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Resumen: La braquidactilia es una enfermedad autondmica dominante que causa dedos
desproporcionadamente cortos tanto en manos como en pies. Esta anomalia genética puede
presentarse de manera hereditaria a la vez de formar parte de una malformacion aislada o
como un elemento mas dentro de un cuadro clinico.Esta caracterizado por una disostosis
(osificacién periostal anormal), a la que se unen anomalias que afectan al tejido conectivo y
ectodérmico, ademas de defectos en las hormonas o los mecanismos de transduccidon de
sefiales que producen una proliferacion o maduracion anormales de condorcitos vy
osteoblastos. Esta enfermedad suele ir acompafada de otras malformaciones como la
sindactilia, la cual provoca la fusién congénita o accidental de dos o mas dedos entre si, la
polidactilia, la cual provoca que el sujeto tenga mas dedos de los que le corresponden debido a
un trastorno genético o el sinfalangismo, una malformacién de los dedos que consistente en
la ausencia de articulacion entre las falanges. Existen diferentes tipos, los cuales se distinguirdn
por el lugar o lugares en los que aparezcan las malformaciones. Durante el desarrollo
embrionario, las mutaciones en los genes Hoxal3 y Hoxd13 causan defectos en los dedos
como el acortamiento de las falanges, es decir, braquidactilia. Podemos distinguir el tipo A,
gue consiste en un acortamiento de falanges medias, estd compuesta por los tipos Al ,que
consiste en el acortamiento de las falanges medias de todos los dedos en grado variable y unas
falanges proximales del primer dedo cortas.En el tipo A2, el acortamiento es de la falange
media del segundo dedo, en el A3 esta afectada la falange media del quinto dedo , en A4 ,las
falanges medias de los dedos Il y V de la mano y finalmente, el tipo A5, el cual determina unas
falanges medias ausentes.Posteriormente debemos citar los demas tipos.El tipo
B,caracterizado por unas falanges medias cortas y falanges distales rudimentarias o ausentes,
el tipo C, el cual presenta un acortamiento de falanges medias y proximales del segundo y
tercer dedos, ademas de la falange media del quinto dedo corta. El tipo D presenta una falange
terminal del primer dedo ancha y corta. Y el tipo E, el cual se manifiesta cuando hay
un acortamiento de uno o mds metacarpianos. En cuanto al tratamiento, no dispone de uno
especifico.Su correccidon quirldrgica solo se indica si se presenta una gran afectacién a la
funcién tanto manual como podoldgica, o bien, por razones estéticas.
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