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Sindrome de FATCO (aplasia fibular,
campomelia de tibia y oligosindactilia) en

paciente masculino: reporte de caso
FATCO sindrome (fibular aplasia, tibial campomelia
and oligosyndactyly) in a male patient: A case report

Juan M. Guevaral, Andrea J. Rodriguez?, Carlos A. Ortiz?

RESUMEN

Dentro de los multiples defectos de nacimiento se encuentra la aplasia de fibula, que es una
ausencia congénita rara que hace parte de un sindrome de poca prevalencia llamado FATCO,
por las siglas en inglés de aplasia fibular (Fibular Aplasia), campomelia de tibia (Tibial
Campomelia) y oligosindactilia (Oligosyndactyly).

Presentamos el caso de un paciente de sexo masculino de 31 meses de edad evaluado en la
consulta de ortesis y prétesis en una IPS de rehabilitacion en la ciudad de Bogotd, Colombia,
con antecedente de sindrome de FATCO e historia familiar de malformaciones ¢seas. Dada la
escasez de informes sobre este raro sindrome y la falta de un enfoque de tratamiento estanda-
rizado, es importante la evaluacién del proceso rehabilitador protésico.

Palabras clave: Anomalia congénita, sindrome de FATCQ, aplasia fibular, campomelia de

tibia y oligosindactilia.
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ABSTRACT
Among the multiple birth defects is fibular aplasia, which is a rare congenital frequency that is
part of a low prevalence syndrome called FATCO, fibular aplasia (fibular aplasia), campomelia
of the tibia (Campomelia tibial) and oligosyndactyly (Oligosyndactyly). We present the case of
a male man of 31 months of age evaluated in the courtesy and prosthesis consultation in a
rehabilitation house in the city of Bogota, Colombia, with a history of FATCO syndrome and
the family history of malformations abroad. Given the paucity of reports on this rare syndrome
and the lack of a standardized treatment approach, evaluation of the prosthetic rehabilitation
process is important.

Key words: Congenital Abnormalities, Fatco Syndrome, Fibular Aplasia, Tibial Campomelia,

and Oligosyndactyly Syndrome.
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INTRODUCCION

La hemimelia de peroné o la aplasia fibular
es un trastorno cuya etiologfa exacta no se co-
noce. Por lo general, representa un evento aisla-
do esporadico o aislado, pero puede ser una
parte de un sindrome de malformacién. A pe-
sar de que es una condicion rara, es la malfor-
macién mds comun entre los sindromes de
deficiencia de los huesos largos. 12

El sindrome de FATCO (OMIM 246570),
que fue denominado asi en el 2005 por
Courtens et al., es una afeccion sindromica
extremadamente rara, que involucra aplasia
fibular, campomelia de tibia y oligosindactilia,
teniendo en cuenta que el desarrollo
psicomotor siempre se encuentra normal y
rara vez presentan defectos cardiacos. Las per-
sonas con este sindrome presentan un nota-
ble acortamiento y una inclinacion anterior
de uno o ambos miembros inferiores y
oligosindactilia de al menos un pie.3 Con fre-
cuencia, también ocurre la participacion de
extremidades superiores.*

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Paciente de género masculino, hijo de pa-
dres no consanguineos, madre primigestante
de 19 anos (sin abortos previos) y padre de
25 anos. Nacio de 40 semanas de edad
gestacional, via abdominal por presentacion
podalica, con adaptacion neonatal esponta-
nea, puntaje de Apgar 8 y 10 al minuto 1y
5, respectivamente, y signos vitales estables,
con un peso de 3.190 g, adecuado para la
edad gestacional, talla de 43 cm y perimetro
cefalico de 33 cm. No hubo complicaciones
durante el embarazo ni consumo de sustan-
cias, como alcohol, drogas o medicamentos
teratogénicos.

Dentro de los antecedentes familiares lla-
ma la atencién que se encuentra que la ma-
dre presenta sindactila en mano izquierda y
en pie derecho, abuela materna con sindactila
en mano izquierda y oligodactilia en mano

Rev Col Med Fis Rehab 2018;2(1):70-74 - http://revistacmfr.org
DOI: http://dx.doi.org/10.28957/rcmfr.v28nla7

derecha fallecida de causas no naturales, y tio
linea materna con aplasia fibular bilateral. Al
examen fisico presenta deformidad en Ia ti-
bia, ausencia de peroné y oligodactilia (figura
1.A), por lo cual a los 28 meses requirio
manejo quirtrgico con amputacién supra-
condilea bilateral.

Se realiza el examen fisico y la evaluacién
de radiografias, sin alteraciones a nivel
cardiopulmonar y neuroldgico, sin
dismorfismo facial; miembro superior iz-
quierdo con codo en varo, oligosindactila (4
dedos, solo pulgar e indice funcionales), au-
sencia de articulacion metacarpofalangica del
dedo mefique, miembro superior derecho
con mano normal con cinco digitos, clino-
dactilia del dedo mefique e implantacion
proximal del pulgar, caderas estables con leve
flexion, miembro inferior izquierdo con fé-
mur palpable sin deformidades, mufién con
cicatriz pequena lateral con longitud de 14
cm, y miembro inferior derecho con fémur
palpable sin deformidades, mufién con cica-
triz pequena lateral con longitud de 12 cm
(Figura 1. C). Realiza gateo con patron cruza-
do y bipedestacién sobre mufion.

