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Tratamiento protésico de un
paciente con focomelia de
miembro inferior en un instituto
de rehabilitacion:

reporte de caso

Prosthetic treatment of a patient with lower limb phocomelia at a
rehabilitation institute: a case report

Tratamento protético de um paciente com focomelia de membro
inferior em um instituto de reabilitacio: relato de caso

Lourdes del Carmen Luna Ticona***

RESUMEN

El presente reporte realiza el andlisis de la importancia de una rehabilitacién
temprana como parte del tratamiento de una deficiencia congénita de miembros,
como es el caso de la ectromelia y focomelia. El rol del equipo multidisciplinario
en la evaluacién temprana del recién nacido con focomelia serd la linea base para
su crecimiento, desarrollo y desempefio en la sociedad. La inclusién temprana y
el reemplazo de la extremidad o segmento corporal ausente con un dispositivo
protésico facilitard su desarrollo motor, el reconocimiento de su esquema corporal
y su participacién social, mejorando su funcionalidad e independencia. Por ello,
el objetivo de este reporte es describir el tratamiento protésico del paciente con
focomelia de miembro inferior.

Palabras clave: ectromelia; focomelia; amputacidn; rehabilitacién; miembros
artificiales; prétesis e implantes.

ABSTRACT

This report analyzes the importance of early rehabilitation as part of the treatment
for congenital limb deficiencies, such as ectromelia and phocomelia. The role of
the multidisciplinary team in the early assessment of a newborn with phocomelia
will serve as the baseline for their growth, development, and performance in
society. Early inclusion and replacement of the missing limb or body segment with
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a prosthetic device will facilitate motor development,
body schema recognition, and social engagement,
thereby improving functionality and independence.
Therefore, the objective of this report is to describe
the prosthetic treatment of a patient with lower limb
phocomelia.

Keywords: ectromelia; focomelia; amputation;
rehabilitation; artificial limbs; prostheses and implants.

RESUMO

Este relatério analisa a importincia da reabilitacio
precoce como parte do tratamento da deficiéncia
congénita dos membros, como a ectromelia e a
focomelia. O papel da equipe multidisciplinar na
avaliacdo precoce do recém-nascido com focomelia sera
a linha de base para seu crescimento, desenvolvimento
e desempenho na sociedade. A inclusio precoce e
a substituicio do membro ou segmento corporal
ausente por um dispositivo protético facilitardo
o desenvolvimento motor, o reconhecimento do
esquema corporal e a participacio social, melhorando a
funcionalidade e a independéncia. Portanto, o objetivo
deste relatério é descrever o tratamento protético do
paciente com focomelia de membro inferior.

Palavras-chave: ectromelia; focomelia; amputacio;
reabilitacdo; membros artificiais; préteses e implantes.

INTRODUCCION

La focomelia es un desorden congénito severo de las
extremidades, que causa ausencia total de los segmentos
intermedios de la extremidad (1).

La incidencia de esta patologia es de 0,62 casos por cada
100 000 nacidos vivos. Un tercio de los casos incluye,
ademds, anomalias congénitas y, aproximadamente, el
10 % presenta un sindrome asociado. El compromiso
bilateral es mayor al 40 % y el compromiso de todas las
extremidades es del 3 %, siendo predominantemente el
lado izquierdo el comprometido (2).

La causa mds comun de alteraciones congénitas de las
extremidades es la disrupcién vascular; sin embargo,
otras causas incluyen agentes teratogénicos (talidomida,
exceso de vitamina A), drogas ilicitas (cocaina, alcohol),
diabetes mellitus, exposicién a radiacién y anomalias
cromosémicas fetales (trisomia 18) (3-5).

Esta patologia conlleva la adquisicién tardia de las
habilidades motoras (sedestacién, gateo, bipedestacién
y marcha), alteraciones posturales, complicaciones
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musculoesqueléticas, alteraciones del esquema corporal,
falta de independencia y desarrollo psicosocial (6). Por
consiguiente, una intervencién y diagndstico temprano
permite un mejor tratamiento, una mejor planificacién
y una mayor adaptacién a la prétesis en los primeros
anos del paciente (7, 8).

El tratamiento de la focomelia es especializado y
depende de la gravedad de la condicién y las necesidades
especificas del paciente. Este tratamiento incluye cirugia
reconstructiva, tratamiento fisico, ocupacional, ortesis
y protesis y dispositivos adaptativos entre otros (9); que
permite implementar un enfoque multidisciplinario e
integral.

