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RESUMEN

Introducciéon: La hemimelia tibial es una entidad poco frecuente, presente
hasta en 1:1.000.000 nacidos vivos. Tiene una asociacion genética autosémica
recesiva, y se presenta con cambios en la morfologia del miembro inferior con
una tibia ausente o presente parcialmente, ademas de cambios en peroné,
rodilla y pie. Segln su clasificacion se puede manejar con reconstruccion
quirtrgica de la extremidad o amputacion. La posibilidad de una protesis
temprana favorece el resultado funcional del paciente y su adaptacion
protésica.

Objetivo: Presentar el caso de una entidad poco comudn tratada con
desarticulacion a nivel de la rodilla y prétesis por su grado de compromiso.
Presentacion de caso: Paciente femenina de tres anos con compromiso del
miembro inferior derecho. Los primeros anos us6 una protesis artesanal
fabricada por su familia. Fue valorada por la Junta Médica de rehabilitaciéon y
ortopedia que decidié intervencion quirdrgica para desarticulacion de la
rodilla. Se realizd protetizacion temprana en busca de beneficios de
cicatrizacion, control del edema y adaptacion postquirirgica. Se realizan
controles posteriores con ajustes a la protesis de acuerdo con las necesidades
propias de la edad de la paciente.

Conclusiones: Se muestra una adecuada evolucion postquirdrgica, sin dolor o
neuropatia, con un reinicio temprano de la marcha y progreso adecuado de su
neurodesarrollo e integracion social, lo que da una pauta de manejo en
paciente pediatrico con este tipo de deformidades.
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ABSTRACT

Introduction: Tibial hemimelia is a rare entity, reported in up to 1:1,000,000
live births. It has an autosomal recessive genetic association, and it presents
with changes in the morphology of the lower limb with an absent or partially
present tibia, as well as changes in the fibula, knee, and foot. Depending on
its classification, it can be managed with surgical reconstruction of the limb
or amputation. The possibility of an early prosthesis favors the functional
result of the patient and his prosthetic adaptation.

Objective: To report the case of a rare entity treated with knee disarticulation
and prosthesis due to its degree of compromise.

Case report: The case of a three-year-old female patient with compromise of
the lower right limb is reported here. The first years she used a handmade
prosthesis made by her family. She was assessed by the Medical Board of
Rehabilitation and Orthopedics, which decided to undergo surgery for knee
disarticulation. Early fittings were performed in search of healing benefits,
edema control and post-surgical adaptation. Subsequent controls were carried
out with adjustments to the prosthesis according to the needs of the patient's
age.

Conclusions: An adequate post-surgical evolution is shown, without pain or
neuropathy, with early resumption of gait and adequate progress of their
neurodevelopment and social integration, which provides recommendation for
management in pediatric patients with this type of deformity.
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Introduccion
La hemimelia tibial es una rara deficiencia de los miembros inferiores que
puede presentarse hasta en uno de cada millon de nacidos vivos con una
asociacion genética autosémica recesiva y un amplio espectro de
anormalidades congénitas, tales como un peroné normal o displasico, un
cuadriceps normal o con deficiencia distal, contractura en flexion o dislocacion
de la rodilla, ausencia de ligamentos colaterales o hipoplasia, pie normal,
deficiente o duplicado, o tobillo en equino varo.(" Se estima ademas, que el
30 % de los casos son bilaterales; en los casos unilaterales hasta el 72 % se

(@) ev-rc_|

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




€CIMED Revista Cubana de Ortopedia y Traumatologia. 2022;36(1):e354

'Li EDOTORIAL CIEMCIAS MEDICAS

presenta en el lado derecho. Se puede encontrar asociacion con dislocacion de
cadera, coxa vara, hemivértebra, o como es el caso de la paciente, espina
bifida.? Existen diferentes propuestas para la clasificacion de esta patologia
basadas en las estructuras anatomicas presentes, utiles para la toma de
decisiones e intervencion. El sistema de Kalamchi y Dawe propone asignar: tipo
| en ausencia de tibia y mecanismo extensor, tipo Il con formacion proximal de
la tibia y mecanismo extensor con cuadriceps, y tipo Ill con una deficiencia de
tibia distal asociada con una diastasis de la articulacion tibioperonea.® La
intervencion ideal para el tipo | se considera la amputacion, donde no se han
reportado complicaciones protésicas, y se ha obtenido un mejor resultado en
los pacientes, sin alteraciones femorales y un adecuado mecanismo extensor
para evitar contracturas. La decision de reconstruccion o de preservacion de
la articulacion de la rodilla se basa en la presencia de un adecuado segmento
tibial proximal, peroné, tobillo y articulacion tibioperonea para estabilizar la
extremidad por la realineacion quirurgica en algunos casos con necesidad de
amputacion del pie, segmento que en general es el mas afectado.

