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Introduccioén

Bajo € término de condrodisplasia punctata (CP) seinclu-
ye un grupo heterogéneo de enfermedades Gseas constitucio-
nales, cuyo nexo de union eslaexistencia de calcificaciones pun-
tiformesanivel epifisario y periepifisario®2.

Ya Spranger y cols.® en 1971 plantean la hipdtesis de que la
CP no es una entidad nosol égicamente simple, sino que existen,
por |o menos, dos formas diferenciables desde los puntos de vis-
taclinico, radioldgico, histoldgico y genético: el tipo Conradi-
Hiinermann (autosdmico dominante, con facies peculiar, tallacor-
ta con acortamiento Simétrico o poco asimétrico de extremidades
y alteraciones de la columnavertebral) y €l tipo rizomiélico (au-
tosomico recesivo, con facies de aspecto mongoloide, enanismo
desproporcionado, con acortamiento simétrico de brazosy mus-
losy retracciones articulares multiples, retraso psicomotor, y evo-
lucién térpida en el periodo neonatal o primer afio de vida). Sin
embargo, ladistincion entre ambos tipos de CP no sempre estan
neta, habiéndose descrito subgrupos y otras variantes.

Por dicho motivo Santolayay Delgado comentan, en su tex-
to sobre Displasias 6seas®, que la publicacion de casos aislados
de CP seguirateniendo interés mientras no se establezcan los si-
guientes apartados, motivo de debate abierto: delimitacion fe-
notipica de los tipos reconocidos actualmente y de las nuevas
formas de CP, curso y variabilidad intrafamiliar, patron genéti-
co hereditario y posible influencia de factores ambientales, y pa-
togénesis de los distintos tipos de CP.

Presentamos a un recién nacido con malformaciones esque-
léticasy calcificaciones epifisarias multiples en hemicuerpo de-
recho encuadrable, tras el oportuno diagnéstico diferencial,
como unavariante dela CP.

Observacion clinica

Recién nacido mujer que ingresa para estudio de malforma-
cion esquelética.

Esla primera hija de padres jovenes, sanos, no consangui-
neos, sin antecedentes familiares de interés. Embarazo y parto
normal alas 41 semanas de gestacion. Anejos fetales normales,
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Figura 1. Aspecto genera dela paciente, con malformaciones en extremidad
superior einferior de hemicuerpo derecho.

salvo liquido amni6tico meconial. Test de Apgar de 9 al pri-
mer minuto y 10 a 5° minuto.

L os datos somatométricos a nacimiento se encuentran en
percentiles normales: peso = 3.040 g (P25-50), talla= 50 cm
(P50-75) y PC = 34 cm (P50). A laexploracién destaca la pre-
sencia de un brazo derecho corto y dismorfico, con mano rudi-
mentariaen hiperextension y braguidactiliade 1°, 2°, 3°y 4° de-
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Figura 2. Acortamientoy malformacion delaextremidad superior derecha

dos; depresion cutanea en antebrazo que sugiere lapresenciade
un codo antevertido. Se aprecia en pie derecho talo reductible,
con el tercer dedo acortado y supraaductus (Figs. 1-3). No se
aprecian otras malformaciones externas, ni ateraciones cutane-
as.

En el estudio radiol dgico de esqueleto se observauna dis-
minucion de lalongitud del himero derecho y en antebrazo se
aprecia un solo hueso que parece corresponder con €l cubito
displasico; importante ateracion morfol gica de mano derecha
con hipoplasiade los metacarpianos 1-4 y restos rudimentarios
de las falanges de los dedos citados; no se aprecian alteracio-
nes morfolégicas en la extremidad inferior derecha, salvo un
acortamiento global del pie derecho. Como hallazgo muy des-
tacable se encuentran calcificaciones puntiformes de tipo con-
dral locdizadas anivel delas areas epifisarias proximalesy dis-
tales de himero, mufieca derecha, retro y medio pie derecho,
areaisquiopubica derechay en region del cartilago cricotiroi-
deo (Figs. 4-6).

El resto de las exploraciones complementarias efectuadas
(ecografia cerebral y abdominal, cariotipo, fondo de 0jo, estu-
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Figura 3. Pie derecho talo, con 3= dedo acortado y supraaductus.

Figura 4. Anomalias esqueléticas en extremidad superior derecha, con
presencia de calcificaciones epifisarias en hombro, codo y mufieca.

dio de infeccidn connatal) han resultado normales o negativas.

Inicialmente se coloca ala paciente un botin de yeso anivel
del pietalo derecho, estando pendiente de valoracion quirdrgi-
cade laextremidad superior derecha.

Discusion
En el diagnostico de nuestra paciente utilizamos la presen-

ciade las calcificaciones puntiformes a nivel epifisario como
«signo guiaw. Si bien este hallazgo radiol 6gico es un denomi-
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Figura 5. CAlcificaciones epifisarias en retro y medio pie derecho.

Figura 6. Calcificaciones puntiformes en region crico-tiroidea.

