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RESUMEN: presentamos un caso de acondrodisplasia heterocigota diagnosticado por ultrasonido.
Hacemos énfasis en sus caracteristicas clinicas, histopatolégicas y radiolégicas. Se hacen
recomendaciones para el diagnéstico y el manejo perinatal.
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SUMMARY: a case of heterozygous achondrodisplasia diagnosed prenatally by ultrasonographic
examination. Their clinical, radiological and histopathologic characteristics are stressed the advis-
ableness of the prenatal diagnosis and management is stressed.
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INTRODUCCION

La acondrodisplasia es una afeccion congénita sido estimadas por varios autores entre 1,10 a 3,22
que fue descrita por primera vez por Parrot en 1876 x 1 000 nacidos vivo§l3-16). En nuestro pais, en
(1)y es la causa mas comun de acondrodisplasia en 1934, Zamora(17) reporta un caso de acondro-
el hombre(2-7). displasia heterocigota de aparicion de novo.

Se caracteriza por alteraciones craneo-faciales Posteriormente en 1981, Zighelboim y c¢l8)
como: macrocranea con foramen magnum pequefio, publican sobre un total de 1 048 355 nacimientos, 94
puente nasal bajo y frontal prominente, asi como acondrodisplasicos, lo cual da una incidencia de 1
alteraciones esqueléticas que afectan funda- acondrodisplasia por cada 11 152,5 nacimientos en
mentalmente el crecimiento de los huesos largos, la Maternidad “Concepcion Palacios”.
tipo rizomelia, ademas podemos observar cuerpos Sosa Olavarrigs), en 1992 refiere unaincidencia
vertebrales pequefios de forma cuboide, con global paralas displasias esqueléticas de 4,8 x 1 000
alteraciones de la alineacion del eje axial, tipo nacidos vivos en el Hospital Central de Valencia y
lordosis lumbar y cifosis téraco-lumbar leve. A de 1 acondrodisplasia por cada 18 000 nacimientos.
nivel de las manos se ha descrito semejanza en la La presente comunicacion tiene como finalidad
longitud de las falanges medias y proximales (mano reportar un caso de acondrodisplasia heterocigota,
en tridente)7-11). diagnosticada por ultrasonido y orientar en lo refe-

Los individuos que presentan acondrodisplasia rente al manejo perinatal.
no tienen alteraciones del desarrollo intelectual y
son fértiles, transmiten la enfermedad con patrén Descripcién del caso
autosomico dominante. Aproximadamente el 80% Paciente de 22 afios de edad, Ill gesta, | cesarea
de los casos representan una mutacion de novo, quey | aborto, portadora de acondrodisplasia hetero-
se ha relacionado con edad paterna avanzadacigota, es referida a la consulta de alto riesgo
(2,4,8,10,11) La forma heterocigota es compatible obstétrico del Hospital Miguel Pérez Carrefio, con
con lavida mientras que, la homocigota es letal, por gestacion simple de 15 semanas por fecha de ultima
las complicaciones respiratorias debidas a laimpor- menstruacion, y correlacion ecogréafica acorde. Sin
tante constriccion toracicd1,12) otro antecedente personal o familiar contributorio

Los reportes de prevalencia al nacimiento para (Figura ).
las displasias esqueléticas no son uniformes y han
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la evaluacion del conyuge, no evidencié rechazo
al producto de la gestacién. A las dos semanas
posparto no hubo modificaciones en el examen
mental de la paciente.

Figura 1. Arbol genealdgico del caso presentado.

el siguiente plan de estudio:

1.

38

. Se practico evaluacién de la condicién psiquia-

amn

Figura 2. Cariotipo del producto estudiado.

En vista del antecedente materno se llevé a cabo

Se practicé estudio genético para descartar
alteracién cromosémica, el cual reporta cariotipo
46XY (Figura 2).

Se plante6 la necesidad de ultrasonido seriado
nivel Ill con la finalidad de evaluar la curva de
crecimiento de los huesos largos, encontrando
alteracion en los mismos desde la semana 24 de
gestacion (huesos largos en P5 de crecimiento),
confirmandose el diagndéstico a la semana 27 de

acondrodisplasia por ultrasonido (Figura 2y 3). frigura 3. Corte longitudinal del fémur a las 27 semanas

. El'estudio Doppler para descartar otras malforma- ge embarazo. Alteracion de su crecimiento (por debajo

cionesy valorar el flujo Utero-placentario mostré6 del P5) y de su morfologia.
resistencia vascular alta en cordén libre y fetal,
desde la semana 27 de gestacion, motivo por el
cual se medic6 la paciente con blogueantes de
calcio, hasta obtener normalizacién de las
mismas. Ecoanatomia cardiaca normal.

El resto de la evolucion del embarazo fue
satisfactorio. Se realiz6 ceséarea a las 37 semanas
por bradicardia fetal, anestesia general (por indica-
cion materna y fetal) se obtuvo recién nacido
masculino, en podalica, peso 2 800 g y talla 46 cm,
circular en bandeleta alrededor del cuello, térax y
abdomen. Apgar 5y 7 puntos al 1°y 5° minuto. La
edad del nifio por Capurro fue 37 semanas. Hubo
polihidramnios durante el acto operatorio. El aspecto
radiolégico del neonato se aprecia en la Figura 4.

trica materna con el objeto de conocer la
aceptacion del hallazgo por parte de la paciente
y manejo en pareja, teniendo en cuenta la
posibilidad de rechazo al embarazo. Al momento
de la referencia, el examen mental no mostro
sintomas ni signos de trastornos psiquiatricos, ni
rasgos de personalidad patolégicos. Asimismo
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Figura 4. Aspecto radiolégico en proyeccion anteroposterior y lateral del caso presentado. Noétese rizomelia y discreta
alteracién en la relacion téraco-abdominal sin llegar a ser compatible con hipoplasia toracica.

DISCUSION

Los avances en el ultrasonido, asi como la La acondrodisplasia pertenece al primer grupo y
sistematizaciéon en la exploracion del esqueleto fetal se caracteriza desde el punto de vista histopatoldgico
desde inicios del segundo trimestre, han permitido por defecto en la maduracion de los condrocitos
el diagnéstico antenatal de una variedad de anomaliaslocalizados en el platillo de crecimiento de los huesos
esqueléticas. largos(6,10,20)

La nomenclatura existente para la clasificacion La transmision de la enfermedad se realiza
de las displasias esqueléticas es compleja, sin em- mediante patron autosémico dominante, la gran
bargo estas afecciones pueden ser subdivididas enmayoria de pacientes afectos constituyen una
cinco subgrupos para su estudi®): mutacion de novo. El riesgo de homocigocidad, si

un solo miembro de la pareja esta afectado, es bajo
a. Osteocondrodisplasias: anomalias de los cartila- y ha sido estimado en 1/50 000 nacimientos (0,002%)

gos y del desarrollo y crecimiento 6seo. mientras que alcanza el 25% cuando ambos padres
b. Disostosis: anomalias simples o combinadas de presentan la afecciéo).

los huesos. Avances en el diagndstico genético han permitido
c. Osteolisisidiopatica: desorden caracterizado por conocer que esta entidad se produce por una mutacion

reabsorcién multifocal de los huesos. en el cromosoma 4p, en el gen del receptor 3 para el
d. Desordenes 0seos asociados a alteracionescrecimiento fibroblastico (R3FCF). El producto del

cromosOmicas. gen R3FCF, tiene cinco dominios, tres exocelulares
e. Deso6rdenes metabdlicos primarios. del tipo Ig, uno intracitoplasmatico con actividad

tirosinoquinasa y otro transmembranoso donde
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ocurre la mutacion G380R (glicina sustituida por

arginina en el codon 380). En la actualidad en
nuestro pais, este tipo de estudio no es factible por
falta de infraestructurée,4,6,20,21)

Los criterios diagndsticos por ultrasonido se
resumen en el Cuadro (B,4,8,10,12,19) sin em-
bargo, debemos enfatizar la necesidad de disponer
de normogramas para evaluar el desarrollo y
crecimiento de cada uno de los huesos largos, con la
finalidad de ofrecer seguimiento de los productos de
padres afectos o en los que sospechemos una
mutacién de novo. En el caso presentado, podemos
observar como a partir de la semana 26 de gestacion,
todos los huesos se ubican por debajo del percentil
5 (Figura 2).