Se han propuesto nuevos sistemas de clasificacion, Paley propone cinco tipos
con hasta tres subtipos cada uno, en dependencia del componente tibial, el
peroneo y el segmento del pie. Se incluye, ademas, la consideracion de estas
estructuras en un corte frontal y lateral y se propone un manejo reconstructivo
en los pacientes tipo I, Il y Ill, que es el mas complejo. Se recurre con
frecuencia a la amputacion en los pacientes tipo IV y V ya que poseen un pobre
remanente tibial, con articulacion de rodilla y tobillo inadecuadas, y ademas,
un pie con equino varo severo.() Al tener en cuenta los pobres resultados de
la cirugia reconstructiva, la evidencia en ganancia funcional y la calidad de
vida, la amputacion se considera el procedimiento estandar en esta
patologia.® Ademas, se han documentado resultados en poblacion pediatrica
que presenta malformaciones de miembros inferiores con amputacion
temprana, que muestran mejor resultado funcional, menor dolor, menor tasa
de complicaciones, mayor satisfaccion y menor costo con relacion a la cirugia
reconstructiva.®

La protetizacion temprana ha mostrado una mejoria en el impacto psicologico
de la amputacion, mejores resultados a nivel de la herida quirdrgica, mayor
facilidad en el entrenamiento de la marcha, mejor condicion muscular y
articular ademas de disminuir las complicaciones inflamatorias y de dolor, por
lo que se considera una opcion Gtil en el plan de rehabilitacion del paciente
amputado.(©?
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Ha sido nuestro objetivo presentar el caso de esta entidad poco comdn
manejada con desarticulacion a nivel de la rodilla, y protesis por su grado de

compromiso.

{ec),
[C) ev-rc ] Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es_ES



€CIMED Revista Cubana de Ortopedia y Traumatologia. 2022;36(1):e354

".i EDOTORIAL CIEMCIAS MEDICAS

Presentaciéon de caso

Paciente pediatrica de 3 anos y dos meses de edad procedente del sur occidente
colombiano, con antecedente de espina bifida oculta nivel S1 y cavidad hidro-
siringomiélica de segmentos vertebrales superiores, limitacion para la marcha
secundaria a hemimelia tibial derecha. No presenta antecedentes toxicos o
gestacionales de importancia, con controles prenatales completos vy
administracion de micronutrientes de manera adecuada durante el embarazo. No
existen casos de esta patologia en la familia paterna ni materna. Ha utilizado orto
protesis artesanal fabricada por familiar de la paciente, con lo que lograba
bipedestacion y marcha con patrén inadecuado.

Recibio tratamiento en conjunto por médicos especialistas de Ortopedia infantil
y Rehabilitacion que, debido al tipo de malformacion de la extremidad inferior,
consideraron la opcion quirdrgica con desarticulacion a nivel de la rodilla derecha
y el inicio de protetizacion temprana. Como objetivos se planteé la disminucion
del tiempo de rehabilitacidn, ganancia de funcionalidad, reduccion del impacto
psicologico, menor edema perioperatorio, y acortamiento en el tiempo de
cicatrizacion. Adicionalmente, a la paciente desde el inicio de su desarrollo
psicomotor se le facilitd la marcha con el uso de protesis artesanales que le
facilitaron la realizacion de sus actividades cotidianas y la adaptacion vy
aceptacion del dispositivo.

Previo a la intervencion quirdrgica la paciente podia realizar apoyo monopodal en
el pie izquierdo, presentaba deformidad articular a nivel de la rodilla derecha,
con evidencia de luxacion recidivante de rétula, luxacién medial de la patela, con
cabeza de peroné prominente proximal, luxacion posterior y superior,
inestabilidad en el plano coronal y sagital. El tobillo presentaba una deformidad
en equino y valgo, pie aducto, supino y cavo, con sensibilidad conservada en el
pie, y una fuerza de 2/5 en la plantiflexion y dorsiflexion (Fig. 1).
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Fig. 1 - Tobillo con deformidad en equin‘o y--\)'a\lgo, pie aduc‘t_d,. supiho y cavo.

Se realizaron los siguientes estudios:

— Ecografia de pierna derecha con remanente de epifisis proximal de 1,4 cm,
luxacion medial de patela, luxacion posterior y superior del peroné.