En el paciente con focomelia es fundamental el uso
de dispositivos de reemplazo como las protesis para
mejorar la funcionalidad e independencia, y evitar las
complicaciones secundarias (10).

Por ello, el objetivo de la investigacién es describir el
tratamiento protésico del paciente con focomelia de
miembro inferior.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente varén de 3 afios y 10 meses de edad, de raza
mestiza, procedente de Lima, producto de la tercera
gestacion. Entre los antecedentes prenatales, la madre
refiere que durante el control ecogrifico a los siete
meses y medio se realizé el diagnéstico de focomelia
de miembro inferior. Nacié por parto vaginal el 25 de
julio de 2020, con un peso al nacer de 3786 g en las 40
semanas de gestacion, APGAR 9 al minuto y 9 alos cinco
minutos. Entre los antecedentes familiares, la madre
refiere antecedentes personales de asma, tratamiento
con salbutamol, amoxicilina y 4cido clavuldnico en
los primeros meses de gestaciéon. Niega la ingesta de
alcohol y drogas, asi como la exposicién a radiaciones.
No existe consanguinidad con su pareja. Sin consumo
de vitaminas. La edad materna de gestacién fue de 35
afios, y la del padre de 31 afios, sin historia familiar de
malformacién congénita.

El paciente fue evaluado en su nacimiento por las
especialidades de Neonatologia y Genética; sin embargo,
no contd con interconsulta por Traumatologia efectiva
ni Medicina Fisica y Rehabilitacion del hospital de
nacimiento, aparentemente por dificultades durante
la pandemia de la COVID-19. El paciente no regresé
al control ambulatorio por la especialidad de Genética
y realizé pocas atenciones de control de crecimiento
y desarrollo (CRED) en el Centro de Salud de Buenos
Aires de Villa, debido a la pandemia por la COVID-19.
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Asimismo, recibié estimulaciéon temprana desde la edad
de 2 afios.

A la edad de 1 afio y 8 meses, fue referido por su centro
de salud al Instituto Nacional de Rehabilitacién «Dra.
Adriana Rebaza Flores> AMISTAD PERU-JAPON,
donde fue evaluado por el médico rehabilitador en el
Departamento de Trastornos Posturales y Amputados.
Durante la evaluacion clinica, se evidencié la ausencia
del miembro inferior izquierdo, mufién pequefio

con rezagos de pie izquierdo (tres dedos del pie, del
primer al tercer dedo). Presentaba postura cifética y
bipedo con apoyo de una persona. Se desempefia como
amputacién de tipo desarticulado de cadera. Por ello, se
solicit6 radiografias de pelvis y columna toracolumbar,
observindose ausencia de fémur izquierdo y nucleo de
osificaciéon asociado a morfologia modificada de techo
acetabular izquierdo y hueso iliaco. En el lado derecho no
se evidencia signos de displasia o de coxa valga (figura 1).

Figura 1. Radiografia de pelvis anteposterior (A) y en abduccién (B). Visor rayos X del Instituto Nacional de Rehabilitacién
«Dra. Adriana Rebaza Flores» AMISTAD PERU-JAPON, 19 de abril de 2023.

En la evaluacién fisica funcional se observan
desplazamientos en bipedestacién y hacia el lateral, con
apoyo en objetos cercanos y movimientos de rotaciéon
repetitivos de cadera derecha. Para el desplazamiento,
se moviliza sentado mediante arrastre anterior del
miembro inferior derecho. A la edad de 1 afio y 9 meses
se inicia el proceso de rehabilitacién integral con la
fase preprotésica, para la preparacién del muifién,
adaptacién a las actividades de la vida diaria, uso de
la prétesis y orientacién familiar, con la intervencién
de médicos especializados en rehabilitacién, terapistas
fisicos y ocupacionales, psicologia y trabajadora social.

A los 2 afios y 5 meses se realiza interconsulta al
Departamento de Desarrollo Psicomotor. En la
evaluacidn, se presenta hipersensibilidad tictil corporal
y auditiva, no realiza marcha por miembro amputado,
y se traslada mediante arrastre sentado y apoyado con el
brazo. Presenta escoliosis postural, hipotonia de gliteo
izquierdo, no realiza gateo y en su comunicacidn sefiala
o jala para indicar algo. Logra contacto visual, no acepta
estar sentado con otros nifios, cuyo diagnéstico fue
trastorno mixto del desarrollo.

