La valoracion del feto con displasia esquelética
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Debido a que las displasias esqueléticas son raras, su diagndstico prenatal es dificil. El adquirir una gran
experiencia toma tiempo. Este capitulo revisard la prevalencia a nacimiento y la clasificacion de las
displasias esquel éticas y proveerda un marco para el abordaje de |os diagnésticos de las condiciones
identificables al nacimientol.

Importancia social e histérica

Las anomalias esquel éticas son Unicas dentro de los defectos a nacimiento. Aungue muchas displasias son
letales, algunos individuos af ectados sobreviven y llevan una vida productiva sin laintervencion de terapia.
Asi pues, laidentificacion de pacientes con esqueleto anormal ha existido desde el principio de la historia.
Esto contrasta con muchos otros defectos al nacimiento. Hace cuatro mil afios, por ejemplo, un nifio que
naci era en Egipto con rifion multiquistico, valvas uretral es posteriores, transposicion de los grandes vasos o
muchas otras condiciones, habria muerto y no apareceria muy diferente ala vista de los observadores en
relacion con cualquier otro producto nacido muerto debido a complicaciones del parto. En contraste, un
nifio con acondroplasia o unos gemelos unidos podrian haber sobrevivido y causar intereses diversos.

Esto ha dado lugar a una amplia documentacion en las Artes de individuos con anomalias esguel éticas,
siendo probablemente las mas comunes € pie equinovaro y la acondroplasia.

La siguiente pintura es una de las més famosas representaciones de displasia esquel ética. Se llama“Las
Meninas’ de Velazquez (1656, Museo del Prado, Madrid). Representa a Veldzquez pintando la corte del
rey FelipelV y laReina (Marianade Austria). La composicidn es interesante porque corresponde a campo
visual del Rey y laReina, no a angulo del pintor. De hecho se puede observar a Rey y alaReinaen €
espejo de la pared de atrés. La personadel centro es lainfanta Margarita su compafiera de juegos
(meninas). Por supuesto nuestro interés se centra en Mari-Barbola. La aparienciafacial, lafrente cuadrada,
los brazos y piernas cortos y las manos son muy tipicos de acondroplasia. Velazquez tenia un ojo amable
tanto para ella como para muchas otras personas con anomalias (Observe su pintura del “Principe Baltasar
Carlosy el Enano”, El Principe Baltasar en la escuela de equitacion, Sebastian de Morra, El nifio de
Vallecas, Diego de Acedo “El Primo”)



Fig. 1: Las Meninas, Veldzquez (1656, museo del Prado, Madrid, Espafia).

El término “enano” se usa frecuentemente en una connotacion despectiva, y es mejor reservar su uso alas
caricaturas de Walt Disney que para describir a otros humanos. Una terminol ogia mas apropiada es hablar
de “displasias de miembros cortos’. Los nombres de la pintura, sin embargo, no deben de cambiarse.

L os acondropl asicos han tenido carreras importantes en las Artes, como los asiduos a cine seguramente
saben, en actividades especificas (un equipo de acondroplasicos trabajaba en el mantenimiento de las alas
del bombardero Enola Gay durante la Segunda GuerraMundial), y en funciones més convencionales dentro
de la sociedad.

La segunda figura es una pintura de Henry de Toulouse-L autrec, un pintor francés famoso por su pinturade
lavida alrededor de Montmartre en Paris. Los padres de Henry pertenecieron a una antigua familia cuyo
lingj e se remontaba hasta Carlomagno. Al igual que muchas familias nobles francesas en el Ultimo siglo, su



fortuna habia dejado de ser considerable, y con € fin de preservarla en la medida de lo posible era comun
€l matrimonio entre miembros de la misma familia. De tal modo que el padre de Henry (El Conde
Alphonse de Toulouse-L autrec) era primo hermano de su madre (Ila Condesa Aléle Tapié de Ceyleran). Se
considera que Henry de Toulouse-L autrec sufria de un trastorno |lamado picnodisostosis?,®* > °. La
picnodisostosis es un trastorno esquel ético autosomico recesivo caracterizado por talla baja, aumento de la
densidad Gsea, retraso en el cierre de las suturas craneales, pérdida del angulo de la mandibula, claviculas
displésicas, disolucion de las falanges terminales de manosy pies, anormalidades dentales y aumento de la
fragilidad 6sea. El defecto estd ligado a una region estrecha en labanda 21 del brazo largo del cromosoma
1.

