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apodia — apodia

Apodia

Primary Disciplinary Field(s): Genética Clinica, Embriologia, Ortopedia Pediatrica

1. Definicion y Clasificacion Core

La apodia (del griego a-, que significa 'sin’, y podos, que significa 'pie") es una condicion médica
congénita extremadamente rara caracterizada por la ausencia total de uno o ambos pies al nacer.
Esta malformacién pertenece al espectro amplio de las deficiencias congénitas de las
extremidades (DCE) o dismelias, las cuales resultan de alteraciones durante la formacién y
desarrollo embrionario, especificamente entre la cuarta y octava semana de gestacion. La apodia
no implica necesariamente la ausencia de la pierna o el muslo, sino Unicamente la falta de las
estructuras distales correspondientes al pie, aunque frecuentemente esta asociada a otras
deficiencias proximales.

Es crucial diferenciar la apodia de otras dismelias relacionadas. Por ejemplo, la amelia se refiere a
la ausencia completa de una extremidad (brazo o pierna), mientras que la hemimelia implica la
ausencia de la mitad longitudinal de una extremidad. La apodia, en su forma pura, representa una
deficiencia terminal transversal donde el resto de la extremidad proximal al tobillo esta presente y
puede ser funcional, aunque a menudo presenta anomalias secundarias. La clasificacion de la
apodia puede subdividirse en apodia unilateral, donde solo falta un pie, y apodia bilateral,
donde ambos pies estan ausentes, siendo esta Ultima la presentacién mas severa y con mayores
implicaciones funcionales y protésicas.

La rareza de la apodia pura y su frecuente coexistencia con otras malformaciones esqueléticas y
viscerales subraya la importancia de una evaluacién diagnéstica exhaustiva. La etiologia
subyacente de la apodia es heterogénea, abarcando desde factores genéticos monogénicos hasta
la exposicion a agentes teratdgenos durante periodos criticos del desarrollo embrionario. La
comprension de esta condicion requiere un enfoque multidisciplinario que integre la embriologia
para entender la falla en la morfogénesis, la genética para identificar las causas moleculares, y la
ortopedia para planificar el manejo terapéutico a largo plazo.

2. Etimologia y Contexto Historico

El término apodia tiene raices en la nomenclatura médica clasica, utilizando prefijos y sufijos
griegos para describir la ausencia de partes corporales. Si bien la descripcién formal y la
clasificacion sistematica de las dismelias son relativamente modernas, el reconocimiento de los
nacimientos con ausencia de extremidades data de la antigiiedad. No obstante, en épocas previas
a la era de la teratologia moderna, estas anomalias eran a menudo explicadas por supersticiones,
influencias astrales o, en el contexto médico incipiente, por la teoria de la 'impresiébn materna’, que
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erroneamente atribuia las malformaciones a choques emocionales o visuales experimentados por
la madre durante el embarazo.

El verdadero avance en la comprension de la apodia y otras deficiencias congénitas ocurrié a
mediados del siglo XX, impulsado por dos factores principales. Primero, el desarrollo de la
embriologia experimental que permiti6 mapear con precision las etapas del desarrollo de las
extremidades. Segundo, y mas dramatico, la tragica epidemia de malformaciones inducidas por la
talidomida a finales de los afios 50 y principios de los 60. Aunque la talidomida es méas conocida
por causar focomelia (manos o pies adheridos directamente al tronco), su impacto subray6 de
manera innegable que los agentes ambientales podian interrumpir selectivamente la
organogeénesis, incluyendo la formacion distal de las extremidades, lo que proporcioné un contexto
crucial para estudiar la etiologia de la apodia.

La clasificacion moderna de las deficiencias de las extremidades, como la propuesta por Frantz y
O'Rahilly (y posteriormente refinada por la Sociedad Internacional de Prétesis y Ortesis, ISPO),
permitié catalogar la apodia de manera sistematica, separandola de las deficiencias longitudinales
o intercalares. Este marco nosografico fue esencial para estandarizar el diagnéstico, facilitar la
investigacion etiologica y mejorar la planificacion de la intervencion protésica, moviendo la
comprensiéon de la condiciéon de una mera descripcion anatémica a un analisis funcional y
molecular.