Continué sus controles por Medicina Fisica y
Rehabilitacion. Se solicité la evaluacién por

Traumatologia, donde se indicé que la cirugia de
munon se evaluara luego de unos anos.

A los 2 afos y 7 meses, se inicia la preparacién para la
fase protésica. Se realiza la elaboracién de la proétesis
de miembro inferior tipo desarticulado de cadera, para
lograr la posicién de bipedo y la marcha. Se decidié la
elaboracién de una proétesis con hemicesta pélvica tipo
sillin de material polipropileno, pilén y pie SACH, la
cual seria de forma temporal (7).

En el caso de hipoplasia de miembro inferior, existen
tratamientos como el alargamiento déseo y el uso de
prétesis transtibial o tipo pedestal (7). En cambio, en
la focomelia, por la ausencia del miembro en su parte
intermedia, no se podria realizar el alargamiento
6seo, por lo que se elaborari la prétesis del segmento
afecto, sea parcial o total de miembro, y dispositivos
de sujecién. En algunos casos, se realiza la amputaciéon
para permitir la sujecion de la protesis (8, 11).

En casos unilaterales, a los niflos pequefios primero
se les coloca la prétesis simple con punta de muleta,
que luego se reemplazari por una proétesis de
desarticulacién de cadera. Dicha prétesis se alarga
seglin sea necesario.
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El proceso de elaboracién de protesis, realizado por
los técnicos de biomecdnica, inicia con la toma de
medidas perimétricas para la preparacién del molde
positivo y negativo, los cuales son moldes de yeso
de las medidas antropométricas del mufién y cadera.
Luego se hace el ensamblaje de las articulaciones
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y adaptadores para continuar con las pruebas de
alineamiento estitico y dindmico, con las siguientes
medidas: 49 cm del perimetro de cintura, 57 cm de
perimetro de caderas, 9 cm de rezago mufién, 34 cm
de longitud de miembro inferior y 22 cm de longitud
de rodilla a pie (figura 2).

a

Figura 2. Proceso de fase protésica.

El paciente presenté dificultades para el uso de la
prétesis temporal tipo pilén y su colocacién. Se
contact6 al médico tratante para la entrega de la prétesis
y la intervencién con el equipo multidisciplinario;
asimismo, se orientd al familiar sobre el uso de la
prétesis en bipedo. Se presentan dificultades en la
adaptacion a la protesis.

El 10 de febrero de 2023, a los 2 afios y 7 meses, acude
a control, donde se realiza la evaluacién médica de
las indicaciones realizadas en el Departamento de
Investigaciéon, Docencia y Rehabilitacién Integral
en Amputados, Quemados y Trastornos Posturales,
observindose que realiza marcha con apoyo de una
persona con dificultad por rechazo de la proétesis.

El 3 de mayo del 2023, se adapta al uso de la protesis,
se coloca articulacién de cadera y rodilla. Marcha
en bipedestacién con apoyo, da pocos pasos, con
colaboracién regular. Logra pasar de sedente a bipedo
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con apoyo. Se encuentra en proceso de integraciéon de
la prétesis para la marcha. Se sugiere uso de andador
en casa, ya que presenta mejor adaptacién a protesis.
Realiza marcha en barras paralelas solo, con apoyo
bipodal (figura 3).

A los 2 afnos y 10 meses, el paciente logré aceptar la
protesis para sus actividades de vida diaria; realiza
bipedestacién y marcha con circunduccién del miembro
inferior izquierdo, sin evidenciar flexién de rodilla
durante sus actividades.

A los 3 anos y 5 meses, se realiza el cambio del sillin,
cuyo material fue de resina acondicionado a Ila
contextura antropométrica; asimismo, se ajusté la
altura de la protesis debido al crecimiento del nifio.
Permanece en controles médicos en el Departamento
de Investigacién, Docencia y Atencién en Trastornos
Posturales y amputados hasta la actualidad (dltimo
control de evolucién: 2 de mayo de 2024) (figura 3).
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Figura 3. Prétesis tipo desarticulado de cadera.