Posterior a recuperacion de posoperatorio
se inicid manejo rehabilitador con proétesis
de entrenamiento; estas protesis, cuyo fabri-
cante se desconoce, fueron fabricadas bajo
molde del paciente y edad. Las caracteristicas
de esta proétesis de entrenamiento son las si-
guientes: protesis pedidtricas para amputacion
transfemoral bilateral larga con interfase en
pelite formada bajo molde con socket de con-
tencion isquidtica en resina acrilica con ex-
tension completa para entrenamiento, con
pie tipo SACH, suspension bilateral con ex-
tension en neopreno (figura 1. D y E); esta
cumple con edad del paciente y patrones
motores desarrollados al momento, los cua-
les dentro de sus antecedentes se encuentran
normales para la edad.

Actualmente el paciente se encuentra con
adecuada adaptacion a la misma, y en rehabili-
tacion protésica.
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Figura 1. A) Examen fisico con deformidad en la tibia, ausencia de peroné y oligodactilia. B) Radiografia AP de piernas
donde se evidencia en ambos miembros inferiores ausencia de peroné, con tibia mas corta. C) Examen fisico posterior a
amputacion supracondilea bilateral. D, E y F) Protesis pedidtricas para amputacion transfemoral bilateral larga.

DISCUSION

Fue descrito en 1981 por Hecht y Scott, en
el caso de dos medias hermanas con malforma-
ciones osteomusculares; una de ellas, con au-
sencia de la mano derecha y fibula izquierda,
oligosindactilia en la mano izquierda y en el
pie derecho, acortamiento de tibia bilateral, sin
defecto cardiaco.’ Sin embargo, fue solo hasta
el 2005 que Courtens et al. reportaron el caso
de un paciente con oligosindactilia en la mano
izquierda, ausencia de fibula, angulacion de la
tibia y ausencia del quinto metatarso y falanges
en el miembro inferior derecho, y propusieron
el acronimo FATCO para este sindrome.?

El sindrome FATCO es un raro trastorno
genético que se enmarca dentro de las deficien-
cias congénitas de las extremidades, las cuales
se pueden presentar en uno de cada 2.000 na-
cidos y en aproximadamente 2/3 de los casos
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estan asociadas con otras malformaciones® del
desarrollo de los huesos largos de las extremi-
dades; el sindrome de FATCO se presenta de
una manera autosémica dominante, con una
base molecular desconocida. El riesgo de
recurrencia puede ser de hasta 50% en la proxi-
ma generacion.

Una de las caracteristicas del sindrome
FATCO es la malformacion en la fibula. Este
tipo de malformaciones son raras, pero son las
mas comunes entre las malformaciones oseas
de los miembros inferiores. La malformacion
de fibula que se registra con mayor frecuencia
es la agenesia fibular, o hemimelia, que puede
ser unilateral o bilateral, aislada o asociada a
malformaciones en otros huesos (fémur o pie)
o0 a alteraciones cognitivas. La mayoria de las
veces, se presenta una agenesia fibular aislada,
hecho que sugiere teratogenicidad o causas no
genéticas.*
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La base genética de la hemimelia de peroné
aun no esta clara; sin embargo, las mutaciones
del gen WNT7A causan una variedad de mal-
formaciones de las extremidades incluyendo el
sindrome de Fuhrmann y Al-Awadi, Raas-
Rothschild y el sindrome de Schinzel, todos
ellos similares al sindrome de FATCO.7.8.9

El objetivo del tratamiento para la hemime-
lia de peroné es corregir la discrepancia de la
longitud de la pierna y estabilizar funcional-
mente las articulaciones de la rodilla y el tobi-
llo. Las vias de tratamiento comunmente
aceptadas incluyen el uso de una ortesis,
epifisiodesis, alargamiento de la extremidad y
amputacidon con protesis.8

En la busqueda bibliografica para este reporte
de caso, se encontrd un solo caso reportado en
Colombia;’ este es el primero con una condi-
cion autosémica dominante demostrada, en
tratamiento con amputacion para remodelacion
del muion y uso de protesis. Teniendo en cuen-
ta que a nivel mundial son muy pocos los casos
descritos, se da el aporte de este reporte de caso
a la literatura cientifica para futuras investiga-
ciones sobre factores de riesgo y fisiopatologia
de este sindrome asi como también el manejo
rehabilitador protésico.

En cuanto a su seguimiento, se documenta
que el paciente recibe programa de adaptacion
protésica en un centro de rehabilitacion de la
ciudad de Bogot4, con adecuada adaptaciéon de
la protesis y patron de marcha funcional.

CONCLUSION

El sindrome de FATCO es una alteracion
genética muy rara, sobre la cual se encuentran
pocos estudios a nivel mundial; por esto es
necesario que se realicen estudios prenatales,
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con asesoramiento a padres para generaciones
futuras y asi dar un éptimo tratamiento a las
posibles complicaciones que presenta este sin-
drome. Cabe resaltar que en la busqueda de
literatura no se encontraron estudios referen-
tes al manejo con protesis para esta patologia,
como se plantea en el caso expuesto. Aunque
no es el topico del reporte de caso, es necesario
que el proceso de rehabilitacion de este tipo de
pacientes no deba quedarse tinicamente en el
logro de la adaptacién protésica, sino también
que posterior al logro de la adaptacion el pa-
ciente amputado pueda continuar desarrollan-
dose como persona dentro de su entorno social.
Es importante que en futuras revisiones sobre
este sindrome se tenga en cuenta la rehabilita-
cién protésica del paciente pediatrico.
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