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DEFICIENCIA CONGÉNITA DE LAS EXTREMIDADES 

�Extremidades superior (ES)  e inferior (EI)  :  
� Están formadas → 7º sem. Desarrollo embrionario.
� Deficiencia ES → Día 28 de gestación.
� Deficiencia EI → Día 31 de gestación.

�La ventaja: de que no hay pérdida de la extremidad , hace la 
adaptación psicológica y rehabilitación sea mejor.

�La asesoría que se  brinda a la familia en  primeras 24 h de nacido es 
crucial,  para elaboración del duelo y aceptación.

�La actitud de los padres y familia hacia el niño es el factor más 
importante para rehabilitación futura.



DEFICIENCIAS CONGÉNITAS DE LAS EXTREMIDADES 
INFERIORES (DCEI) - CLASIFICACIÓN

�Frantz y O´Rahilly
�Deficiencias 2 Grupos: 

� Terminales : Extremo distal → Afectado o ausente.
� Intercalares:  Extremo distal, indemne; compromiso 

segmento intermedio.

�Transversas     :   Todo el diámetro de la extremidad.
�Para-axiales    :    Afecta componente interno (Preaxial)

Afecta el componente externo (Postaxial)





ETIOLOGIA

�60% a 70% : Desconocida.
�10% : Ambientales .

� 3% : Infecciones maternas.
� 4% : Enfermedades maternas.
� 2% : Alteraciones Uterinas.
� 1% : Exposición a fármacos, agentes químicos, irradiac.

�5% : Origen citogenético.
�15% : Mutaciones por patrones mendelianos.



MECANISMOS : DCEI

�Error en el control genético del desarrollo de extremidad.
�Interrupción de la irrigación arterial.
�Amputación intrauterina, ( Sd. De bandas amnióticas).

TERMINOLOGIA
�Melia : extremidad.
�Amelia: ausencia completa de extremidad.
�Hemimelia: Ausencia de la mitas de extremidad.
�Focomelia: Extremidad con apariencia a aleta de foca.
�Adactilia: Ausencia dedos.
�Afalangia: Ausencia de falanges.



EVALUACIÓN Y TRATAMIENTO
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HEMIMELIA DEL PERONÉ: Clasificación de Achterman y 
Kalamchi

� 1  :  Ausencia parcial del      
Peroné.

� 1A: Extremo prox. Epífisis 
del  peroné- distal – tibia.
Extremo distal epífisis 
peroné – prox. Domo 
talón.

� 1B: ↓ 30 a 50% del  
peroné prox.
Mortaja: peroné corto 
– talón se deforme en 

valgo.

� 2  :  Peroné ausente.



� HALLAZGOS CLÍNICOS:

� En el 70% hemimelias (tipo 1) y el 50% (tipo 2)→Acortamiento y/o 
deformidad del fémur.

� El 15% de deficiencias del peroné → deficiencias femorales 
(femúr corto), ausencia de LCA, hipoplasia cóndilo lateral femoral : 
genuvalgo.

� Ausencia del peroné → incurvación de la tibia.

� Tobillo → Normal o deformidad en valgo.
Presentación Rx : «ball en socket» → artic. Tobillo enartrosis.

HEMIMELIA DEL PERONÉ





� TRATAMIENTO: Factores

� Magnitud del acortamiento proyectada al finalizar crecimiento.

� Funcionalidad del pié.

� Ausencia distal parcial o total del peroné.

HEMIMELIA DEL PERONÉ



� TRATAMIENTO: 

� Magnitud de Dismetría: Discrepancia > 5cm nacimiento + 
deficiencia graves del pié → Desarticulación.

� Longitud de la extremid. Afectada es 1/3 distal de sana →
alargamiento óseo.

� Extremid. Alcanza el 1/3 prox. de normal → Desarticulación.