El 4 de abril de 2024, a la edad de 3 afios y 9 meses,
fue evaluado en el Departamento de Investigacién,
Docencia y Rehabilitaciéon Integral en Comunicacién.
Al ser evaluado, se mostré hiperactivo y se distraia
facilmente, por lo que no respondia conceptos como
«arriba», «abajo» y «detrds». No prestaba atencién,
no respondia al esquema corporal ni los colores, solo
respondié a algunos objetos que llamaban su atencién.
Asimismo, emitia escasas palabras sueltas.

DISCUSION

El caso del paciente tuvo un diagndstico prenatal
tardio de focomelia, y la pandemia por COVID-19
dificulté una intervencién temprana. El diagndstico
temprano permite al recién nacido contar con mayores
opciones de un manejo integral y periédico del equipo
transdisciplinario entre genetistas, radiélogos, médicos
rehabilitadores, fisioterapeutas y otros profesionales
de la salud. Una evaluacién precisa es un punto de
partida para entender y prever las necesidades de los
nifios con discapacidad y sus familias (6), y proporciona
informaciéon util y exacta sobre las habilidades
sensoriomotoras, cognitivas, comunicacionales y
socioemocionales de un nifio, asi como el ambiente en
el que se desenvuelve. En consecuencia, un tratamiento
personalizado garantizard un mejor desarrollo y calidad
de vida del nifio.

En relacién con los hitos de neurodesarrollo alcanzados,
en la figura 4 se muestra un evidente retraso en diversas
areas, entre ellas las dreas motoras del lenguaje, lo que
influyé en el desarrollo psicosocial. El paciente inicid

a los 2 anos la fase preprotésica y protésica, lo que
ocasiond logros tardios de las dreas antes mencionadas.
Por ello, contar con la protetizacién temprana permitié
seguir, de forma secuencial, el desarrollo psicomotriz
del nino y alcanzar la funcionalidad de acuerdo a su
edad (11). Entonces, para alcanzar hitos del desarrollo
motor como el «sentarse», se requirié solo la proétesis
con articulacién de cadera con rodilla bloqueada,
para proporcionar estabilidad en esa postura. Con el
avance de la edad, los logros como «camina solo con
pobre equilibrio», «de sentado a parado», requiri6é una
proétesis con articulacién de cadera y rodilla protésica
desbloqueada (12).

La falta de participacién de los nifios que usan proétesis
repercute en la participacién social y comunicacién
con los nifios de edad similar para mantenerse al dia
con sus compaieros de escuela y comunidad. Esto esta
relacionado con las limitaciones de movilidad, el tipo
de actividad y las caracteristicas del entorno construido
(por ejemplo, superficies y equipos) (14). Se debe tener
referencia oportuna a establecimientos de mayor
complejidad para iniciar el proceso de protetizacién.

Este estudio tiene algunas limitaciones. Primero,
durante todo el proceso de elaboracién de la protesis,
no se obtuvo todas las medidas perimétricas.
Segundo, informacién incompleta de las habilidades
psicomotoras del nifio en el carné de crecimiento y
desarrollo (CRED); dichos datos fueron obtenidos
por la revision de la historia clinica y por la entrevista
directa a la madre del nifio. Tercero, la historia clinica
no detalla indicadores o test cuantitativos en las dreas
de terapia fisica, ocupacional y lenguaje.
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ademads de «papd» y «mama» necesidades una figura de un libro y la
5. Forcejea hasta sacarse los 17. Comprende dos frases sencillas nomina
zapatos consecutivas: «recoge el cuboy | 26. Se pone alguna ropa
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Figura 4. Evaluacién del crecimiento y desarrollo del paciente de acuerdo con los hitos del neurodesarrollo. Basado en la
cartilla de desarrollo CRED (12) en menores de 5 afios.
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CONCLUSIONES

En en el caso del paciente con focomelia que tuvo
una intervencién tardia por diferentes factores, se
observé un retraso en diferentes dreas. Asimismo,
no se pudo realizar una referencia oportuna (15) a
los establecimientos de mayor complejidad como
el Instituto Nacional de Rehabilitacion (INR). La
rehabilitacién temprana y la preparacién preprotésica
y protésica son fundamentales para continuar en la
fase postprotésica. La principal meta del tratamiento
protésico en el caso es lograr la independencia y
participacién del nifio, que con el apoyo de su familia
desea que la fase protésica conduzca a un mejor
desenvolvimiento escolar y social.
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