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Resumen

La deformidad de Madelung es una altera-
cidn poco comun de la articulacion de las mu-
fiecas, con una prevalencia desconocida por
los pocos casos reportados hasta la actuali-
dad. Se vincula a mutaciones del gen SHOX.
Se caracteriza por presentar alteraciones en
el radio, el carpo y el cubito, con predominio
bilateral. Afecta principalmente a pacientes de
sexo femenino; los signos y sintomas se reve-
lan al inicio de la adolescencia. Presentamos
el caso clinico de una paciente de sexo feme-
nino de 17 afos que registra las manifesta-
ciones clinicas y radiograficas caracteristicas.
Palabras clave: deformidad de Madelung,
displasia 6sea, radiografia de mufecas, de-
formidad de la mufieca, radio, cubito.

Introduccion

La deformidad de Madelung (DM) fue
descripta por primera vez por Dupuytren en
1834 y posteriormente por Malgaigne en 1855.
Otto Madelung realizé en 1878 una descrip-
cién completa de esta patologia 6sea, motivo
por el cual lleva su nombre. Esta entidad se
caracteriza por: acortamiento del radio con
marcada incurvacién del mismo y, en menor
medida del cubito, acompafiado de una angu-
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Abstract

MADELUNG DEFORMITY:
CASE REPORT

Madelung deformity is a rare alteration of
the wrist joint of unknown prevalence due to the
few cases reported. It has been linked to SHOX
gene mutations. Madelung deformity is charac-
terized by alterations of the radius, carpus and
ulna, predominantly bilateral and mainly seen in
female patients at the beginning of the adoles-
cence. We report the clinical case of a 17-year-
old female patient presenting the characteristic
clinical and radiographic deformities.

Key words: Madelung deformity, bone dislo-
cation, wrist x-ray, wrist deformity, radius, ulna.

lacion de las carillas articulares radiocubitales
y deformidades secundarias de los huesos
del carpo.®?

Afecta principalmente a pacientes de sexo
femenino en la edad de la adolescencia (9-14
anos) y es bilateral en el 50 al 66% de los ca-
SOs.

Se transmite con patrén autosémico domi-
nante en un tercio de los casos, demostran-
dose asociacién con patologias donde existe
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mutacion o ausencia del gen SHOX (short sta-
ture homeobox-containing). La entidad clasi-
camente asociada a la DM es la discondros-
teosis de Léri-Weil, caracterizada por baja
talla debido a acortamiento mesomélico de las
extremidades. También se encuentran altera-
ciones de SHOX en casos de deformidad de
Madelung aislada y en el sindrome de Turner.
La DM puede observarse en displasias 0seas
no relacionadas con el gen SHOX, como el
sindrome de exostosis hereditaria multiple, la
displasia epifisaria multiple, la disostosis de
las mucopolisacaridosis y la enfermedad de
Ollier, entre otras. Por ultimo, puede producir-
se en forma secundaria a traumatismos repe-
tidos e infecciones. Sus sintomas son: dolor
de mufeca y antebrazo, disminucion del ran-
go de movimiento, deformidad de la mufieca,
limitacién a la pronacion, supinacion y exten-
sion radial y disminucién de la fuerza.®* Com-
partimos el caso de una adolescente con DM
que consideramos de interés cientifico, para
que la comunidad médica la pueda apreciar y
comprender debido a su epidemiologia poco
frecuente y caracteristicas extraordinarias.

Caso clinico

Una paciente de 17 afos acude a la con-
sulta del Servicio de Genética derivada desde
el area de Traumatologia. Al examen presenta
peso y talla normales (60 kg y 160 cm, res-
pectivamente). A la anamnesis desconoce
antecedentes prenatales y perinatales, es la
segunda hija de un matrimonio no consangui-
neo. A la edad de 12 afos nota cierta defor-
midad bilateral a nivel de mufiecas sin sinto-
matologia acompanante, por lo que no presta
mayor atencion a dicho cuadro. A los 14 afios
se agrega dolor y dificultad en la movilizacién
a nivel de la zona ya mencionada. Debido a
los bajos recursos econémicos y a que residia
en una zona rural alejada de servicios médi-
cos, no recibe tratamiento. Posteriormente
acude a la consulta por dolor de moderada
intensidad asociado a una deformidad muy

notoria de ambos antebrazos y mufiecas en
forma bilateral. Se realizan examenes radio-
graficos (Figuras 1y 2) y se encuentra una in-
curvacioén dorsal y lateral del radio con acorta-
miento de su longitud, modificacién del radio
distal, ligero encorvamiento cubital y cambio

Figura 1. Deformidad de Madelung en una pacien-
te de 17 afios. Examen radiogréfico: proyeccion la-
teral de antebrazos. Se observa incurvacién dorsal
del radio (flechas delgadas) y subluxacién dorsal
del cubito (flechas gruesas).

Figura 2. Deformidad de Madelung en una pacien-
te de 17 afos. Examen radiografico: proyeccion
anteroposterior de antebrazos y mufeca. Se ob-
serva incurvacion del radio (flechas delgadas), in-
clinacion cubital del radio distal (lineas blancas) y
configuracion triangular del carpo (lineas negras).
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en la configuracion de los huesos del carpo,
caracteristicas radiologicas suficientes para
determinar el diagnéstico de deformidad de
Madelung, segun los criterios de Dannenberg
(Tabla 1). Luego de su diagnéstico radiolégico
se la envia al Servicio de Traumatologia para

programar su resolucion quirdrgica por osteo-
tomia bilateral.

Después de haberse sugerido la cirugia co-
rrectiva, se refiere que la paciente y sus familia-
res no accedieron a ella, por o que se mantiene
con tratamiento sintomatico hasta la actualidad.

Tabla 1. Criterios radiolégicos clasicos de deformidad de Madelung segun

Dannenberg y col.

Cambios en el radio:
- Doble curvatura (medial y dorsal)

- Disminucién de la longitud del hueso
- Forma triangular de la epifisis distal

- Fusion prematura de la parte medial de la fisis, asociada a angulacion medial y

volar de la superficie articular

- Zonas radiotransparentes focales a lo largo del borde medial del hueso

Cambios en el cubito
- Subluxacién dorsal

- Densidad aumentada (hipercondensacion y distorsion de la cabeza del cubito)

- Aumento de longitud del hueso
Cambios en el carpo

- Configuracion triangular con el semilunar en el dpex
- Aumento de distancia entre el radio distal y el cubito

- Disminucién del angulo carpiano

Adaptado de Saavedra et al. Deformidad de Madelung: Criterios actuales en radiografia

simple.®

Discusion

La deformidad de Madelung fue descripta
por primera vez en forma detallada por Otto
Madelung en 1878. Es una patologia carac-
terizada por la alteracion del crecimiento de
la epifisis radial que lleva a un acortamiento
y arqueamiento del radio y del cubito. Pos-
teriormente se produce una fusién prematura
de la porcién cubital y palmar de la fisis radial
que conduce a la deformidad caracteristica.*®

La DM puede presentarse con dolor bila-
teral a nivel de las epifisis radio-cubito, usual-
mente al inicio de la adolescencia. El dolor va
a depender del grado de crecimiento y ma-
duracion 6sea del antebrazo con el desarrollo
puberal. En forma concomitante se instaura
visiblemente una tumoracion de desarrollo
progresivo y lento en la regién dorsal del cu-
bito que se acompafa de disminucién de la
movilidad articular.*®

El crecimiento desorganizado de la epifi-
sis radial tiene como consecuencia: desvia-
cién palmar y cubital del estrecho articular
radio-distal, traslacion palmar de la mano y
de la muneca, subluxacién dorsal del cubito
y huesos del carpo en forma de cufa, lo que
se expresa clinicamente con deformidad de la
mufeca en forma de bayoneta ademas de in-
curvacion del radio con aumento del diametro
anteroposterior del antebrazo. En relacién con
la movilidad se puede observar aumento de
la flexion palmar en los miembros superiores
distales, pero con limitacién de la abduccién,
supinacion y extension atribuidas a la dislo-
cacién dorsal del cubito en su regién distal
posterior.®

Acorde con lo conocido de la DM y sus
manifestaciones, la paciente de nuestro caso
presenta la mayor parte del espectro de es-
tas, como aparicion del dolor de manera bi-
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lateral, deformacion y disminucién del rango
de movimientos de la mufieca y antebrazo asi
como su presentacion habitual en pacientes
de sexo femenino adolescentes.

La deformidad de Madelung ha sido clasi-
ficada en 4 grupos segun su etiologia: 1) pos-
traumatica, 2) displasica, 3) cromosdémica o
genética (sindrome de Turner) y 4) idiopatica
O primaria.

La postraumatica ha sido asociada a trau-
matismos repetitivos o a un traumatismo uni-
co que produzca alteracion del crecimiento
de la epifisis distal de radio y cubito. Las dis-
plasias 6seas incluyen la exostosis heredita-
ria multiple, la displasia epifisaria multiple, la
osteocondromatosis hereditaria multiple y la
mucopolisacaridosis, entre otras. La displasia
mas importante asociada a DM es la discon-
drosteosis de Léri-Weill, que se caracteriza
por talla baja y acortamiento mesomélico de
las extremidades. La presencia de la DM sin
ninguna de las otras caracteristicas de la dis-
condrosteosis sugiere el diagndstico de de-
formidad de Madelung primaria. Individuos
con DM primaria tienen talla y proporciones
esqueléticas normales. La DM es bilateral y
simétrica, progresiva, se presenta en la ado-
lescencia y ocurre con mayor frecuencia en
mujeres que en varones. Ambas entidades se
asocian a déficit del gen SHOX. EI gen SHOX
estd compuesto por 7 exones, perteneciente
a PAR 1 Xp22.3 e Yp11.3; esta presente como
dos copias homologas en los cromosomas X
e Y. Puede tener alteraciones en una de las
copias y desviar la expresion correcta de am-
bas, lo que llevaria a una haploinsuficiencia o
minorancia de la expresién normal del gen; de
aqui parte la conjuncion de este con enferme-
dades que presentan anomalias esqueléticas
y talla baja. Realizar el estudio genético en
busca de presencia de este gen es importante
debido a que la incidencia de otras anomalias
relacionadas con el gen SHOX es mayor que
la de la deformidad de Madelung aislada, pero
no fue realizado en este caso.

En nuestra paciente descartamos la etiolo-
gia traumatica por ausencia de antecedentes
y porque generalmente es unilateral, y las cau-
sas displasicas citadas previamente, por la
ausencia de las manifestaciones clinicas que
se observan en cada una de ellas. La talla y
las proporciones esqueléticas normales tam-
bién descartan patologias relacionadas con
alteraciones del gen SHOX y baja talla, como
los sindromes de Léri-Weill y Turner. Por todo
lo anterior, consideramos a la paciente de
nuestro caso con DM primaria o idiopatica. "°

El diagnéstico se sospecha por los hallaz-
gos semiolégicos y se confirma con radio-
grafias lateral y anteroposterior de antebrazo
completo que incluya mufieca. En algunos es-
tudios se ha observado que no hay relacién
entre la deformidad radiografica y la intensi-
dad del dolor y que este es tolerable en la ma-
yoria de los casos. Contrariamente, las defor-
midades estan relacionadas con la limitacion
de los movimientos. En 1939, Dannenberg
y col. describieron un conjunto de criterios
diagnésticos radiolégicos (véase Tabla 1), los
que eran mas especificos en casos de defor-
midad evidente. Para hacer el diagnéstico al
menos deben estar presentes: acortamiento
del radio, alteracion de la forma cuadrangular
de la epifisis radial distal y configuracion trian-
gular de los huesos del carpo.’®

En ausencia de una deformidad obvia, Mc-
Carroll y col. establecieron cuatro mediciones
objetivas en radiografia simple (Tabla 2) con
el fin de arribar a un diagnéstico precoz. La
presencia de uno de los cuatro criterios basta
para diagnosticar la DM. 1°

Tabla 2. Criterios radiologicos de McCarrol y col.

Inclinacion cubital > 33°

Descenso semilunar > 4 mm

Angulo de la fosa semilunar > 40°
Desplazamiento volar (palmar) del carpo > 20 mm

Adaptado de Saavedra et al. Deformidad de Madelung:
Criterios actuales en radiografia simple.®
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El tratamiento se enfoca segun la sinto-
matologia inicial. Para el dolor se indican
antiinflamatorios no esteroides y relajantes
musculares. Como sostén y para evitar movi-
mientos se recomienda una férula. En algunos
casos se requiere una intervencion quirdrgica
en el periodo intermedio-final de la infancia,
momento ideal porque la epifisis aun esta en
desarrollo y se trabaja sobre tejido 6seo inma-
duro. Esta técnica consiste en una fisidlisis de
la parte cubital del radio distal y una escision
de los ligamentos de Vickers con el fin de eludir
la progresion de la deformidad, lo que va a lle-
var a disminuir el dolor y restaurar la funcién de
la mufeca. En términos generales, el éxito del
tratamiento quirdrgico en la DM depende de la
magnitud de la deformidad, de la edad y de la
técnica usada (epifisidlisis distal del radio, os-
teotomia radial-cubital doble). En casos leves y
moderados, la anatomia se restaura, el rango
de movimientos mejora y el dolor cede satis-
factoriamente, a diferencia de los casos graves
0 severos con compromiso degenerativo éseo
donde la deformidad y las manifestaciones cli-
nicas son de prondstico variable.''-13

Conclusiéon
La deformidad de Madelung es una rara y
poco conocida deformidad distal de cubito y
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