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Introducción

• Prevalencia de 1:4000 RNV.

– 23% mortinatos, el 32% mueren en periodo neonatal.

• Corresponden al 5% de los trastornos genéticos identificados en el 

período neonatal. 

• Aprox 50% son letales en el período perinatal.

• Letales más comunes: Displasia Tanotofórica (29%), Osteogénesis 

Imperfecta tipo II (14%) y Acondrogénesis (9%).
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Introducción

• El descubrimiento incidental requiere de un examen 

sistemático de las extremidades, la cabeza, el tórax y la 

columna para llegar al diagnóstico correcto.

– Enfoque orientado a distinción de formas letales de no 

letales. 

• Dg prenatal à asesoramiento y toma de decisiones. 
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ESTUDIO GENÉTICO

• >90% asociado a mutaciones en genes 
específicos. 

• 40-49% de los casos, US no es suficiente para 
diferenciar el tipo de displasia esquelética.

• Importancia en el diagnóstico de displasias 
esqueléticas letales.



Stembalska et al. Adv Clin Exp Med. 2021;30(6):641–647



• 30 casos; 15 malformaciones esqueléticas sistémicas; 15 

malformaciones esqueléticas locales. 

• Cordocentesis o muestra de tejido muscular en mortinatos.

• Cariograma à WGS à NGS

• Si (+), testeo a padres.

Liu et al. Diagnostic Pathology (2019) 14:76



Resultados

• 2/30 casos à Trisomía 18

• Anomalías focales à 6/13 WGS (+)

• Anomalías sistémicas à 15/15 NGS (+)

Liu et al. Diagnostic Pathology (2019) 14:76



• 27 casos con sospecha de DE por US.

• 88,9% (24/27) à alteración genética 

• 1/27 à T18

• COL1A1, COL1A2 y FGFR3 à 66,7% (18/27)

Han et al. Prenatal Diagnosis. 2020;40:577–584.



• 16 casos. 
• 1/16 à deleción en gen DMD, heredado. 
• 11/16 à WES (+): DYNC2H1 (1), ALPL (2), 

FGFR3 (2), COL1A2 (3), COL1A1 (2), HSPG2 (1) 

Tang et al. Front. Genet. (2021) 12:599863.



• 27 casos
• 77,8% (21/27) à COL1A1, FGFR3, COL2A1, 

COL1A2, FLNB, DYNC2LI1 y TRIP11.
• De novo 19/27)

Zhang, et al. Prenatal Diagnosis. 2021;1–13.



Conclusiones

• Detección de Displasias Esqueléticas letales à

¿Interrupción?

• Consejería para padres:

– Pronóstico post natal

– Estudio genético preimplantacional



CERPO
Centro de Referencia Perinatal Oriente
Facultad de Medicina, Universidad de Chile

CERPO
Centro de Referencia Perinatal Oriente
Facultad de Medicina, Universidad de Chile

Estudio Genético en
Displasias Esqueléticas

Dra. Natalia Homm Jara
Programa Especialización Obstetricia y Ginecología

Facultad de Medicina – Universidad de Chile