3. Etiologia y Bases Moleculares

El desarrollo normal de las extremidades inferiores es un proceso exquisitamente orquestado que
comienza alrededor de la cuarta semana de gestacion con la aparicién del brote de la extremidad.
Este desarrollo es controlado por un complejo sistema de sefializacién molecular que involucra la
interaccion de tres centros organizadores clave: la cresta ectodérmica apical (AER), la zona de
actividad polarizante (ZPA) y el mesénquima subyacente. La apodia resulta de una interrupcién o
falla en la sefalizacién que regula el crecimiento distal y la diferenciacién de los elementos
esqueléticos del pie durante este periodo critico.

Desde una perspectiva molecular, la formacion de las extremidades esta fuertemente regulada por
los genes Hox, los cuales establecen el plan corporal a lo largo de los ejes anteroposterior,
préoximo-distal y dorsoventral. Mutaciones en genes especificos de la familia Hox, o en genes que
regulan la expresion de factores de crecimiento como el Factor de Crecimiento de Fibroblastos
(FGF) en la AER, pueden provocar la detencion prematura del crecimiento del brote de la
extremidad, resultando en la ausencia de las estructuras distales, como el pie. La apodia puede
ser vista como la manifestacion mas terminal de una falla en la sefializacion de crecimiento distal.

Las causas etioldgicas de la apodia se dividen generalmente en genéticas y ambientales. Las
causas genéticas incluyen sindromes hereditarios recesivos o dominantes que afectan el
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desarrollo esquelético general, como algunas formas de disostosis acral o sindromes
pleiotrépicos. Las causas ambientales, aunque dificiles de precisar en casos esporadicos, incluyen
la exposicién a teratbgenos conocidos (como ciertos anticonvulsivos o, histéricamente, la
talidomida), factores vasculares que causan isquemia local en el brote de la extremidad, o la
presencia de bandas amniédticas, aunque estas Ultimas suelen causar amputaciones disruptivas en
lugar de agenesias puras.

4. Manifestaciones Clinicas y Tipos Asociados

La manifestacion clinica principal de la apodia es la ausencia evidente del pie, con el mufidn
terminando en el nivel del tobillo o, en raras ocasiones, justo por encima. La presentacion
funcional dependerd significativamente de si la apodia es unilateral o bilateral y de la existencia de
anomalias proximales asociadas. En la apodia unilateral, el individuo puede desarrollar una
marcha asimétrica, pero generalmente conserva una movilidad significativa, mientras que en la
apodia bilateral, la dependencia de dispositivos protésicos y la adaptacién a la bipedestacién y la
marcha son fundamentales para la funcionalidad.

A menudo, la apodia no se presenta como una malformacién aislada. Es comun que coexista con
otras deficiencias de la extremidad, como la ausencia parcial o total de los huesos de la pierna
(tibia o peroné), o con malformaciones en las extremidades superiores (brazos y manos). Cuando
la apodia forma parte de un patron sindromico mas amplio, pueden estar presentes anomalias en
otros sistemas corporales, incluyendo defectos cardiacos, malformaciones renales o anomalias
craneofaciales, lo que complica el manejo y el prondstico general del paciente.

La evaluacion clinica debe incluir una radiografia detallada para determinar la integridad de los
huesos proximales (tibia, peroné, fémur) y la calidad del mufién terminal. Es esencial determinar si
existe un rudimento 6seo o una articulacion de tobillo funcional, ya que esto impacta directamente
la estrategia protésica. La presencia de articulaciones bien formadas, incluso en ausencia del pie,
facilita la adaptacion de protesis que pueden simular la funcién del pie y tobillo, ofreciendo una
mejor palanca y estabilidad durante la marcha.

5. Diagnhdstico Prenatal y Posnatal

El diagnéstico de la apodia puede realizarse prenatalmente, aunque a menudo es un desafio
debido al tamafio reducido de las estructuras distales en las primeras etapas de la gestacion. La
ecografia obstétrica de alta resolucion, tipicamente realizada durante el segundo trimestre

(alrededor de las 18 a 22 semanas), es la herramienta principal. La visualizacién de la ausencia de
los huesos tarsales y metatarsales, junto con la terminacion abrupta de la tibia y el peroné, sugiere
fuertemente la apodia.