Cuadro 1

Criterios diagndésticos por ultrasonido para
acondrodisplasia

- Macrocranea con:
foramen magnum pequefio
frontal prominente
puente nasal bajo
- Rizomelia
-Alteraciones de la alineacion del raquis:
lordosis lumbar
cifosis téracolumbar
- Vértebras cuboides pequefias
- Sacro corto
- Mano en tridente
- Térax estrecho (hipoplasico variedad homocigota)
- Polihidramnios (variedad homocigota).

Golbus y Filli (22) proponen confrontar los
valores del diametro biparietal con la longitud femo-
ral, en estos casos, dicha relacion se encuentra 2

desviaciones estandar por debajo de la media para la

edad gestacional, como podemos observar en la
Figura 5.

Patey y col.(10) con la finalidad de distinguir
entre la forma heterocigota y la homocigota letal,
evallan basicamente el crecimiento de la longitud

femoral, si ésta alcanza mas de 34 mm se tratade una™’

variedad heterocigota, nuestros datos apoyan este
reporte.

En relacién al diagndstico diferencial debe
plantearse con:

-Enanismo tanatofoérico

-Displasia toracica asfixiante
-Acondrogénesis
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Figura 5. Longitud femoral y didmetro biparietal. Puede
observarse el aplanamiento de la curva de crecimiento del
fémur desde la semana 25.

Finalmente para concluir, queremos resaltar los
siguientes aspectos en el manejo perinatal de la
acondrodisplasia heterocigota:

a. La posibilidad de diagnostico prenatal en el
primer trimestre del embarazo, por el analisis de
bases del DNA, con la finalidad de demostrar la
alteracion en el brazo corto del cromosoma 4y la
subsecuente identificacién de la mutacién en el
factor 3 del crecimiento fibroblasti¢p,4,6,20,21)

. El diagnéstico por ultrasonido, asi como del
resto de las alteraciones esqueléticas, es tardio

(segundo, tercer trimestre), sin embargo es nece-

sario sistematizar la exploracion del esqueleto

fetal desde la semana 12 de gestacién, asi como
la implementacion de normogramas, para cada

uno de los huesos largos, que nos ayuden a

orientar y evaluar el desarrollo y crecimiento

fetal (3,4,8,10-12,19)

Proponemos laincorporacién del psiquiatra en el

equipo de trabajo perinatal, quién en este caso

observa que debe esperarse una intensa herida
narcisista en la pareja resultado de la misma

“afliccion por la pérdida del hijo esperado y la

aceptacion del malformado... La pareja podria

sentir incapacidad para aceptar al nifio porque la
herida narcisista es intolerable, o alternativa-

mente experimentar culpa conduciéndolos a
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dedicacién exagerada... Los padres del nifio
malformado experimentan culpa y vergliienza, y
buscan la causa de su condiciqa3). Esta cita

en su extencién es importante porque en el caso
gue nos compete no se constatd herida narcisista
por no haber un ideal de gestacion en la pareja
para el momento en que se realizé la evaluacion.
No se observé afliccion por el estado del recién
nacido, tampoco en el posparto y si una decision
activa por parte de la pareja y de la madre, para
la crianza del mismo, lo que destaca la impor-
tancia del apoyo familiar y en especial del
materno, parala aceptacion del nifio malformado.
. La importancia del seguimiento neonatal de los
recién nacidos afectos de acondrodisplasia
heterocigota por la posibilidad de compresién
craneo-cervical en los primeros afios de viday de
estenosis espinal y claudicaciéon neurogénica en
el adulto(24).
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