomalías en el examen físico.

No constan antecedentes perinatales o familiares de in-

terés.

Se realiza estudio radiológico de extremidades inferio-

res que demuestra una deficiencia focal de fémur pro-

ximal izquierdo junto con ausencia de peroné y del

quinto dedo; no se observa el núcleo de osificación ti-

bial (fig. 1). El resto del mapa óseo no muestra otras al-

teraciones. Se lleva a cabo ecografía de caderas en la

que se aprecia la cabeza femoral izquierda displásica

con normalidad de acetábulos, y ecografía renal, cuyo

resultado es normal.

PREGUNTA
1. ¿Cuál es su diagnóstico?
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Figura 1. A) Fémur corto y curvado. B) Ausencia de pero-
né ipsolateral.
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DEFICIENCIA FOCAL DE FÉMUR PROXIMAL
JUNTO CON HEMIMELIA PERONEA

La deficiencia focal del fémur proximal (DFFP) es una
rara anomalía congénita en la cual están implicados de-
fectos femorales y acetabulares en diversos grados. La
evaluación radiográfica inicial es fundamental, no sólo
para identificar y describir el hallazgo, sino también para
evaluar otros defectos asociados1.

Se han propuesto diversas clasificaciones para describir el
defecto, la mayoría de las cuales están basadas en la forma
del acetábulo y en la posición femoral. La más utilizada fue
propuesta por Aitken. En ella los pacientes se clasifican en
cuatro grupos (A-D), desde un defecto leve (tipo A) con
fémur corto pero cabeza femoral y acetábulo normales,
hasta casos muy severos (tipo D) en los cuales tanto cabe-
za femoral como acetábulo están ausentes y el fémur es
muy corto y curvado1,2. Esta clasificación tiene implicacio-
nes pronósticas y terapéuticas. De forma general, se acepta
que los alargamientos son posibles en los tipos A y B, mien-
tras que en los niños pertenecientes a los grupos C y D, una
amputación temprana con colocación de una prótesis es
considerada la mejor opción terapéutica1.

De todas formas, la clasificación temprana de estos niños
basada en hallazgos radiográficos es en ocasiones difícil,
debido a la osificación incompleta de la cadera en los pri-
meros meses1, por lo que algunos autores recomiendan es-
perar y no decidir en una edad tan temprana sobre trata-
mientos que en ocasiones son radicales e irreversibles3.

Como hemos señalado anteriormente, existen otros de-
fectos asociados, de los cuales la hemimelia peronea es la
que aparece con mayor frecuencia, hasta en un tercio de
los casos1,4.

La hemimelia peronea representa el defecto congénito
más frecuente de los huesos largos y es la deformidad más
común en las extremidades inferiores5. Existe un amplio es-
pectro de la enfermedad, que comprende desde una leve
hipoplasia peronea hasta la aplasia total. Otras anomalías
pueden ir asociadas, como genu valgum, aplasia/hipoplasia
o luxación rotuliana, o deficiencia radial de la extremidad
afectada, considerándose esta última como la ausencia de
un dedo con su metatarsiano correspondiente. La tibia ip-
solateral puede ser curvada, hipoplásica o normal. Están
descritas en la literatura médica otras malformaciones
acompañantes como la agenesia renal6.

Las clasificaciones más utilizadas para definir la grave-
dad de la hemimelia peronea están basadas en la discre-
pancia de longitud entre las extremidades y en la pre-
sencia o ausencia de peroné. No obstante, Stanitski et al
han descrito recientemente un nuevo sistema clasificato-
rio basado en la morfología del peroné y el tobillo, la pre-
sencia de coalición tarsiana y los defectos radiales exis-
tentes6. Para que un pie sea estable y plantígrado ha
de tener al menos tres radios o columnas, lo que equiva-
le a tres dedos con sus correspondientes metatarsianos7.

El tratamiento de la hemimelia peronea consiste por
una parte en alargamientos y por la otra en amputaciones
de la extremidad afecta colocando de forma temprana

una prótesis5. Numerosos estudios han documentado el
éxito de ambos procedimientos, aunque sigue sin existir
un consenso sobre cuál de los dos es el de elección.

McCarthy et al5 diseñaron un estudio comparando el
resultado de ambas técnicas. Demostraron que aquellos
niños sometidos a una amputación temprana con colo-
cación de prótesis eran más activos, tenían menos dolor,
estaban más satisfechos, habían sufrido menos complica-
ciones y sometidos a menos intervenciones que aquellos
a los que se había practicado alargamientos. Los alarga-
mientos requieren un mayor número de operaciones
mientras que la amputación sólo precisa una única inter-
vención. Además los alargamientos tienen un cien por
cien de complicaciones y los resultados son impredeci-
bles ya que el procedimiento se realiza en un hueso da-
ñado con una tasa de crecimiento de por sí enlentecida5.

Sin embargo, este estudio también puso de manifiesto
que los niños sometidos a alargamientos habían tenido
buenos resultados y que la mayoría presentaban una
igualdad en las extremidades, eran capaces de andar, te-
nían poco dolor y eran bastante activos5.

A pesar de las discrepancias, en general se acepta que
ante aquellos niños con afectación grave y diferencia en
la longitud final mayor de 25 cm (o más del 30%) o con
pie inestable (menor de tres radios) la amputación es la
técnica recomendada. Mientras que para aquellos niños
con afectaciones menos severas (discrepancia de longitud
menor de 10 cm, o pie con tres o más radios que pueda
ser plantígrado) serían recomendables los alargamien-
tos7,8. Por último, sigue en controversia el manejo de los
casos con deformidades intermedias8.

Queremos destacar el papel del pediatra o neonatólogo
que examina por vez primera a estos pacientes, ya que
no sólo se verá obligado a responder preguntas sobre el
diagnóstico sino también sobre posibles opciones tera-
péuticas y pronóstico final. Este artículo trata de respon-
der al menos alguna de ellas.
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