Si se detecta una deficiencia de la extremidad de manera prenatal, se recomienda una evaluacion
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fetal exhaustiva, que incluye ecocardiografia fetal y un estudio genético (amniocentesis o
muestreo de vellosidades coridnicas) para descartar la asociacién con sindromes cromosdmicos o
genéticos conocidos. El diagndéstico prenatal permite a los padres recibir asesoramiento adecuado
sobre el prondstico, las opciones de manejo posnatal y la posible recurrencia en futuros
embarazos, facilitando la planificacion del parto en un centro con experiencia en ortopedia
pediatrica y servicios protésicos.

El diagndstico posnatal se confirma mediante el examen fisico y estudios de imagen,
principalmente radiografias del mufién y las extremidades proximales. Es fundamental realizar un
diagnéstico diferencial meticuloso para distinguir la apodia verdadera (agenesia) de la amputacion
disruptiva causada por bandas amnidticas, ya que estas Ultimas suelen presentar cicatrices o
constricciones anulares y la etiologia no es intrinsecamente genética. La precisién diagnéstica es
el punto de partida para el manejo ortopédico y la adaptacion temprana de dispositivos de
asistencia.

6. Manejo Terapéutico y Prondstico

El manejo terapéutico de la apodia es complejo y requiere un enfoque multidisciplinario que
involucra ortopedistas pediatricos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y especialistas en
protesis. El objetivo primordial no es la ‘correccion’ anatomica, sino maximizar la funcién, lograr la
bipedestacion y la marcha independiente, y garantizar la integracion social y psicologica del
individuo.

La intervencién clave en la apodia es la adaptacion protésica. En la apodia pura, la prétesis debe
compensar la longitud faltante, simular la funcién del pie y proporcionar una base estable para el
apoyo de peso. Los nifios pueden comenzar a usar protesis tempranas, a menudo tan pronto
como comienzan a intentar ponerse de pie (generalmente entre los 9 y 18 meses de edad), para
fomentar el desarrollo de patrones de marcha normales y evitar la asimetria postural. Las prétesis
deben ser ligeras, duraderas y ajustables para acomodar el rapido crecimiento del nifio. A medida
que el nifio crece y se vuelve més activo, las protesis se reemplazan y se ajustan para permitir
actividades deportivas y recreativas.

El pronéstico funcional para los individuos con apodia, especialmente aquellos con apodia
unilateral o bilateral aislada, es generalmente bueno. La capacidad de adaptacion del cuerpo
humano y los avances en la tecnologia protésica permiten a la mayoria de estos pacientes llevar
vidas activas e independientes. Sin embargo, el seguimiento debe ser de por vida, ya que el
crecimiento puede generar discrepancias de longitud y la actividad puede requerir ajustes
continuos en la interfaz y el disefio de la prétesis para prevenir problemas secundarios como
Ulceras por presion o dolor residual en el mufién.
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7. Sindromes Genéticos Relacionados

Aungue la apodia puede ocurrir como un defecto aislado, su aparicion como parte de un sindrome
genético es significativa y requiere investigacion. La identificacion de un sindrome asociado es
vital para el asesoramiento genético familiar y la detecciéon temprana de otras anomalias
sistémicas que puedan comprometer la salud del paciente. Algunos de los sindromes y
condiciones en los que la apodia o deficiencias acrales severas son componentes incluyen:

Sindrome de Roberts (Pseudotalidomida): Un trastorno autosémico recesivo caracterizado por
retraso en el crecimiento pre y posnatal, anomalias craneofaciales severas y deficiencias graves
de las extremidades (focomelia, apodia o amelia).

Sindrome de Holt-Oram: Aunque tipicamente afecta a las extremidades superiores y al corazon,
algunas variantes raras pueden incluir deficiencias en las extremidades inferiores, afectando la
formacion distal.

Disostosis Acrofacial: Un grupo heterogéneo de trastornos que afectan el desarrollo de la cara 'y
las extremidades distales (manos y pies), donde la apodia puede ser una manifestacién extrema
de la afectacion acral.

Deficiencia de la Cresta Ectodérmica Apical (AER): Fallas genéticas especificas en los
circuitos de sefializacion que controlan la AER pueden llevar directamente a la detencién del
crecimiento distal, resultando en apodia o deficiencias severas de los dedos.

Lecturas Adicionales

Dismelia - Wikipedia
Limb Development - NCBI Bookshelf
International Society for Prosthetics and Orthotics (ISPO)

Orphanet - Portal de informacién sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos
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