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Introduccion

La pseudoacondroplasia es unaformade displasia 6sea perte-
neciente a subgrupo de las espondil oepifisarias, habitualmen-
te de herencia autosdmica dominante, aunque también se han
descrito formas recesivas y esporadicasy.

El gen responsable de la enfermedad parece estar localiza-
do en laregion del cromosoma 19:19 p 13.1@

El estudio del cartilago de crecimiento sugiere que laenfer-
medad es secundaria a una anomalia en la sintesis de la protei-
naoligomérica del cartilago (CONP), que daria lugar a dtera
ciones en sumigracion y, por tanto, asu acumulacion dentro del
reticulo endopl&smico de los condrocitos®4),

Generalmente, presenta manifestaciones clinicas y radiol 6-
gicas que ladiferencian claramente de otras osteocondrodispla-
sias, y debe ser incluidaen lainvestigacion etiol dgica del retra-
0 de crecimiento, tan frecuente en la préctica pediétrica.

Caso clinico

Nifia de dos afios de edad, enviada a nuestro Servicio para
estudio de retraso ponderoestatural. No presenta antecedentes
familiares de interés, y, entre los personales, destaca un ingre-
s0 en periodo neonatal por prematuridad y neumonia en |6bulo
inferior derecho y otro alos quince meses de vida por deshi-
dratacion leve isotonicaen el curso de una gastroenteritis agu-
da. En este Ultimo, €l peso fue de 9 kg (< P3), latallade 74 cm
(P3)y d perimetro cranea de 46 cm (P10).

En el momento actual, presenta un peso de 9,4 kg y unata-
Ilade 76,8 cm, ambos por debajo del percentil 3, y un perime-
tro cefdlico de 48 cm (P10-25). En cuanto alos segmentos cor-
porales, el segmento superior mide 40 cmyy € inferior 34 cm.

En laexploracion es una nifia eutrdfica, con aspecto de ena
nismo que, si bien aparenta proporcién corporal normal, las
medidas muestran un segmento superior mas corto de lo habi-
tual. Créneo y facies son normales. Las manos son toscas, con
dedos anchos, especialmente el pulgar. Existe limitacion en
la extension de codos y rodillas. El resto de la exploracion es
normal.
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Pseudoacondroplasia: A propoésito
de un caso

Figura 1. Extremidad superior de la paciente, mostrando alteraciones en
su textura, densidad y morfologia: ensanchamiento e irregularidades
metafisarias y acortamiento de falanges y metacarpianos, especiamente
el primero.

Se realizan exdmenes compl ementarios, encontrando normali-
dad en todos |os siguientes: bioquimicageneral (glucosa, urea, cre-
atinina, &cido Urico, colesterol, GOT, GPT, hilirrubing, fosfatasaal-
calina, LDH, proteinas totales, calcio y fosforo), estudio nutricio-
nal (hierro, cobre, zinc, ablmina, prealbimina, transferrinay fe-
rritina), anticuerpos antigliadinay antiendomisio, IGF-I e IGF BP
3, GH con gercicio, test de sudor y test de toluidina en orina.
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Figura 2. Nétese la platiespondiliay €l aspecto piriforme de los cuerpos
vertebrales.

El estudio radiol 6gico esquel ético muestra evidentes altera-
ciones, sobre todo en pelvis, columna vertebral y epifisis. Las
extremidades estan acortadas proporcionalmente, por un acor-
tamiento generalizado de todos | os huesos tubulares. Las me-
téfisis son irregulares, en forma de hongo y existe fragmenta-
cion epifisaria (Fig. 1). Los cuerpos vertebrales muestran hi-
poplasia de la vértebralumbar superior y formacién de lengiie-
tas anteriores y centrales, que dan un aspecto piriforme. Existe
ligera platiespondiliay aplanamiento de discos que produce un
acortamiento del tronco. Las distancias interpeduncul ares son
normales (Fig. 2). En la pelvis se observa un estrechamiento
de la escotadura sacroiliaca e irregularidades en e acetdbulo y
la epifisis femoral proximal. El hueso iliaco aparece de mayor
tamafio comparado con pubis eisquion (Fig. 3). Laradiografia
de craneo es completamente normal.

Con estos resultados se establece €l diagnostico de pseudo-
acondroplasia.

El estudio radiol 6gico familiar fue negativo.

Discusion

Lafalta de antecedentes familiares sugiere una forma auto-
sdmica dominante, y en este momento, resulta dificil poder de-
mostrar |a existencia de una mutacion «de novo» en la pacien-
te, 0 de una mutacion germinal en alguno de los progenitores.

Losdatos clinicosy radiol dgicos de la paciente muestran los
cambios mas significativos que se encuentran en la pseudoa-
condroplasia. Asl, es caracteristico el enanismo micromiélico, a
veces rizomiélico, con exageracion de la curvatura lumbar.
Suele existir incurvacion de los miembros inferiores, y en oca
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Figura 3. Pelvis que muestra estrechamiento de la escotadura sacroiliaca,
irregularidad acetabular y ateracion de los niicleos epifisarios femorales
posteriores.

siones también escoliosisy severascifosisy lordosis, datos que
no aparecen, por € momento, en el caso presentado. Tampoco
presenta hipoplasia de odontoides que se encuentra en otros ca-
S0s, Y que puede provocar luxacion atloaxoidea®. Es también
caracteristica de la enfermedad, y asi aparece en lapaciente, la
presencia de manosy pies cortos y anchos®. Asimismo, desta-
calalimitacién en lamovilidad de articulaciones proximales.

A diferencia de otras displasias, no existe dismorfiafacial,
y lainteligencia es normal®.

Radiol 6gicamente, debe realizarse el diagndstico diferencia
con laacondroplasiay la mucopolisacaridosis IV o sindrome de
Morquio. En la acondroplasia existe braquicefaliay una morfo-
logia caracteristica cuadrangular de |os cuerpos vertebrales con
acortamiento de los pedicul os, que son anchos, y disminucién de
ladistanciainterpeduncular. En estos pacientes existe una rizo-
melia de predominio proximal. En el sindrome de Morquio, las
vértebras son aplanadas, con pico anterior y existe dolicocefalia?.

El diagnostico de la enfermedad suele hacerse a segundo
aho devida por € retardo de crecimiento estatural o por atera-
ciones en lamarcha®. En el caso presentado, la nifia fue vista
alos 15 meses, donde latalla se encontraba en un percentil 3,
hecho que pudo atribuirse al antecedente de prematuridad, da
do que pesoy tallaa nacimiento fueron bajos (2.400 g, y 47 cm
respectivamente). Sin embargo, transcurren varios mesesy la
nifia acentla su retraso de talla e inicia una marcha balancean-
te, tipica de algunas displasias Gseas entre €llas la pseudoacon-
droplasia

En cuanto al pronostico, |a expectativa de vida de los pa-
cientes pseudoacondroplasicos es normal. Sin embargo, con-
forme son mayores se acentlialabaja estatura. Latallafinal que
llegan a acanzar oscila entre 82 y 130 cm®. Por otro lado, las
deformaciones de las epifisis son responsables de osteoartritis
precoces que ensombrecen la evolucion®,

Al finalizar e periodo de crecimiento pueden ser necesarias
correcciones ortopédicas en € caso de deformidades severas de
las piernas, motivo por €l que es preciso € control por especia
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listas desde el momento del diagndstico. En nuestro caso, se
hainiciado este control, manteniendo, por el momento, actitud
expectantey de vigilanciadel crecimiento de la nifia.

En cuanto a un tratamiento especifico de labajatalla, hoy
dia se plantea el alargamiento de extremidades inferiores en
algunos casos sel eccionados, pudiendo alcanzarse entre 20y 30
cm mas de tallafinal®. Dada la corta edad de |a paciente de
este caso, este punto permanece hoy en dia sin plantear, en es-
perade evaluar su crecimiento.

Como conclusiones, insistir en laimportancia del minucio-
so0 examen fisico y antropométrico de cualquier nifio con retra-
so ponderoestatural con €l fin de considerar el diagndstico de
osteocondrodisplasia en todos | os casos en que existaalguna al-
teracion, aunque sea leve, de los segmentos corporales.
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