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Introducción

• Grupo heterogéneo de patologías que afectan el desarrollo osteomuscular.

• Primera discusión internacional multidisciplinaria, 1969.

– Generar consenso sobre la nomenclatura de trastornos esqueléticos 
descritos durante última década.

• Nomenclatura Internacional de Enfermedades Constitucionales de los Huesos 
Enfermedades de los huesos, 1970. 
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• Actualmente incluye la revisión clínica, radiológica y genética. 

• Última revisión en la “X Edición de Nosología y Clasificación de los 
trastornos esqueléticos genéticos” publicada 2019.
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Introducción

• Prevalencia de 1 cada 4.000 recién nacidos vivos.

• 25% nace muerto y el 30% muere en el período neonatal.

• 461 trastornos clasificados en 42 grupos diferentes (número total de 
grupos sin cambio con respecto a 2015). 

– Cambiaron de nombre:

• Grupo 18: Displasia de huesos doblados (previamente “Displasia 
campomélica y trastornos relacionados”). 

• Grupo 19: Displasia de huesos delgados (previamente “Grupo de 
enanismo primordial y huesos delgados”). 
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Introducción

• Se han encontrado alteraciones genómicas que afectan a 437 genes diferentes en 
425 de los trastornos enumerados.

– Variantes en un mismo gen pueden causar varios fenotipos y un fenotipo 
puede ser causado por variantes en diferentes genes, con distinta severidad.

• 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. 
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Nosología

• Rizomelia
– Acortamiento de segmento 

proximal de extremidades (fémur, 
húmero).

• Mesomelia
– Acortamiento de segmento medio 

de extremidades (antebrazo, tibia, 
fíbula).

• Acromelia
– Acortamiento de segmento distal 

de extremidades (manos, pies).
• Micromelia

– Acortamiento de todos los 
segmentos de las extremidades.
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Nosología

• Focomelia
– Ausencia de segmentos proximales en extremidad, con manos y pies 

unidos al tronco.

• Hemimelia
– Ausencia de la mitad inferior de una extremidad.

• Amelia
– Ausencia de extremidades.
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Clasificación

Evaluación Segmentaria

Letalidad

Genes



Evaluación Segmentaria

Cabeza

Tórax - Abdomen

Huesos largos

Manos y pies
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Evaluación Segmentaria

Alteración de 
medida

EG menor RCIU Displasia
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Evaluación Segmentaria

• Cabeza fetal
– Evaluación general que comprende cráneo, 

encéfalo y cara. 
• Ej. Hipertelorismo, micrognatia, labio 

superior corto y anomalías de 
implantación de orejas.

– Menor osificación de los huesos del cráneo 
(III Trimestre). 
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Cabeza

• Hipoplasia mediofacial, deformidad 
en silla de montar y protuberancia 
frontal, forma de Trebol:
• Displasia Tanatofórica.

• Retrognatia:
• Osteogénesis Imperfecta tipo II.

• Evaluar hipertelorismo e 
hipotelorismo.
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Cabeza

•Craneosinostosis.

•Desmineralización, con compresibilidad del cráneo 
a la presión del transductor:

• Asociado a Hipofosfatasia Congénita, 
Acondrogénesis y Osteogénesis Imperfecta tipo 
II.
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Tórax

• Asociado a hipoplasia pulmonar y mal 
resultado perinatal.

• Relaciones específicas:
• Circunferencia 

torácica/circunferencia 
abdominal.

• Circunferencia cardiaca/torácica. 
• Relación circunferencia 

torácica/cabeza. 
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Tórax

• Evaluar vértebras y columna además del área cardiaca y pulmonar.

• Platispondilia
• “Aplanamiento congénito de vértebras.”

• Displasia Tanatofórica (en general severa).
• Formas leves pueden darse en Fibrocondrogénesis, Displasia de 

la Chapelle o Síndrome de Kniest.

• Cifoescoliosis
• Puede presentarse en displasia segmentaria y Síndrome de 

Jarcho-Levin.
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Tórax

• Número anormal de costillas
• Presente Síndrome de Poland, Asociación VACTERL, 

Displasia Campomélica y aneuploidías.

• Tamaño anormal
• Típico de displasias esqueléticas letales.
• Costillas demasiados cortas impiden desarrollo 

pulmonar.
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Huesos Largos

• Las reducciones graves de las 
extremidades, como en el 
displasia tanatofórica y la 
acondrogénesis, pueden 
detectarse a partir de las 16 
semanas de gestación, 
mientras que en la 
acondroplasia el acortamiento 
de las extremidades se vuelve 
obvio > 22 semanas.
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Huesos Largos

• Acortamiento:
• El segmento acortado es indicador 

del tipo de displasia.
• Rizomelia es típico de Acondroplasia 

y Displasia Tanatofórica.
• Mesomelia es característico de 

Displasia Condroectodérmica.
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Huesos Largos

• Curvatura o Angulación
• Se presenta en 40 displasias distintas
• Las más comúnes son Displasia Campomélica, Displasia 

Tanatofórica y Acondroplasia.



Huesos Largos

• Mineralización
• Disminución de la mineralización es típico de 

Osteogénesis Imperfecta e Hipofosfatasia Congénita.
• Fracturas asociadas. 

• Articulaciones
• Múltiples contracturas en extremidades son 

característicos de Displasia Diastrófica.



Manos y Pies

• Polidactilia: presencia de más de cinco dígitos. Se 
clasifica como postaxial si los dedos adicionales 
están en el lado cubital o peroneo y preaxial si 
están ubicados en el lado radial o tibial.

•         Sindactilia: fusión ósea o de tejidos blandos de 
los dedos adyacentes.

•         Clinodactilia: desviación de un dedo (s).

•         La desproporción entre las manos y los pies y 
las otras partes de la extremidad también puede 
ser un signo de displasia esquelética.
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Manos y Pies

• Polidactilia

• Asociado a síndromes polidactilia-costilla corta, como Síndrome de 
Ellis-Van Creveld y Síndrome de Jeune.

• Múltiples contracturas

• Sospechar Artrogriposis.

• Pulgar o hallux abducido

• Característico de enanismo diastrófico.
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Clasificación

Letalidad

• Precisión de predicción de letalidad en ecografía prenatal oscila entre 81 
- 99 % (Registro internacional de displasia esquelética).

– 30 – 60% de todas las displasias.

• Insuficiencia respiratoria. 

– Relativo con avances de soporte avanzado. 

• Más frecuentes: Displasia tanatofórica (30%), Osteogénesis tipo II (15%) 
y Acondrogénesis (10%) . 

– Tasa de supervivencia de 50% en período neonatal.

• 28,9% al año de vida. 
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Clasificación
Letalidad

Primer trimestre

– Mientras más precoz, peor es el 
pronóstico. 

– TN aumentada asociada con displasia 
esquelética: 85% de los casos son 
displasias esqueléticas letales.

Signos:

– Aumento de translucencia nucal.

– Fémures cortos.

– Forma anormal del cráneo.

– Falta o bajo grado de mineralización.

– Tórax pequeño.
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Clasificación
Letalidad

Segundo y tercer trimestre

• Circunferencia torácica <p5 en corte 4 cámaras.
• Relación circunferencia torácica/abdominal <0,6.
• Longitud torácica corta (cuello-diafragma, 

nomogramas).
• Costillas que rodean <70% de circunferencia 

torácica en corte de 4 cámaras.
• Longitud anteroposterior estrechada, vista sagital.
• Contorno cóncavo o en forma de campana del tórax 

en vista coronal.
• