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Introduccion

Se define la talla corta como una altura con
3 0 mds desviaciones standard por debajo
de la media para la edad. Si la talla corta
es armonica o proporcionada suele ser de
causa endocrina, metabdlica. Si la talla cor-
ta es desproporcionada o disarmdnica ya
sea de tronco corto o de miembros cortos,
suele ser una displasia dsea. (Fig.1)

Las displasias éseas son alteraciones en el
desarrollo y crecimiento del esqueleto. An-
tes sindnimo de "enanismos", se elimina el
término por considerarlo ofensivo para los
pacientes afectados y la caracteristica ge-
neral es la talla corta

Se caracterizan por alteraciones en la for-
ma, tamafio, niumero, densidad o textura
del eje axial o de las extremidades

La primera clasificacion internacional de
las displasias dsea es la de Rubin en 1964
(trastornos del crecimiento o del remol-
deamiento 6seo), estableciendo dicha cla-
sificacion basada en la alteracidon de las
diferentes partes de los huesos en : epifisa-
rias, fisarias, metafisarias y diafisarias (hipo
o hiperplasia).

Posteriormente en 1969 tiene lugar en Pa-
ris la primera reunion de expertos de la So-
ciedad Europea de Radiologia Pediatrica,
de genética clinica y de pediatria, creando
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la Nomenclatura Internacional de las enfer-
medades 6seas constitucionales.

Se realizan actualizaciones en 1977,1983,
1992,1997 y 2001. En el 2009 la Sociedad
Internacional de Displasias Esqueléticas,
creada en 1999, se relne en Boston y es-
tablece la Nomenclatura y clasificacion de
las alteraciones dseas genéticas en el 2010
(www.isds.ch), que incluye 456 entidades,
distribuidas en 40 grupos, definidos por
criterios moleculares, bioquimicos y/o ra-
diograficos.

Manejo clinico de una displasia
Osea

Los pasos a seguir para el diagndstico y
manejo de una displasia ésea son:

1. Historia familiar de talla corta

2. Apreciacidn de una reduccion despro-
porcionada de la talla

3. Determinar el acortamiento en tronco
y/o extremidades

4. |dentificar otras malformaciones

5. Realizar un estudio radiolégico com-
pleto

6. Categorizar los hallazgos radiolégicos
por las dreas de afectacién

7. Estudios de laboratorio

8. Recopilar todos los hallazgos y catego-
rizar la displasia dsea

9. Realizar consejo genético

10. Planificacion del manejo y tratamiento

EStulciesiaenmagensde, ina s~
plasia Osea

Los estudios de imagen a realizar a nivel
prenatal son la ecografia y/o resonancia
magnética fetal. En el recién nacido un es-
tudio con radiologia convencional de todo
el esqueleto y en los casos de fallecimien-
to, un estudio radiolégico convencional
post mortem.
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El estudio radioldgico simple del esqueleto
debe estar compuesto de unas radiogra-
fias antero posterior (ap) y lateral (lat) de
crdneo, una radiografia antero posterior
de térax, una columna dorso lumbar ap
y lat, una pelvis ap, un miembro superior
ap, un miembro inferior ap y una mano iz-
quierda ap para valorar la edad ésea.

Como anormalidades generales a valorar
son: la presencia de osteoporosis, fractu-
ras multiples, esclerosis, engrosamiento
periostico, exdstosis, defectos radioltcidos
multiples, asimetrias, luxaciones multiples,
calcificaciones de partes blandas, anoma-
lias complejas sistémicas y una edad dsea
avanzada o retrasada.

Analisis sistematico del estudio

radiologico

La sistematica de lectura del estudio ra-
dioldgico comienza por una valoraciéon del
esqueleto axial (craneo, cara, mandibula,
claviculas, costillas, columna vertebral vy
pelvis). A continuacién el esqueleto apen-
dicular en cuanto a la localizacién epifi-
saria, metafisaria y diafisaria. El acorta-
miento puede ser: rizomélico (proximal),
mesomélico (medio), acromélico (distal) o
micromélico (todo el miembro) (Fig. 2).

En cuanto al craneo este puede tener una
configuracién anormal por craneoeste-
nosis, macrocefalia o microcefalia. Pue-
de existir un aumento de la densidad, un
defecto en el desarrollo con retraso en el
cierre de suturas o la presencia de huesos
wormianos.

Pueden verse calcificaciones intracranea-
les, alteraciones en la silla turca, anorma-
lidades en mandibula y dentales con hipo-
plasia, aumento del angulo mandibular o
prognatismo y por ultimo la presencia de
anomalias faciales.

En el térax valoraremos la presencia de
anomalias costales, costillas cortas, ausen-
cia de costillas, costillas supernumerarias,
costillas estrechas o delgadas, costillas an-
chas, mal segmentacién costal, costillas en
forma de copa y costillas en -cuentas de
collar-.

En las claviculas podemos encontrar seu-
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doartrosis, displasia, disdstosis, en forma
de gancho. Revisaremos las escapulas y el
esternén buscando un pectus excavatum o
pectus carinatum.

En la columna podemos encontrar una
mala alineacién con cifosis, escoliosis o
acufiamiento dorso lumbar. Podemos ver
malformaciones o deformidades, con pla-
tispondilia severa (aplanamiento de los
cuerpos vertebrales) o moderada, anisos-
pondilia (vertebras de diferentes tama-
flos), vertebra plana, cuerpo vertebral alto.
Calcificacion de los discos intervertebra-
les. Mal segmentacién o fusidon de cuerpos
vertebrales. Anomalias vertebrales como
una hendidura coronal, muesca posterior,
hipoplasia de la apdfisis odontoides, un es-
trechamiento de la distancia inter pedicu-
lar, un ensanchamiento del canal espinal o
vertebra en mariposa.

A nivel de la pelvis valoraremos la configu-
racion global, la existencia de una escota-
dura sacro iliaca corta, un retraso en la osi-
ficacion o una pelvis estrecha. En cuanto
al acetdbulo puede ser trirradiado, existir
una protrusion acetabular o tener un te-
cho plano. La cabeza femoral puede tener
cambios tipo Perthes (necrosis), ser hipo-
plasica o estar ausente o una osificacion
prematura. El cuello femoral puede moti-
var una coxa vara o una coxa valga y puede
existir una luxacién de la cabeza femoral.

En los huesos largos buscaremos altera-
ciones en la densidad, la presencia de es-
triaciones, de bandas transversales de au-
mento y disminucién de la densidad, alte-
raciones en los contornos, ensanchamien-
to metafisario o diafisario, el acortamiento
de un miembro rizomélico o mesomélico.

De forma localizada en las extremidades
superiores, a nivel de los antebrazos la pre-
sencia de una sinostosis radiocubital, una
deformidad de Madelung, una hipoplasia
o aplasia radial, una hipoplasia o aplasia
ulnar, una hipoplasia de la cabeza radial.

En las extremidades inferiores, una incur-
vacion de las piernas ya sea un genu varo
0 un genu valgo, una incurvacion de las
tibias, una hipoplasia patelar, una elonga-
cion o hipoplasia del peroné. A nivel epi-
fisario, unas epifisis punteadas, una hipo-
plasia epifisaria, unas epifisis en cono unas
epifisis grandes. En las metéfisis, alteracio-
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nes metabdlicas y de condrodisplasias. En
las diafisis, los huesos delgados y la este-
nosis medular.

Por ultimo, en las manos y pies, el acorta-
miento generalizado o de los metacarpos
y metatarsos. La existencia de epifisis en
cono, las seudoepifisis y las epifisis den-
sas. La acro-osteolisis, las fusiones y cen-
tros supernumerarios en carpo y tarso.
Las anomalias del pulgar con hipoplasia,
aplasia, agenesia o trifaldngico. Respecto
al nimero de dedos, la existencia de poli-
dactilia, sindactilia, sinfalangismo.

Las displasias pueden estar presente al
nacimiento y ser letales o potencialmente
letales o ser viables (Tabla I).

Tabla I. Displasias dseas presentes al na-
cimiento

Letales

- Displasia tanatofédrica

- Acondrogénesis

- Costilla corta-polidactilia

- Acondroplasia homocigotica

- Atelosteogénesis

- Hipofosfatasia (forma severa)

- Osteogénesis imperfecta (tipo Il)

Figura 4. Hipofosfatasia forma letal.
Caso cedido por la Dra. Laura Castells (Quirdn Salud. Barcelona)
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Se ilustra este trabajo con imdagenes de di-
versas displasias representativas de algu-
nas displasias con afectacion del esqueleto
axial o apendicular.

Feto con displasia tanatoférica en estudio
postmortem (Fig.3), recién nacido, estudio

postmortem con hipofosfatasia forma le-
tal (Fig.4), alteraciones en columna en una
acondroplasia y en una displasia tanatofo-
rica (Fig.5), alteraciones en pelvis en una
acondroplasia y en una mucopolisacarido-
sis (Morquio) (Fig.6), alteraciones en ex-
tremidades en una displasia tanatofdrica

Acondroplasia

Displasia tanatoforica
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Displasia tanatoforica

Figura 7

Displasia camptomélica

Epifisis
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Figura 8
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(Fig.7), alteraciones en extremidades en
unas osteogénesis imperfecta, una displa-
sia camptomélica, una atelosteogénesis,
una displasia de Conradi o de epifisis pun-
teadas (Fig.8).
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