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Introduccion

« Grupo heterogéeneo de enfermedades que afectan
el desarrollo 6seo.

» Hay mas de 436 entidades descritas, agrupadas en 42
grupos.

» La mayoria es de causa genetica.
» 364 de ellas tienen tienen alelo culpable.
» Incidencia global: 23 — 76 por cada 100.000 RN.

» Lo mas importante es diferenciar formas letales de no
letales.

Am J Med Genet A. 2015 Dec;167A(12):2869-92.



Terminologia

Rizomelia
— Acortamiento de segmento proximal de extremidades
(fémur, humero).

Mesomelia

— Acortamiento de segmento medio de extremidades
(antebrazo, tibia, fibula).

Acromelia

— Acortamiento de segmento distal de extremidades
(manos, pies).

Micromelia

— Acortamiento de todos los segmentos de las
extremidades.



Terminologia

 Focomelia

— Ausencia de segmentos proximales en extremidad,
con manos Yy pies unidos al tronco.

« Hemimelia
— Ausencia de la mitad inferior de una extremidad.

« Amelia
— Ausencia de extremidades.



Clasificacion

e

« Comprende 436 desordenes agrupados
segun patogenia, genética y fenotipo en
42 grupos.
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Clasificacion
Letales y No Letales

Letales

Generalmente son mas precoces, tienen
caracteristicas fenotipicas mas severas y son
mas probables de diagnosticar
antenatalmente.

Comprenden entre 30 — 60% de todas las
displasias.

Genet Med. 2009 Feb;11(2):127-33.



e Letales

 Las mas comunes son:

« Displasia Tanatoférica (30%), Osteogénesis
Imperfecta tipo Il (15%) y Acondrogénesis (10%).

« Otras menos comunes son Hipofosfatasia
Congeénita y Displasia Campomelica.

Genet Med. 2009 Feb;11(2):127-33.



No Letales

Diagnaostico mas dificil, por ser defectos fenotipicos
leves.

Pueden presentarse después de nacer.
Acondroplasia es el trastorno mas comun.

Otras displasias son Sindrome de Jeune,
Osteogénesis Imperfecta tipo 11, Condrodisplasia
Punctata, Osteocondromatosis Multiple y Displasia
Epifisiaria Mutiple Tarda.

Genet Med. 2009 Feb;11(2):127-33.



Sospecha Antenatal

Caracteristicas sospechosas

Retardo del crecimiento

Acortamiento o curvatura de huesos largos
Defectos vertebrales

Anormalidades de las costillas

Fracturas

Osificacion anormal del craneo fetal

Sin embargo, muchas displasias afectan la osificacion
endocondral, que es mas importante en el tercer
trimestre.

Ultrasound Obstet Gynecol. 2003 May;21(5):467-72.



Evaluacion Ecografica

 Longitud Femoral

« Es usualmente el tnico hueso largo medido
en el segundo trimestre.

« Un femur corto (< percetil 5 de la poblacion)
puede ser variante normal, constitucional,
RCIU, aneuploidia o displasia esquelética.

Ultrasound Obstet Gynecol. 2008 May;31(5):507-11.



S li,

= [ongitud Femoral

El 13% de los fetos con fémur corto en
segundo trimestre es falso positivo segun una
serie.

Factores predictores de displasia esquelética:
« Longitud Femoral: Longitud de pie < 0,9

« Longitud Gemoral: Circumferencia
abdominal < 0,16

Ultrasound Obstet Gynecol. 2008 May;31(5):507-11.



Evaluacion Ecografica
Extremidades

* Tipo de acortamiento

El segmento acortado es indicador del tipo de
displasia.

Rizomelia es tipico de Acondroplasia y
Displasia Tanatoforica.

Mesomelia es caracteristico de Displasia
Condroectodérmica.

J Ultrasound Med. 2003 Mar;22(3):255-8; quiz 259-61.