HEMIMELIA DEL PERONÉ



� Hallazgos clínicos y etiología : 

� Aspecto extremidad Hemimelia completa: 

�Deformidad en flexión de la rodilla.
�Rotación externa de la cadera.
�Pie en equino varo.

� Causas desconocida.
� En las formas hereditarias : compromiso bilateral.

HEMIMELIA DE TIBIA 





HEMIMELIA DE TIBIA 

� Tipo 1: 

� 1a : No hay extremo proximal de tibia.
� 1b : Si extremo proximal.

� Tipo 2: Extremo proximal existe, osifica.

� Tipo 3: Extremo distal se osifica.

� Tipo 4: Diastasis congénita del tobillo.



� TRATAMIENTO: Mecanismo extensor de la rodilla.

� HEMIMELIA COMPLETA 

�Tipo 1 a: Desarticulación, resultados funcionales buenos.

� HEMIMELIA PARCIAL

�Tipo 1b y 2: Extremo proximal tibia presente → se fusiona el extremo 
proximal de peroné (cirugía Brown) + desarticulación de Syme se hace 
4 años.

�Tipo 3: Desarticulación de Syme, niño empieza a caminar.

HEMIMELIA DE TIBIA 



� ETIOLOGIA :
� No mecanismo de herencia determinado.
� DFFP + anormalidades faciales → Autosómica dominante.

� HALLAZGOS CLINICOS: Fémur corto congénito.
� Acortamiento extremidad menor 20%.
� Cadera rotación externa (retroversión femoral).
� Cojera en Trendelemburg por coxa vara.
� Rodilla en valgo (hipoplasia del cóndilo lateral).
� Inestabilidad rodilla: ausencia de LCA.
� Hemimelia de peroné.

FÉMUR CORTO CONGÉNITO Y DEFICIENCIA 
FEMORAL FOCAL PROXIMAL (DFFP)



� HALLAZGOS CLINICOS: DFFP:

� Muslo corto, por encima del 20% de la extrem. Sana.
� Cadera flexión ,abducida y rotación externa.
� Rodilla deformidad en flexión.
� Pie : altura de rodilla sana.
� 45%: asocia hemimelia de peroné y deformidad en equino 

valgo pié.

FÉMUR CORTO CONGÉNITO Y DEFICIENCIA 
FEMORAL FOCAL PROXIMAL (DFFP)

Proximal Femoral Focal Deficiency (PFFD) The condition may be unilateral or bilateral 

and is often associated with other congenital anomalies. NE



FÉMUR CORTO CONGÉNITO Y DEFICIENCIA FEMORAL 
FOCAL PROXIMAL (DFFP)

� Aitken A: 
� Cuello femoral en varo y 

pseudoartrosis subtrocantérica.
� Cabeza femoral presente y acetábulo 

desarrollado.

� Aitken B: 
� Fémur  corto , acetábulo  normal.

� Aitken C: 
� Fémur + corto, ausencia cabeza 

femoral, acetábulo displásico o 
ausente.

� Aitken D: 
� Diáfisis fémur muy corto o ausente .
� No cabeza femoral y acetábulo 

displásico o ausente.



� TRATAMIENTO:

� Fémur corto congénito: 
� Corrección de retroversión femoral y alargamiento óseo.

� DFFP: 
� Uso de prótesis en extensión en situ.
� Desarticulación del tobillo y adaptación de una prótesis.
� Desarticulación de tobillo y artrodesis de rodilla.
� Desarticulación de tobillo y artrodesis de cadera.
� Cirugía de Van Ness y artrodesis de rodilla.
� Cirugía de Van Ness y artrodesis de cadera.
� Alargamiento óseo.

FÉMUR CORTO CONGÉNITO Y DEFICIENCIA 
FEMORAL FOCAL PROXIMAL (DFFP)





Ausencia del Pié por síndrome de bandas 
constrictivas ( Streeter).

DEFICIENCIA CONGÉNITA DEL PIE
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