— Ecografia de columna lumbosacra que muestra quiste pilonidal.

— Ecografia de cadera bilateral la cual es normal.

— Resonancia magnética de columna lumbosacra que evidencia espina bifida
oculta de S1, cavidad hidrosiringomielica de segmentos vertebrales
superiores.

— Resonancia magnética de pierna derecha con hemimelia tibial, vy
preservacion del extremo proximal con sobrecrecimiento progresivo del
peroné.

Una vez completado el estudio imagenoldgico, en junta del servicio de Ortopedia
infantil y Rehabilitacion se clasifica como hemimelia de tibia Paley IVB
caracterizada por agenesia de la tibia con epifisis proximal y displasia epifisiaria
femoral distal, ausencia de rotula, ausencia de mecanismo extensor de rodilla,
pie equino valgo aducto rigido severo mas deformidad en flexion, que se
diferencia en las caracteristicas de angulacion en varo de los pacientes reportados
con hemimelia tibial.("! La junta médica consideré6 como intervencion la
desarticulacion de rodilla e inicio de rehabilitacion basados en la clasificacion de
Kalamchi-Dawe, la clasificacion de Paley y sus recomendaciones de intervencion
con mejores resultados generales en amputacion, en comparacion con la cirugia
reconstructiva. La paciente fue valorada por rehabilitacion en ortesis y protesis,
y se consider6 protetizacion temprana para mantener la funcionalidad con un
enfoque de rehabilitacion en fases (Fig. 2).
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Condicion clinica, familiar, escolar y social

Rehabilitacidon del paciente
pediatrico amputado

1
[ ]

Fase Temprana Fase tardia

| |
[ 1

1
Intervencidn Intervencion Entrenamiento| | Ajustes y seguimiento
prequirtrgica| | Posquirdrgica

| vigilancia y manejo de complicaciones|

Fig. 2 - Fases de rehabilitacion.

La protesis fue realizada por un técnico de ortesis y protesis experimentado, con
indicacion de uso por seis meses para marcha inmediata, con posibilidad de
articular rodilla y modificaciones en el encaje. Se formula plan de rehabilitacion
con objetivos por parte de los servicios de fisioterapia y terapia ocupacional.

La paciente fue intervenida quirirgicamente por parte del equipo de ortopedia
infantil. Se realizd un colgajo fascio-cutaneo anterior de 6 cm y fascio-mio-
cutaneo de 3 cm posterior en boca de pescado, y ademas, una diseccion
subperiostica del peroné, osteotomia de peroné, capsulotomia de rodilla con
definicion y disefio de colgajos capsulares de cobertura, seccion de tejidos
vasculonerviosos, liberacion de tejido atréfico del tendon patelar, transferencia
tendinosa con fijacion de remanente displasico de ligamentos cruzados en surco
intercondileo con posterior capsuloplastia y capsulorrafia artroplastia de
interposicion que permita conservar el tejido cartilaginoso de condilos femorales
distales. Se realizo la fijacion de colgajos con cobertura désea, cobertura con
apositos y prueba de proétesis temprana sin complicaciones (Fig. 3).
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Fig. 3 - Fijacion de colgajos con cobertura désea, cobertura con apositos y prueba de
protesis temprana.

Al momento del alta, la paciente presento lesion en piel por el vendaje quirurgico,
que requirio curaciones por parte de enfermeria, con inicio protésico a las 2
semanas del posoperatorio, plan de rehabilitacion y entrenamiento en marcha.
Se realizaron controles por telemedicina cada 15 dias, ademas de un control
presencial por rehabilitacion al mes ocho, para realizar ajustes en el dispositivo.
Este control no se realizd en el mes seis por la pandemia de SARS-CoV-2.®

Se prescribid un nuevo dispositivo protésico articulado para ganancia de
funcionalidad, se realizaron las adaptaciones a las necesidades de la paciente y
un seguimiento semestral por Medicina fisica y rehabilitacion para realizar ajustes
o modificaciones en relacién con el crecimiento.

Previo a todo el proceder quirdrgico se obtuvo el consentimiento de la familia de
la paciente para el uso de informacion clinica, paraclinica e imagenes.

Caracteristicas protésicas
Protesis temprana: Dispositivo ortopédico externo tipo protesis endoesquelética
con encaje tomado sobre medida, en cesta con apertura anterior, lateral,
posterior y medial para cierres en velcro. Sujecion por correa pélvica, adaptador
a encaje tipo arana, sin articulacion de rodilla, pilon tibial en aluminio y pie sach.