Evaluacion Ecografica
Extremidades

« Curvatura o Angulacion
« Se presenta en 40 displasias distintas

* Las mas comunes son Displasia
Campomelica, Displasia Tanatoforica y

Acondroplasia.



Evaluacion Ecografica
Extremidades

* Mineralizacion
* Disminucion de la mineralizacion es tipico de
Osteogénesis Imperfecta e Hipofosfatasia
Congeénita.

e Articulaciones

e Multiples contracturas en extremidades son
caracteristicos de Displasia Diastrofica.

J Ultrasound Med. 2003 Mar;22(3):255-8; quiz 259-61.



Manos y Pies

* Algunas anormalidades también dan
pistas para el diagndstico.

e (Observar:

* Pie bot, talo vertical, braquidactilia o nUmero
anormal de dedos.

J Ultrasound Med. 2003 Mar;22(3):255-8; quiz 259-61.



Manos y Pies

 Polidactilia

* Asociado a sindromes polidactilia-costilla
corta, como Sindrome de Ellis-Van Creveld y
Sindrome de Jeune.

* Multiples contracturas
* Sospechar Artrogriposis.

* Pulgar o hallux abducido
« (Caracteristico de enanismo diastrofico.

J Ultrasound Med. 2003 Mar;22(3):255-8; quiz 259-61.



Torax

Evaluar vertebras y columna.

Platispondilia
« “Aplanamiento congeénito de vértebras.”

« Cuando es severa es caracteristica de Displasia
Tanatoforica.

 Formas leves pueden darse en Fibrocondrogénesis,
Displasia de la Chapelle o Sindrome de Kniest.

Cifoescoliosis

 Puede presentarse en displasia segmentaria y
Sindrome de Jarcho-Levin.



Costillas

« NUmero anormal de costillas

* Presente Sindrome de Poland, Asociacion VACTERL,
Displasia Campomeélica y aneuploidias.

e Tamano anormal
« Tipico de displasias esqueléticas letales.

« Costillas demasiados cortas impiden desarrollo
pulmonar.

 |Importante porque riesgo de letalidad depende de
caracteristicas de costillas.



Cara

 Hipoplasia mediofacial, deformidad en silla de
montar y protuberancia frontal:

« Hallazgos caracteristicos de Displasia Tanatofdrica.

 Retrognatia:
« Se presenta en Osteogenesis Imperfecta tipo Il.

« Evaluar hipertelorismo e hipotelorismo.

Radiology. 1990 Jan;174(1):177-80.



Craneo

Evaluar:

Macrocefalia, microcefalia, deformidad en
hoja de trébol, displasia de lobo temporal
(esto ultimo, caracteristico de Displasia
Tanatoforica).

e Craneosinostosis

Sindromes asociados a craneosinostosis,
como sindromes de Apert, Crouzon y Pfeiffer
se manifiestan con sindactilia en lugar de
acortamiento de extremidades.



Craneo

Desmineralizacion, con
compresibilidad del craneo a la presion
del transductor:

* Predictor de letalidad, pues se asocia a
Hipofosfatasia Congéenita, Acondrogénesis y
Osteogénesis Imperfecta tipo |l.




Displasias Esqueléticas
Letales

Predictores de Letalidad son principalmente signos
Indirectos de hipoplasia pulmonar.

Torax corto.
Diametro toracico anteroposterior muy corto.
Torax con forma de campana.

Circunferencia toracica < percentil 5 en la imagen de
4 camaras cardiacas.

Costillas en < 70% de circunferencia toracica en
Imagen de 4 camaras cardiacas.



Displasias Esqueléticas
Letales

El diagndstico antenatal de letalidad en displasias
esqueléticas es altamente especifico.

En una serie, se diagnostico correctamente letalidad
en 96% de 500 casos.

Am J Med Genet A. 2008 Aug 1;146A(15):1917-24.



Conclusiones

Displasias esqueléticas son multiples
enfermedades.

Cabe conocer los principales tipos para
diagnostico antenatal de patologia letal.
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