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Las displasias dseas son patologias que presentan una alteracion del tejido dseo y constituyen la causa mas frecuente de retardo de crecimiento. Hasta la
actualidad se han descrito aproximadamente 450 tipos de displasias dseas. Se documenta un caso de infante de sexo masculino de 42 dias de nacido que
presenta rasgos dismarficos compatibles con una displasia 0sea. Se realizd el estudio por imagenes para demostrar los signos radiograficos caracteristicos
de la enfermedad cuyo resultado demostro acortamiento de las extremidades. La acondroplasia presenta signos tipicos como talla baja, abombamiento
frontal, mano en tridente y fémur arqueado, en el caso de la hipocondroplasia los hallazgos esqueléticos son similares pero en una presentacion menos
severa por lo que el diagndstico es dificil en nifios por debajo de los 3 afios.
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Abstract

Bone dysplasias are pathologies that present alteration of the hone tissue and constitute the most frequent cause of growth retardation. To the present,
approximately 450 types of bone dysplasias have been described. We documented a case of a 42-day-old male infant with dysmorphic features compatible
with bone dysplasia. The imaging study was performed to demonstrate radiographic characteristic signs of the disease, the result of which showed
a shortening of the extremities. Achondroplasia presents typical signs such as short stature, frontal bulge, trident hand, and arched femur, in case of
hypochondroplasia the skeletal findings are similar but in a less severe presentation, making the diagnosis difficult in children below 3 years.
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Resumo

As displasias dsseas sdo patologias que apresentam alteracdo do tecido 0sseo e constituem a causa mais frequente de retardo de crescimento. Até o
momento, foram descritos aproximadamente 450 tipos de displasias 0sseas. Documentamos um caso de um menino de 42 dias com caracteristicas
dismarficas compativeis com displasia 6ssea. 0 estudo por imagem foi realizado para demonstrar os sinais radiograficos caracteristicos da doenga, cujo
resultado mostrou encurtamento das extremidades. A acondroplasia apresenta sinais tipicos como baixa estatura, protuberancia frontal, mao tridente e
fémur arqueado. No caso da hipocondraplasia, os achados esqueléticos s3o semelhantes, mas em uma apresentagdo menos grave, dificultando o diagndstico
em criangas abaixo de 3 anos. anos.
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INTRODUCCION
Las displasias esqueléticas u osteocondrodispla-
sias son un conjunto de alteraciones que afectan
aldesarrollo, crecimiento y homeostasis del tejido
6seo. Se presentan en las etapasiniciales del desa-
rrollo fetal y pueden ser de herencia autosémico
dominante o recesivo dependiendo del tipo de
displasia. La Sociedad Internacional de Displa-
sias Esqueléticas en su ultima revision del 2010,
estableci6 456 tipos distribuidos en 40 categorias
en funcién a sus caracteristicas bioquimicas,
moleculares y radiolégicas.!

La etiologia es variada pero puede ser de origen
extrinseco (enfermedad autoinmune materna,
exposicion a teratégenos, etc.) o intrinseco (70%
debido a alteraciones genéticas) 2. La importancia
de una detallada historia clinica junto con una
resonancia magnética, tomografia, oenalgunos
casos analisis molecular, confirmaran el diagnés-
tico presuntivo.

Es comun confundir los casos de hipocondroplasia
con los de acondroplasia. Los distintos signos
pueden pasar desapercibidos hastallegara la pu-
bertad, o pueden presentarse en los primeros afios
de vida con una minima alteracioén en la talla.?
Las dos entidades presentan una mutacion en el
gen FGFR3 (receptor 3 del factor de crecimiento de
fibroblastos), lo que establece su similitud, pero
con signos menos severos en la hipocondropla-
sia. La funcién normal del gen FGFR3 es ser un
regulador negativo del crecimiento de los huesos,
su mutacién permite la activacién continua de
FCFR3 provocando que haya menos diferenciacién
y mas proliferacién.*> Debido a la gran variedad
dedisplasias, esnecesario establecer diferenciales
clinicos, radiolégicos y moleculares.

Para confirmar la hipocondroplasia, es necesario
realizar un seguimiento a partir de los 3 afios de
edad junto con un estudio molecular exhaustivo.
El seguimiento se enfocara en la asociacién o no
deretrasomentalylamediciéndela tallaacordea
suedad. Las caracteristicasradiolégicas de dicha
displasia fueron descritas, aunque no hay signos
radiolégicos considerados patognoménicos.? Lo
que resalta la importancia de realizar un estudio
molecular.

CASO CLiNICO
Se reporta el caso de un infante masculino, de
42 dias de vida, tercer hijo de una madre de 28
afios y un padre de 34 afios, ambos saludables
y no consanguineos. La madre se realiz6 2 con-

troles prenatales con respectivos ultrasonidos,
en la semana 20y 36, en la que se refiri6 que las
mediciones de la biometria fetal no coincidian
con la edad gestacional; no se presentaron com-
plicaciones médicas o quirirgicas, amdasdeuna
infeccién de vias urinarias en el primer trimes-
tre, tratada y corregida. Los movimientos fetales
se iniciaron a la semana 18, de tipo enérgico. La
madre no refiere exposicién a teratégenos, con-
sumo de tabaco o alcohol.

El infante fue obtenido por cesarea a las 38
semanas de gestacion, debido a distocia de
presentacién. APGAR 3,6,8. Las medidas al
nacimiento fueron las siguientes: peso 3350g,
talla 49 cm y perimetro cefalico 36 cm, medidas
que se encuentran dentro de los percentiles ade-
cuados. El neonato recibié suplementacion de
oxigeno debido a distrés respiratorio con escala
de Silverman 4 (aleteo nasal, retraccién xifoidea,
tiraje intercostal) y cianosis. Llama la atenciéon
las caracteristicas dismérficas (Figura 1-4).

En el examen fisico por regiones, se denotan
caracteristicas dismorficas; en piel la presencia
de pliegues e hiperhidrosis, fontanelas amplias,
puente nasal plano, narinas en anteversion, fil-
trum largo, las orejas son de baja implantacién,
presenta paladar ojival y micrognatia (Figura 1).

A

Figura 1. A) Se observa una baja implantacion de las orejas y micrognatia. B)
La flecha indica el filtrum largo. C) Se observa el puente nasal plano y narinas
en anteversion.

Se observa cuello corto, aumento de la distancia
entre los pezones conocido como teletelia y pec-
tus excavatum (Figura 2). En las extremidades
superiores se evidencia manos con dedos cortos y
abotargados en su base, conocido como mano en
tridente (Figura 3) y en las inferiores genu varo
y espacio aumentado entre el primer y segundo
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dedodel pie, comtinmente conocido como “pie en
sandalia” (figura 4), ambas extremidades presen-
tanrizomelia, mesomeliay acromelia.

Figura 2. Se observa aumento de la distancia entre los pezones, conocida
como teletelia, ademas de pectus excavatum

Figura 3. Mano derecha, en la que se observa dedos cortos y abotargados en su
base, lo que obliga a sus extremidades a separarse unas de otras, este signo se
conoce como “manos en tridente”.

Figura L Espacio aumentado entre el primer y segundo dedo del pie, comtnmente
conocido como “pie en sandalia”

El examen fisico cardiaco, no presenta ruidos
agregados y en el pulmonar se evidencia roncus
bilaterales y estridor. En el estudio de los antece-
dentes patolégicos familiares en tres generaciones
se refiere la muerte del primogénito por inmadu-
rezpulmonar.

En cuanto al examen fisico, los parametros de
crecimiento principales se detallan en la en la
Tabla 1, y en comparacién con los parametros
establecidos por la OMS, en cuanto a peso se
encuentra bajo la puntuacioén z-2, lo que indica
bajo peso para la edad; la talla se encuentra bajo

la puntuacién z-2, lo que indica retraso en el
crecimientoy la circunferencia cefalica que se ha
mantenido sin variacién evidenciando un retraso
enel crecimientonormal.

TABLA1. PARRMETRI]S DE CRECIMIENTO, AL NACIMIENTO Y ALA FECHA
DEL EXAMEN FISICO

28 DENOVIEMBRE /2014 9 DE ENERO DE 2015

Peso 3350¢g 3664 g
Talla 49 cm 51cm
Circunferencia cefalica 36cm 36cm

Los examenes de laboratorio alingreso, muestran
leucocitosis (12364/ul) a predominio de neutré-
filos, hemoglobina elevada 22.7 g/dl y plaquetas
bajas 79 x 103/ul. Un hemocultivo el 11/Dic
presenta cocos Gram +, y una nueva biometria
hematica el 24/Dic evidencia normalizacién en
los pardmetros.

Se realiz6 estudio de imdgenes: 1) Radiogra-
fia portatil de térax, en la que se observa los
bordes de la silueta cardiaca mal delimitados y
ensanchamiento de los extremos de los arcos
costales de ambos lados (figura 5), 2) Radiografia
anteroposterior de extremidades inferiores, en la
que se observa acortamiento de ambos fémures,
metafisis femorales distales en forma de cam-
panay configuracién en “V” invertida (figura 6),
3) Radiografia anteroposterior de extremidades
superiores, en la que se observa desproporcién
entralaanchuranormalylongitud disminuiday
acortamiento de los metacarpianosy las falanges
proximales y medias (figura 7).

Figura 5. Radiografia portatil de torax, en la que se observa los bordes de lasilueta
cardiaca mal delimitados, angulos costodiafragmaticos libres y ensanchamiento de
los extremos de los arcos costales de ambos lados.
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Figura 6. Radiografia anteroposterior de extremidades inferiores, en la que
se observa acortamiento de ambos fémures, metafisis femorales distales
en forma de campana y configuracion en “V” invertida de las fisis femorales
distales, desproporcion entra la anchura normal y la longitud disminuida
hacen que los huesos tubulares parezcan bastos.

Figura 7. En la imagen A y B se observa una radiografia anteroposterior de
extremidades superiores izquierda y derecha, en la que se observa desproporcion
entra laanchura normal y longitud disminuida y acortamiento de los metacarpianos
y las falanges proximales y medias.

Se mantuvo con nutricién parenteral, rotacion
de esquemas antibiéticos y oxigenoterapia, por
lo que es trasladado a otra unidad hospitalaria
pedidtrica para continuar valoracién, diagnéstico
y tratamiento.

DISCUSION
Displasia 6sea es el término asignado a un grupo
de patologias de caracteristicas heterogéneas,
cuya principal afectacién es observada en la
formacién y el desarrollo del tejido esquelético,
causando en ocasiones severo retardo en el cre-

cimiento.® Su etiologia ha sido clasificada como
extrinseca, cuando se produce por exposicion a
teratégenos, desérdenes autoinmunes maternos,
entre otros; e intrinseca, basada en alteraciones
genéticas con herencia autosémica dominante,
recesiva oligadaal cromosoma X.? Hasta la actua-
lidad se han descrito aproximadamente 450 tipos
de displasias 6seas; debido a este gran ntimero,
hansido categorizadas en 40 grupos de acuerdoa
sus principales caracteristicas como por ejemplo
hallazgos radiolégicos, etiologia molecular, pa-
tron de herencia, etc.!

De acuerdo al orden de frecuencia, la osteocon-
drodisplasia no letal mas frecuente es la acon-
droplasia, con estadisticas mundiales de 15 a 40
por cada 100,000 recién nacidos mientras que la
hipocondroplasia cuenta con 1/12 dela frecuencia
delaantes mencionada.®”8

Enlaactualidad se busca hacer diagnéstico prena-
tal de este tipo de patologias a través de métodos
ecograficos como mediciones antropométricas
y determinacién del indice de liquido amnié-
tico, sobre todo en el tercer trimestre, donde se
comienza a hacer evidente el acortamiento de
extremidades e incremento en didmetro cefdlico
uabdominal.’ Estos hallazgos permiten orientar
de manera precoz hacia un tipo de displasia es-
quelética, siendo las de tipo letal las mas faciles
de diagnosticar en estas instancias debido a que
suelen ser fenotipicamente mas llamativas.??
Mientras que en la acondroplasia los signos tipicos
incluyen talla baja, enanismo rizomélico, acorta-
miento de huesos largos, abombamiento frontal,
mano en tridente y fémur arqueado, en el casode
la hipocondroplasia los hallazgos esqueléticos son
similares pero en una presentacion menos severa
(con talla de nacimiento que suele estar dentro
delrangonormal, acortamiento de extremidades
menos marcado, talla final mayor y ausencia de
las caracteristicas faciales de la acondroplasia);’
las complicaciones afiadidas como apnea obstruc-
tiva y estenosis espinal son menos frecuentes,
a diferencia de la discapacidad intelectual y
epilepsia que suelen tener mayor prevalencia.®
En radiologia, las caracteristicas mas frecuentes
segtn propusieron Hall y Spranger en el 1979 son
la disminucién en la distancia interpedicular
lumbar, huesos iliacos cortos, huesos largos
cortos y gruesos, irregularidad metafisiaria,
acortamiento en huesos tubulares de las manos,
aumento de longitud en extremo distal de peronés
y acortamiento relativo en el extremo distal de
cubitos.!
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El diagnéstico de la hipocondroplasia es dificil en
nifos por debajo de los 3 afios ya que la despropor-
cién esquelética tiendea ser leve y las caracteristicas
radiolégicas podrian pasar desapercibidas durante
los primeros afios de la infancia.!®!? El estudio
molecular de estos pacientes ha permitido conocer
que el 70% de los individuos afectados son heteroci-
goticos para las mutaciones p.G380R p.N540k de
FCFR37, sin embargo debido a la evidente hetero-
geneidad del locus, existe un 56,9% de mutaciones
negativas para FCFR3 que se presume corresponden
amutaciones que atin no han sido dilucidadas por
la ciencia, las cuales generarian fenotipos simila-
res, masnoidénticos dela enfermedad.10.12.13

El caso reportado muestra a un neonato con
fenotipo similar a acondroplasia, debido al
acortamiento de sus huesos largos, hipoplasia
nasal, abombamiento frontaly mano en tridente,
sin embargo no encaja de manera exacta en los
hallazgos tipicos de una acondroplasia, su pre-
sentacién clinica es menos severa lo cual impidié
su diagnéstico prenatal enfocado hacia dicha
entidad y hace sospechar en hipocondroplasia,
esto sumado a su corta edad, genera dificultad
para encasillarlo dentro de un tipo especifico de
displasia ésea; hace falta un estudio molecular
exhaustivoy observar de qué forma evoluciona con
el paso de los afios, si llegara a presentar proble-
mas de aprendizaje o de talla que permitan definir
mejor sudiagnoéstico. Posee ademas signos que no
son habituales en las osteocondrodisplasias como
el espacio aumentado entre el primer y segundo
dedo del pie, cominmente conocido como “pie
en sandalia”, muy caracteristico de nifios con
trisomia 21'*15y paladar hendido ojival.

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES
Para llegar a un diagnéstico es necesario estable-
cerunavigilancia, medianteradiografias de serie
6sea, que brindaran datos caracteristicos e impor-
tantes para su estudio y guia para los continuos
andlisis durante los primeros afios de vida y de ser
factible, realizarun analisis molecular para llegar
aundiagndstico definitivo.
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