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Sindrome de Klippel Feil
Sindénimos: Sinostosis Cervical Congénita.
Codigo CIE-9-MC: 756.16

El sindrome de Klippel Feil es una
enfermedad rara, congénita del grupo de las
llamadas malformaciones de la charnela
craneocervical, que consiste en la fusién
congénita de dos o mas vértebras cervicales
(solo de los cuerpos vertebrales o toda la
vertebra).

Fué descrito por primera vez en 1912 por
Maurice Klippel y André Feil.

Epidemiologia

La incidencia se desconoce debido a su rareza

y el hecho de que frecuentemente son
asintomaticos.

Etiologia

Se desconoce la etiologia, pero se han
asociado factores ambientales y genéticos,
que provocan un defecto en el desarrollo
embrionario, entre las 3 y 8 semanas de
gestacion, que provoca la falta de
segmentacion de las metdmeras y como
consecuencia, los cuerpos vertebrales de la
columna cervical no se separan
permaneciendo fusionados.

Presenta una gran heterogeneidad genética,
habiéndose descrito casos con herencia

autosémica dominante y otros con herencia
autosOmica recesiva, asi como casos
esporadicos debidos a una mutacion de novo.

Clinica

La triada caracteristica, implantacion baja del
cabello, cuello corto y limitaciéon de la
movilidad del cuello se presenta en <50 % de
los casos.

Se distinguen tres formas clinicas, segtin el
tipo de fusion de las vértebras:
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1.- Sindrome de Klippel Feil tipo I: fusion
masiva de vértebras cervicales con afectacién
de vértebras toracicas.

2.- Sindrome de Klippel Feil tipo II; fusiéon de
uno o dos espacios vertebrales, asociado a
otras anomalias vertebrales como
hemivértebras.

3.- Sindrome de Klippel Feil tipo III: fusién de
vértebras cervicales y toracicas.

Como consecuencia de la cortedad del cuello
la cabeza parece estar asentada directamente
sobre el torax. La cara parece distorsionada y
las orejas son de implantacion baja.

La presencia de alteraciones sistémicas y
esqueléticas es frecuente, se asocia con:
escoliosis (curvatura oblicua anormal de la
columna dorsal) en el 60% de los casos,
anomalias renales en el 35%, deformidad de
Sprengel (fusién de la clavicula con las
vértebras cervicales) en el 30%, hipoacusia
(disminucién de la capacidad auditiva,
pérdida del oido) en el 30%, sincinesias
(contracciones coordinadas e involuntarias
que aparecen en un grupo de musculos
cuando se realizan movimientos voluntarios
o reflejos en otro grupo muscular) en el 20% y
anomalias cardiacas en el 15% de los
pacientes.

Presenta una gran variabilidad clinica, menos
de 50% de los casos tienen estas
caracteristicas y algunos apenas tienen
sintomas.

Diagnostico

El diagnoéstico de sospecha es clinico y se
confirma mediante técnicas de estudio por
imagen, resonancia magnética y tomografia
helicoidal, que demuestran las multiples
fusiones de las vértebras cervicales y otras
alteraciones 0seas acompanantes: alteracion
discal (espacios ausentes o hipoplasicos), a
menudo pérdida de altura del cuerpo
vertebral y ocasionalmente hemivértebra.

Los foramenes son estrechos y ovalados.
La estenosis cervical es rara.

La Iniencefalia es rara se trata de una
retroflexién extrema de la cabeza (que se

dobla hacia atrds) con defectos graves de los
elementos posteriores.

Debe acomparfiarse de ecografia renal,
audiometrias, pruebas de funcidn tiroidea,
etc., para descartar otras anomalias asociadas.

Tratamiento

El tratamiento médico con analgésicos resulta
util en los casos leves, debiéndose realizar
tratamiento quirtrgico corrector en los casos
en que hay compromiso neurologico, o
artrodesis profilactica de las vértebras
hipermdviles.
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Preguntas

El sindrome de Klippel Feil es una
enfermedad rara

¢verdadero o falso?
La incidencia es del 4 % de los recién nacidos.

¢;verdadero o falso?
Asociado a factores ambientales y genéticos,
que provocan un defecto en el desarrollo
embrionario, entre las 8 y 16 semanas de
gestacion.

;verdadero o falso?
La triada caracteristica, implantacion baja del
cabello, cuello corto y limitacién de la
movilidad del cuello se presenta en <50 % de
los casos.

;verdadero o falso?
Presenta una gran variabilidad clinica, menos
de 50% de los casos tienen estas
caracteristicas y algunos apenas tienen
sintomas.

;verdadero o falso?

El diagnoéstico de sospecha es clinico y se
confirma mediante gammagrafia sea

¢;verdadero o falso?
Debe acompariarse de ecografia renal,
audiometrias, pruebas de funcidn tiroidea,
etc., para descartar otras anomalias asociadas.

;verdadero o falso?

El tratamiento siempre es quirtrgico.