Cuando Henry eraun nifio (13 y luego 14 afios de edad), sufrié fractura de un fémur tras la caida de un
caballo durante una sesion de entrenamiento con su padre (un &vido jinete) y més tarde se fractur6 €
segundo fémur. Debido al trastorno del hueso, le tom6 casi un afio sanar de la fractura. De manera
comprensible, e pequefio Henry no deseando repetir la experiencia, prefirié ocupar su tiempo mejorando
sus habilidades en el dibujo y la pintura, las cuales desarroll6 durante su larga convalecencia. Esto provoco
€l rechazo paterno y una sensacion de falta de pertenencia a su ambiente aristocrético original. Como
muchos en una situacién similar, él se sintié més atraido hacia otros también rechazados por la sociedad y
encontré un ambiente mas tolerante entre la poblacion artisticay del espectécul o alrededor de Montmartre.

Lapinturatitulada: “Dance au Moulin Rouge” (un famoso establecimiento en ese tiempo) se centra
alrededor del ge visual creado por lamujer de clase mediaaltaen rosay las dos bailarinas. Notese la
actitud desdefiosa de la dama en rosa hacialas bailarinas y en particular “La Goulue” (labailarina que
levanta su piernaizquierda). “La Goulue” (la Glotona) asi apodada por su habito de ir alas mesas de los
clientes, sentarse en €l regazo de los caballeros y tomar sus bebidas (jaumentando asi € consumo en €
establecimiento!). De hecho, el personaje importante en la pintura, es su pareja de baile: “Valentin le
Désossé” (El Hombre Serpiente en espafiol). Vincent, quien aparece en otras pinturas de Toul ouse-L autrec,
era un contorcionistafamoso, habilidad que le erafacilitada debido a su padecimiento de Ehler-Danlos, una
displasia del tgjido conectivo con algunas semejanzas con la osteogénesis imperfecta.




Fig. 2: “ Dance au Moulin Rouge” , Henry de Toul ouse-Lautrec 1890 Philadelphia Museo de Arte,
Philadelphia

A todas luces € patrimonio artistico del mundo ha sido engrandecido debido ala contribucion de Henry de
Toulouse-Lautrec, y su arte fue influido en forma significativa por su padecimiento.

En todas las sociedades han existido pacientes con displasiay deberiamos hacer un esfuerzo para
permitirles funcionar 1o mas normalmente posible en la sociedad (Fig. 3). Una de mis amigas con
acondroplasia relataba su ansiedad una vez al tomar un elevador en una gran ciudad. Cuando la puerta se
cerré detrés de ella, no habia botén alguno que pudieraacanzar y se encontrd atrapada en el elevador hasta
que alguien més entrd. Afortunadamente, en los Estados Unidos el pasgje del Acta de los Americanos con
Discapacidades ha contribuido a la adaptacién de esta gente especia en nuestra sociedad. Sélo nos queda
esperar que esto se difunda més alin alrededor del globo.

Fig. 3: Nuestra sociedad debe adaptarse a las necesidades de |os pacientes con displasia de miembros
cortos. (© 1972 Quino “ jA mi no me grite!” Ediciones de la Flor)

(Prof. Margulies: Thisis a cartoon of Quino... | do not have copyright authorization for it, but maybe
someone you know could abtain authorization to reproduce it ?)

Muchas organizaciones ayudan a pacientes con displasia esquelética. Un g emplo vibrante es The Little
People of America (Gente pequefia de América) (www.lpaonline.org) que ayuda a pacientes con
acondroplasiay trastornos similares. Los médicos deben estar enterados de estos recursos y ayudar a sus
pacientes a tomar ventaja del apoyo que suministran.

Prevalencia al nacimiento y contribucion a la mortalidad perinatal

Laprevalenciaa nacimiento de las displasias esquel éticas, excluyendo |as amputaciones de miembros,
reconocibles en el periodo neonatal ha sido estimada en 2.4/10,000 nacimientos’. En una serie grande, 23%
de los infantes afectados fueron mortinatos, y 32% murieron durante la primera semana de vida. La
frecuenciatotal de displasias esqueléticas dentro de las muertes perinatales fue de 9.1/1,000. Las
frecuencias relativas de las diferentes displasias esquel éticas se muestran en lafigura 4.
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Las cuatro displasias esquel éticas méas comunes encontradas fueron la displasia tanatof érica, acondroplasia,
osteogénesis imperfectay acondrogénesis. La displasia tanatoféricay la acondrogénesis representaron €l
62% de todas |as displasias esquel éticas letales’. La displasia esquelética no letal méas comin esla
acondroplasia.

En otras series extensas, en que se reporta la prevalenciay clasificacion de las displasias esquel éticas
neonatales | etales en Escocia Occidental, la prevalencia fue de 1.1/10,000 nacimientos, y |os padecimientos
maés frecuentemente diagnosticados fueron |la displasia tanatof orica (0.24:10,000), osteogénesis imperfecta
(0.18:10,000), condrodisplasia punteada rizomélica (0.12:10,000), sindrome campomélico (0.1/10,000) y

acondrogénesis (0.1/10,000)8.

Lasiguiente gréfica corresponde ala prevalencia de displasias esguel éticas sel ectas en |os estudios de
Anderson y Camera.
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Clasificacioén de las displasias esqueléticas

Hasta hace poco tiempo, la clasificacion de las displasias esquel éticas ha sido dificultada por lararezade la
condicion y lafalta de entendimiento de las etiologias. Asi pues, los trastornos que se aprecian iguales
fueron asimilados, y posteriormente separados bajo nuevas entidades. Esta falta de comprensién provocd
gue las clasificaciones se hicieran basandose en aspectos descriptivos y la técnica mas adecuada para
identificar los hallazgos se usaba en forma méas predominante para categorizar las anomalias. Por |o tanto
muchas definiciones estan basadas en criterios radiol égicos con una menor proporcién que se basan en
criterios histoldgicos o clinicos. Esto a su vez, complicé més aln la situacién ya que lanomenclatura de los
trastornos era entonces ya fuera una descripcion de la evolucion clinica (displasia tanatoférica = que lleva
(provoca) muerte), una descripcion clinica (displasia diastréfica = referente a las articul aciones dislocadas,
displasia cleidocraneal...), 0 su posible patogénesis (osteogénesis imperfecta, acondrogénesis). A aquellos
trastornos demasiado inciertos o con demasiadas caracteristicas se les dieron epénimos (sindrome de Ellis-
van Creveld).



En un intento por poner cierto orden, un grupo de expertos propuso una Nomenclatura Internacional para
las Displasias Esqueléticas en Paris en €l afio de 1977. Esta clasificacion fue revisada en Alemaniaen
1992 y més recientemente en Los Angeles en 1998. La version actual cambié su nombre a*“ Nomenclatura
Internacional de los Trastornos Constitucionales de los Huesos’ 'y se encuentra disponible en lineaen

http://www.csmc.edu/geneti cs/skel dys/nomenclature.html
Las 5 categorias originales han sido ampliadas a 32 grupos.

Larazén paralo rgpido de larevision ha sido la explosion de conocimientos producida por los
descubrimientos del defecto genético subyacente a muchos de los trastornos. En 1994, dos grupos (Le
Merrer en el INSERM, Paris, Franciay Velinov en Farmington CT, USA) concluyeron en forma
independiente que el gen responsable de la acondroplasia estaba localizado en laregion teloméricade la
banda 16.3 del brazo corto del cromosoma 4. El afio siguiente Bellus, en John Hopkins, demostré que una
sustitucion de glicina por argininaen el codén 380 del Receptor 3 del Factor de Crecimiento Fibroblastico
era el responsable de la acondroplasia. Los factores de crecimiento de fibroblastos regulan la proliferacién
celular, ladiferenciacion y lamigracion por medio de un receptor transmembrana tirosina-quinasa llamado
“receptor del factor de crecimiento fibroblastico” (FGFR por sus siglas en inglés). Estas moléculas
contienen componentes de dominios transmembranay un componente extracelular formado por 3 dominios
semejantes a las inmunoglobulinas (Fig. 5).
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Fig.5: Representacion esquematica del Receptor del Factor de Crecimiento Fibroblastico (FGFR). En la
izquierda, la molécula se inicia con un péptido de sefial. EI componente extracelular consiste de 3
dominios semejantes a las inmunoglobulinas (los 3 arcos). Hacia la derecha de la molécula se encuentran
[os dominios transmembrana.

En € transcurso de los siguientes meses y afios ocurrio literalmente una explosion de conocimientos con la
identificacion del locus para Pfeiffer, Aperts, Crouzon, Jackson-Weiss, displasia tanatoforica,
acondroplasia, hipocondroplasiay muchos otros. Subsecuentemente muchas otras proteinas deficientes
fueron descubiertas.

Aunque més de 271 displasias esquel éticas han sido descritas y probablemente mas serén identificadas
como entidades distintas, €l nimero que puede reconocerse con €l uso de la ecografiaen € periodo prenata
es considerablemente menor.

Definiciones y “¢Qué buscar?” cuando se realiza un examen prenatal

Las displasias esguel éticas son trastornos 6seos. Pueden ocurrir a partir de una anormalidad en:
1. Crecimiento: ocasionando formay tamafno anormales del esqueleto.
2. Numero: ya sea disminuido o aumentado.
3. Textura yaseadisminucion o aumento en la actividad del proceso de remodelacion y depdsito
mineral.



El acortamiento de | as extremidades puede involucrar e miembro completo (micromelia), e segmento
proximal (rizomelia), el segmento intermedio (mesomelia) o el segmento distal (acromelia) (Fig. 6).

Fig. 6: El acortamiento de las extremidades puede involucrar el miembro completo (micromelia), €
segmento proximal (rizomelia), el segmento intermedio (mesomelia) o el segmento distal (acromelia). Los
dedos supranumerarios del lado de la ulna o la fibula son “ post-axiales’ y “ pre-axiales’ s estan
localizados en el lado del radio o latibia.

El diagndstico de rizomelia o mesomelia requiere la comparacion de las dimensiones de los huesos de la
piernay antebrazo con aquellos del musio y brazo.

Laacromelia puede ser debida a varias anomalias de las manosy pies. Polidactilia se refiere ala presencia
de més de cinco dedos. Se clasificaen post-axia si |os dedos adicionales se encuentran localizados en la
parte ulnar o fibular y pre-axial si estan localizados en la parte radial o tibial (Fig. 6). Mas comUnmente, €l
dedo adicional es un simple pdlipo cuténeo, dificil de visualizar por ecografia, pero ocasional mente
también pueden haber huesos presentes.
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Fig. 7: Polidactilia serefiere a la presencia de dedos adicionales. Mas cominmente el dedo adicional es
un simple pélipo cutaneo, dificil de visualizar por ecografia, pero ocasionalmente también pueden haber



huesos presentes o incluso un dedo completo duplicado, pero no funcional. En esta ilustracién se han
representado polidactilias post-axiales.

Lasindactilia se refiere alafusion de tejidos blandos u 6seos de dedos adyacentes y es dificil de reconocer
en sus formas menos severas (Fig. 7).

Fig. 7: Sndactilia 6sea.

La clinodactilia consiste en la desviacion de un dedo(s). Puede ser ocasionada por una 5% falange media
anormal tal como sucede en la braquimesofalangia (Fig. 8)

Fig. 8: Izquierda: una 52 falange media anormal puede ser responsable de la clinodactilia.

Ladesviacion media de la mano es altamente sugestiva de anomalias del “gje radial”. Estas anomalias van
desde pulgares anormales (algunas veces trifalangicos como en el sindrome de Holt-Oram) hasta la
hipoplasia 0 ausencia del pulgar y algunas veces ausencia del radio e incluso del radio y la mano. Los tres
diagndsticos mas probables incluyen el sindrome de Holt-Oram, el sindrome de trombocitopenia-radio
ausente (TAR por sus siglas en inglés) y la trisomia 18.

Fig. : Lasanomalias del “ geradial” abarcan desde los pulgares anormales hasta la hipoplasia o
ausencia del pulgar y algunas veces ausencia del radio e incluso del radio y la mano.



Lalongitud del pie es muy parecida alalongitud femoral y puede usarse para comparar ambos®,10. A nivel
del pie, debera también buscarse intencionalmente un pie en mecedora (posicion vertical anormal del
astragalo y calcaneo) o un pie equinovaro.

Tdus
Calcaneus

Fig. : Una posicion vertical anormal del astragalo y calcaneo provoca un pie en mecedora.

A nivel de la cabeza, deberén observarse desviaciones de laformanormal de ésta. Estas incluyen la
braquicefalia, escafocefaliay craneosinostosis.
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Fig. : Apariencia normal del craneo en seccidn transversa (imagen central), que debera de compararse con
la escafocefalia (el aplanamiento lateral, primera imagen) y la braquicefalia (el acortamiento antero-
posterior, imagen de la derecha)

La braquicefalia ocurre en muchas acrocefalopolisindactilias. La escafocefalia (o dolicocefalia) es més
comun y se asocia con ruptura prematura de membranas, retardo en el crecimiento, falta de espacio in-Utero
y displasia acromesomélica.

Las craniosinostosis resultan apartir de lafusion prematurade las suturas. El cerebro en expansion deforma
los huesos adyacentes provocando anomalias especificas. Una de las mas comunes es laforma de trébol (o
kleeblattschadel) que ocurre en €l tipo |1 de la displasia tanatoférica. Otras condiciones que cursan con
craneosinostosis son el sindrome de Carpenter, la hipofosfatasia, la acrocefalosindactilia, Crouzon —
Aperts, acrodisostosis, secuencia de la trimetadiona y muchos otros.



Fig. : La craneosinostosis esta ocasionada por la fusion prematura de las suturas.

Laprominenciafrontal es una deformidad de la frente que puede estar asociada con la acondroplasiay la
craneosinostosis, pero también puede deberse al tamarfio intracraneal aumentado por la hidrocefalia severa.
El diagnostico se sospecha frecuentemente en un corte anivel de los labios del feto (el corte usado para
valorar la presencia de labio hendido) y se realiza o confirma en un corte facial sagital. Al mismo tiempo
debe buscarse un puente nasal bajo.

Fig.: El corte usado para valorar la presencia de un labio hendido es justo delante de la frente (derecha).
En la prominencia frontal (centro) la frente aparece en €l corte, y en la inclinacion (oblicuidad) frontal
(izquierda) estd mucho mas lgjos.

L os huesos wormianos son peguefios huesos en las fontanelas y pueden estar asociados con displasia
cleidocraneal, osteogénesis imperfecta, trisomia 21, hipotiroidismo, picnodisostosisy progeria.
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Fig.: Los huesos wormianos son pequefios huesos en |las fontanelas.

Al observar la cabeza, nétese la distancia entre los 0jos. Una distancia disminuida (hipotel orismo) o
aumentada (hipertelorismo) puede también estar presente en las displasias esguel éticas.
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Fig. : Ladistancia normal entre los ojos en un corte transversal de |0s 0jos deberd ser aproximadamente
igual al didmetro ocular. Asi pues, se aplica la“regla delostercios’: la distancia binocular puede
dividirse en trestercios casi iguales. correspondiendo dos de ellos a las Orbitasy €l tercero ala distancia
entre ambos o0jos. Una disminucién de la distancia interocular es hipotelorismo mientras que un aumento
representa hipertelorismo.

También en esta etapa del examen, deberd descartarse una mandibula pequefia (micrognatia, de la cual
recordaran sufria Henry de Toulouse-L autrec)1l,

Fig. : Micrognatia es una mandibula méas pequefia que lo normal y se asocia con muchos trastornos.

A nivel del térax debe buscarse si |as costillas presentan un tamafio anormal que pudiera hacer que lacaga
torécica sea demasiado estrecha. Este es un hallazgo tipico de la mayoria de las displasias esquel éticas
letales (displasia tanatof érica, acondrogénesis, hipofosfatasia, displasia camptomélica, displasia
condroectodérmica, osteogénesis imperfecta, polidactilia con costillas cortas...). Estos padecimientos no
son letales debido a que los huesos sean anormales, sino porque las costillas son demasiadas cortas y asi
impiden el crecimiento normal de los pulmones. Es la hipoplasia pulmonar resultante la que es letal. En la
préctica, no es necesario medir €l térax o las codtillas. Es suficiente saber que el diametro torécico debe ser
entre 80-100% del diametro abdominal. Las displasias esquel éticas | etal es frecuentemente presentaran un



tamario torécico de alrededor del 50%, asi que la anomalia no es suitil.

80-100%

Fig. : El didmetro toracico debera ser entre 80-100% del diametro abdominal.

Laanormalidad espinal més cominmente observada en las displasias esquel éticas es |a platispondilia, que
consiste en aplanamiento de las vértebras. Este signo es tipico de la displasia tanatoférica. También se ha
reportado el diagnostico prenatal de la hemivertebra congénital?. También in-Utero pueden identificarse la
cifosisy laescoliosis.

Otros hallazgos a investigar

Lahipomineralizacién ocurre en la hipofosfatasia, acondrogénesis y osteogénesis imperfecta. La
aparienciatipica es aquella de los huesos con escasa sombra posterior, pero 1o mas caracteristico esla
posibilidad de visualizar ambas corticales (algo que no es posible en los huesos normales).

Ausencia o aplasia de algunos huesos. Este es el caso en ladisplasia cleidocraneal por gjemplo, donde la
clavicula se observa demasiado corta. Lalongitud normal de la clavicula debera coincidir en milimetros
con €l nimero de semanas de la gestacion, de tal modo que alas 20 semanas € feto tenga una clavicula de
aproximadamente 20 mm. Otro gemplo es la presencia de 11 pares de costillas, y esto puede ocurrir en la
displasia camptomélica, ladisplasia cleidocraned y latrisomia18y 21.

Curvatura 0sea: esto sugiere osteogénesis imperfecta, displasia camptomélica e hipofosfatasia. En la
osteogénesis imperfecta, es frecuente observar un angulo (fractura) en lugar de una curva.

La biometria en el diagndstico de las displasias 6seas

La biometria de los huesos largos ha sido usada extensamente en la prediccién de la edad gestacional. Los
nomogramas disponibles para este propdsito usan los huesos largos como la variable independiente y 1a
edad fetal estimada como la variable dependiente. Sin embargo, el tipo de nomograma requerido para
valorar lanormalidad de las dimensiones 6seas usa ala edad gestacional como la variable independiente y
los huesos largos como la variable dependiente. Para poder usar estos nomogramas en forma adecuada, el
clinico debe saber con exactitud la edad gestacional del feto. Por consiguiente, las pacientes con riesgo de
displasias esquel éticas deben ser aconsejadas para obtener un cuidado prenatal a edad gestacional temprana
paralavaloracién de todos los estimadores clinicos de edad gestacional. La tabla siguiente presenta
nomogramas para la valoracion de la biometria de los segmentos para |las extremidades superiores e
inferioresy laclavicula.
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Para aquell as pacientes que se presentan con edad gestacional incierta, pueden usarse comparaciones entre
las dimensiones de los miembros 'y el perimetro cefdico. El perimetro cefélico tiene la ventgja de ser
independiente de laforma. Una limitacién de este abordaje es que asume que €l craneo no esté involucrado
en el proceso displasico, y este puede no ser € caso en algunas displasias esquel éticas. Latablausala

percentiladel 5% y de este modo un nimero discreto de fetos normales caera fuera de estos limites.

Lasiguiente tabla’® ilustra las longitudes femorales de varios fetos con displasias esquel éticas (véanse las
leyendas). Las 3 percentilas superiores son 1a 957, 50°y 5%y las tres lineas rojas inferiores son la ¥y Ya
de la media respectivamente desde arriba hasta abajo. Basdndonos en esta grafica, resulta claro que la

mayoria de las displasias esquel éticas de miembros cortos caera significativamente por debgjo de la

percentila 5. Las Unicas excepciones son la hipocondroplasiay la acondroplasia.




Femur length in skeletal dysplasias
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Lasiguiente gréfica®® resulta de utilidad para sugerir cuédl pudiera ser el diagnéstico diferencial de acuerdo
alas diferentes longitudes. Aunque esta tabla estd basada en una de | as series prenatal es més extensas, debe
estarse conciente de que muchas displasias esquel éticas no se encuentran representadas. Simplemente debe
colocarse una medicion en lagréficay ver cudles son los diagnosticos diferenciales en esa rebanada. Los
porcentgjes indican el tanto porciento de los trastornos en esa categoria. Por supuesto, cuando se sugieraun
diagndstico diferencial, deberan buscarse hallazgos que o confirmen o lo descarten.



Femur Per cents of the mean
(mm) and likely anomalies

80 Hypochondroplasia: 33%

Achondroplasia: 27%
Focal femoral deficiency, Osteogenesis I11: 20%

Achondroplasia: 29%

Osteogenesis 11: 19%

Hypochondroplasia, Focal femoral deficiency: 14%
Osteogenesis |11, Campomelic dysplasia
Unspecified distrophy, Hypophosphatasia
Chondrodysplasia punctata: 5%

70

Osteogenesis |1, 111, Achondroplasia: 17%
Hypochondroplasia, Campomelic dysplasia: 9%
Thanatophoric dysplasia, Short-rib polydactyly,
Diastrophic dysplasia, Unspecified distrophy
Kniest syndrome, Hypophosphatasia,

Focal femoral deficiency: 4%

60

Thanatophoric dysplasia: 36%

Osteogenesis |1, Diastrophic dysplasia: 14%
(Unspecified distrophy: 9%)

Short-rib polydactyly, Achondroplasia, -genesis
Hypophosphatasia, Focal femoral deficiency,
Chondrodysplasia punctata: 5%

50

40

Thanatophoric dysplasia: 53%

Osteogenesis 11: 26%

Diastrophic dysplasia: 6%

Dissegmental dysplasia, Short-rib polydactyly,
Chondroectodermal dysplasia, Achondroplasia,
Femur-fibula-ulna: 3%

Thanatophoric dysplasia: 44%

Osteogenesis 11: 34%

Campomelic dysplasia: 7%

Diastrophic dysplasia: 5%

Short-rib polydactyly, Achondrogenesis,
Chondroectodermal dysplasia, Achondroplasia: 2%
Osteogenesis 11: 43%

Thanatophoric dysplasia: 30%
Achondrogenesis: 19%

Hypophosphatasia: 5%

Achondroplasia: 3%

Achondrogenesis: 50%

Short-rib polydactyly: 14%

Thanatophoric d., Osteogenesis ||, Dysegmental
dysplasia, Femur-fibula-ulna, chondrodysplasia
punctata: 7%

30

20

10

10 12 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 38 40 42 weeks

Presentacioén clinica

Lavaloracién de displasias esquel éticas ocurrira ya sea porque exista una historia familiar o debido a
descubrimiento incidental de un hueso de forma anormal o demasiado corto durante un examen. Cuando
esta presente el antecedente familiar, latarea se limita generamente avalorar si 1os mismos hallazgos estan
presentes 0 no. En la préctica observamos todos los huesos largos y medimos todos aquellos que no estén
claramente dentro de limites normales.



Posterior al nacimiento

A pesar de todos |os esfuerzos para establecer un diagnostico prenatal exacto, en todos |os casos es
indispensable un estudio cuidadoso del recién nacido. La evauacion debera incluir un examen fisico
detallado realizado por un genetista o por una persona con experiencia en el campo de las displasias
esqueléticasy las radiografias del esqueleto. Estas Ultimas deberan incluir: vistas anterior, posterior, lateral
y de Towne del créneoy vistas antero-posterior de la columnay las extremidades, con placas separadas de
manosy pies. El examen de las radiografias 6seas permitird un diagndstico preciso en la gran mayoria de
los casos, dado que laclasificacion de las displasias esquel éticas estd basada en su mayor parte en hallazgos
radiograficos. En las displasias esquel éticas | etales, deberaincluirse el examen histolégico de los tejidos
cartilaginoso y 6seo, ya que esta informacién puede ayudar allegar a un diagndstico especifico. También
deberan incluirse estudios cromosomicos, ya que existe un grupo especifico de trastornos 6seos
constitucional es asociados con anormalidades citogenéticas. L os estudios bioquimicos son (tiles en raros
casos (por ejemplo, hipofosfatasia). Las restricciones de ADN y |os ensayos de actividad enzimatica
deberan ser considerados en agquellos casos en los cuales el fenotipo sugiera un trastorno metabdlico, como
en el caso de lamucopolisacaridosis.
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