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Caso clínico

RESUMEN

La ectrodactilia, también conocida como síndrome de Karsch-Neu-
gebauer, consiste en la deformidad congénita de patrón autosómico 
dominante en una o varias extremidades, caracterizada por la au-
sencia de dedos que se unen, sobre todo en los pies, en sindactilia 
y se deforman en forma de pinza. Aunque es un padecimiento 
poco frecuente, en algunas poblaciones africanas se encuentra 
con mayor frecuencia como característica tribal hereditaria. Se 
comunica el caso de un paciente campesino, originario de la zona 
de tierra caliente de Guerrero, en quien tres de las extremidades 
están afectadas por esta rara malformación congénita.

Palabras clave: ectrodactilia, síndrome de Karsch-Neugebauer, 
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ABSTRACT

Ectrodactyly, also known as syndrome Karsch-Neugebauer, con-
sists of a congenital deformity autosomal dominant pattern in one 
or more extremities, is characterized by the absence of fingers that 
bind especially in feet and deform in syndactyly shaped clamp. 
Although it is a rare condition, in some African populations is most 
often found as a tribal hereditary characteristic. This paper reports 
the case of a farmer originary from the hot zone of Guerrero in 
who three of the extremities are affected by this rare congenital 
malformation.

Key words: ectrodactyly, Karsch-Neugebauer syndrome, autosomal 
dominant, syndactyly.

una pinza funcional que los afectados, como sucede en la 
tribu africana de los Vadoma, en Zimbabwe, usan para tre-
par fácilmente a los árboles.3 Este peculiar aspecto provoca 
que se les conozca como “hombres de pies de avestruz”.

En las manos, la ausencia de los dedos medios origina 
una marcada escotadura (como la que tiene nuestro pa-
ciente en estudio), aunque hay una amplia variabilidad 
genética que va desde la ausencia de uno o varios dedos, 
en las manos y los pies, hasta su derivación a otros síndro-
mes, como el EEC, acrónimo en inglés de ectrodactilia, 
displasia ectodérmica y paladar hendido.4,5 También se 
describen trastornos oculares, como agenesia o estenosis 
del conducto lacrimal,6 nistagmo asociado,7 así como labio 
y paladar hendidos.8 La heterogeneidad clínica puede ser 
aún mayor al afectar órganos y sistemas, como el geni-
tourinario y el craneofacial.9

Las mutaciones genéticas descritas afectan cinco 
diferentes locus (SHFM1 en 7q21.3, SHFM2 en Xq26, 
SHFM3 en 10q24, SHFM4 en 3q27 y SHFM5 en 2q31).10 
Aparentemente, p63 es el gen que puede intervenir como 
el causante del síndrome ECC, pero no de la ectrodactilia 
no sindromática.11 

La ectrodactilia o síndrome de Karsch-Neuge-
bauer fue descrito por científicos alemanes1,2 
como un padecimiento congénito, de patrón 
autosómico dominante, con ausencia de parte 

o la totalidad de algunos dedos, en las extremidades supe-
riores (“manos en pinza de langosta”) e inferiores. En esta 
última localización es frecuente la sindactilia, al quedar 
sólo dos grandes dedos. Si se curvan hacia dentro forman 
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Paciente masculino de 43 años de edad, campesino, de 
raza mestiza, originario de la comunidad de Tiaquizolco, 
en el municipio de Cocula, en la zona de tierra caliente 
de Guerrero.

Tenía una deformidad congénita que afectaba ambas 
manos y el pie derecho –sólo el izquierdo era normal– que 
consistía en ausencia del dedo medio en ambas manos, 
con escotadura acentuada en el sitio correspondiente a 
los mismos, así como torsión externa del extremo de los 
dedos índices de ambas manos (Figuras 1 y 2).

El pie derecho se caracterizaba por la sustitución normal 
de los dedos por sólo dos grandes dedos torcidos hacia 
dentro. Uno de ellos parecía corresponder al primer artejo 
y los otros estaban unidos en uno solo, formando una pinza 
con el anterior (Figura 3).

En resto de piel y anexos tenía distrofia ungueal en 
cinco de las uñas de las manos y en las del pie derecho, 
que estaba deformado. El paciente refirió tener la afección 
desde el nacimiento y que no le causaba molestia alguna, 
pues le permitía realizar sus labores en el campo.

Este paciente fue localizado en una de las actividades 
de Dermatología comunitaria en junio de 2010, en la po-
blación de Tiaquizolco, municipio de Cocula, en la zona 
de tierra caliente de Guerrero. Se le invitó a acudir a la 
consulta del Hospital General de Acapulco para hacerle 
radiografías y estudios complementarios, sin que hasta la 
fecha se haya presentado. 

DISCUSIÓN

Este caso, aun cuando constituye sólo una curiosidad der-
matológica y es poca la ayuda que se le puede ofrecer al 
paciente ante una afección a la que está plenamente adap-
tado, no deja de ser una lección viviente que ejemplifica 
la excelente oportunidad que las jornadas de dermatología 
dan a cualquier participante para adquirir nuevos conoci-
mientos y ver in vivo casos que pocas veces pueden tenerse 
en la práctica diaria privada.
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Figura 3. Ectodractilia en pinza en el pie derecho.

Figura 1. Ectrodactilia en la mano izquierda.

Figura 2. Ectrodactilia en la mano derecha.
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