Tabla | Variabilidad clinica de la condrodisplasia

punctata

1. Formas clasicas:
- Tipo Conradi-Hinermann (autosémica dominante)
- Tipo rizomiélico (autosomica recesiva)

2. Otrasvariantes:
- Ligadaa cromosoma X, tipo dominante o recesiva
- Tipo moderado de Sheffield
- Displasia mesomélica con epifisis punteadas
- Forma de expresividad variable de Rattel
- Etc.

nador comun de la CP, también es cierto que no es un hallazgo
patognomonico, sino que puede aparecer en otros procesos con
los que conviene realizar € diagnostico diferencia @2,

Entre |as entidades neonatal es que asocian calcificaciones
epifisarias cabe recordar, principamente, las siguientes:

- sindromes cromosomicos: trisomias 18 y 21;

- sindromes genéticos no cromosomicos: sindrome de
Zellweger (o cerebro-hepato-renal, prototipo de enfermedad pe-
roxisoma ) y sindrome de Smith-Lemli-Opitz;

- sindromes de causa ambiental: embriopatias por infeccion
connatal 0 secundarias a morbilidad materna (alcoholismo®, tra
tamiento con warfarina u otros dicumarinicos®;

- otras entidades: hipotiroidismo, artritis bacteriana calci-
ficante,...

Todos los procesos anteriores se pueden descartar en nues-
tro caso en relaccion con |os antecedentes familiares, explora-
cién clinicay exploraciones complementarias realizadas.

Cabe recordar que el hallazgo de calcificaciones epifisa-
rias puede constituir unavariante de lanormalidad, pero lapre-
senciaen nuestra paciente de mltipleslocalizaciones de las cal-
cificaciones epifisarias y su asociacion con anomalias esquelé-
ticas hace improbabl e esta posibilidad. Es mas, esta asociacion
orienta especificamente hacia unadisplasia 6sea. Entre las mul-

VOL. 48 N°3, 1998

tiples posibilidades diagndsticas en | as displasias 6seas cabe ci-
tar tres entidades que pueden asociar calcificaciones epifisarias.
la displasia epifisaria miltiple®, la displasia espéndilo-epifi-
saria® y la CP. Las caracteristicas clinicas de las dos primeras
entidades difieren ampliamente de nuestro caso, por 10 que, por
exclusion, cabe vaorar la posibilidad de una variante de CP,

La heterogeneidad clinica de la CP actualmente no es dis-
cutida. Si bien la delimitacion mas reconocida son las dos enti-
dades clésicas (tipo Conradi-Hiinermann y tipo rizomiélico), ca-
be considerar una clasificacion mas amplia, tal como se sinte-
tizaenlatablal. En laactualidad no hay criterios suficientes pa-
ra establecer si 1os nuevos casos de CP que se vienen descri-
biendo®1 corresponden a biotipos diferentes o son variantes de
las entidades previamente descritas por Spranger y cols.®.

En concreto, se cita una variedad autosomica dominanteli-
gadaal sexo con expresividad variable cuya caracteristicamas
importante esla presencia de un acortamiento asimétrico de ex-
tremidades solo presente en mujeres213), |lamalaatencion en
nuestra paciente la afectacion claramente asimétrica en hemi-
cuerpo derecho, tanto de las anomalias esquel éticas como por
la presencia de multiples calcificaciones epifisarias en diferen-
tes articulaciones. La asimetria de |as |esiones parece adscri-
hirsed proceso de lyonizacion de esta CP ligadaa sexo. Nuestro
caso pudiera corresponder con esta variedad, aunque se descri-
be que puede asociar ocasional mente alteraciones cutaneas (prin-
cipdmente eritrodermiaictiosiforme) y oculares (principamente
cataratas), hallazgos, en principio, no presentes en nuestra pa-
ciente alaedad de 3 meses. Lamayoriade los casos de estavar
riedad de CP son esporadicos y, en las madres de algunas pa-
cientes es posible reconocer ciertos signos cutaneos que indi-
can la posibilidad de manifestaciones incompletas del cuadro:
en este sentido la madre de nuestra paciente presentaba unas
[lamativas | esiones «eczematosas» en €l pie derecho, pero no
podemos concluir que este hallazgo sea excesivamente signifi-
cativo.

Las cacificaciones radiol 6gicas en la CP, habituamente, son
de dimensiones pequefias y numerosas, puntiformes o agrupa-
das en «masas» irregulares; se distribuyen sobre los huesos de
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origen encondral 0 su vecindad, principal mente sobre las epifi-
sisdeloshuesoslargosy lostejidos periarticulares vecinos: car-
po, tarso, columna vertebral, pelvis, rétula, etc., pudiendo estar
también afectos los cartilagostiroidesy cricoides41), Con fre-
cuencia las calcificaciones tienen localizaciones mltiples, tal
como en nuestra paciente. Conviene recordar que las calcifi-
caciones pueden no ser visiblesa partir de las primeras semanas
0 meses de vida, por |o que lavaloracion de este «signo guia»
adquiere mayor importancia de forma precoz.

Nuestro caso viene aconfirmar |a heterogeneidad clinicade
laCP. Aunque el tratamiento es puramente sintoméatico, €l con-
sgj0 genético vendra condicionado por € diagndstico exacto del
tipo de CP. Creemos que nuestra paciente pudiera corresponder
aunaformade CP autosdmica dominante ligada al sexo con al-
teracion asimétrica de hemicuerpo derecho como rasgo dife-
rencial en su variable expresividad clinica.
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