Protesis en seguimiento: Dispositivo ortopédico externo tipo protesis
endoesquelética para paciente desarticulado de rodilla, encaje subisquiatico de
doble pared en cesta, exterior rigido con ventanas, interior en material blando,
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sistema de sujecion con banda pélvica en neopreno, bandas transversales para
encaje, rodilla policéntrica mecanica, modulo tibial en aluminio y pie sach.

Discusion
La hemimelia tibial es una patologia poco frecuente, que requiere de un grupo
multidisciplinario especializado donde el médico rehabilitador realiza la
consideracion protésica, dispositivos de asistencia e intervenciones con
objetivos funcionales. Los estudios de imagenes nos acercan al diagnéstico,
facilitan la correcta clasificacion y caracterizacion anatomica de esta entidad,
lo que lleva a definir el manejo reconstructivo conservador o amputacion y
protetizacion. En este caso se resalta el uso de ortoprotesis artesanales que
facilitaron la realizacion de actividades y desarrollo propio de la edad, pero
sin una valoracion profesional previa que definiera ajustes, objetivos y metas
de un paciente pediatrico minimizara riesgos.

La valoracién conjunta de especialistas de Ortopedia y de Rehabilitacion
estuvo a favor del manejo quirdrgico con desarticulacidon de rodilla, decision
basada en la evidencia de mayor beneficio desde el punto de vista de la
recuperacion funcional para este tipo de pacientes. La inclusion del grupo
familiar en la toma de decisiones, la explicacion de beneficios y riesgos del
manejo, favorece los ajustes en el entorno familiar, escolar y social, vitales
en la integracion de la rehabilitacion pediatrica. La valoracion posquirirgica
permitié el manejo adecuado del dolor, el tratamiento oportuno de las lesiones
cutaneas y la inclusion en el proceso de rehabilitacion protésica.

La paciente descrita en este caso cumple las caracteristicas clinicas e
imagenoldgicas para una hemimelia tibial, un hallazgo poco frecuente en
miembros inferiores, con solo unos casos reportados en el pais y en la region.
En las valoraciones prequirdrgicas se encontré a una paciente adaptada en
funcionalidad a una ortoproétesis artesanal con arcos de movilidad articular en
cadera y adecuada fuerza muscular en miembros superiores, tronco y muslo,
pero con un patron de marcha inadecuado. Se realizd el abordaje de la
malformacion mediante la utilizacion de una de las clasificaciones aceptadas,
lo que permitio tener mayor tranquilidad en el tipo de abordaje quirargico y
en las intervenciones de rehabilitacion, con objetivos en la prescripcion
protésica y seguimiento en fases, y con ganancia funcional en el tiempo para
limitar las complicaciones.®

La literatura de protetizacion temprana en paciente pediatrico v,
particularmente la hemimelia tibial es escasa, no se incluye en las guias
colombianas, ya que estas recomendaciones fueron realizadas en pacientes
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mayores de 16 anos, pero se evidencian todos los beneficios en el proceso
fisico, psicolégico, y la importancia de la clasificacion temprana e
intervenciones quirurgicas en edad pediatrica para favorecer el proceso de
adaptacion protésico.

Hacemos énfasis en el valor de una atencion multidisciplinaria donde se busca
el maximo beneficio para el paciente. Es importante el reporte de experiencias
en la rehabilitacion del paciente pediatrico con malformaciones vy
requerimientos protésicos para la construccion de evidencia, con el objetivo
de realizar un abordaje claro en patologias poco frecuentes. Estas
intervenciones dan la posibilidad de continuar el trabajo con dispositivos mas
funcionales que mejoren calidad de vida y garanticen su inclusion.

Consideraciones finales

La protetizacion temprana es una intervencion util y exitosa en el desenlace
funcional del paciente pediatrico amputado, se puede aplicar a patologias poco
frecuentes que malforman los miembros inferiores. La hemimelia tibial tiene
una baja incidencia en el mundo, solo con algunos reportes en América Latina.
Tiene sistemas de clasificacion que definen la reconstrucciéon quirdrgica o
amputacion en dependencia del pronodstico funcional. Este caso ilustra la
utilidad del manejo ortopédico y rehabilitador con protesis temprana en el
reinicio de la marcha, disminucién de complicaciones de tejidos blandos y
dolor, mayor aceptacion y facilidad de inclusion, lo que constituye una base
para futuros casos y es extrapolable a otro tipo de amputaciones en busqueda
de resultados similares.
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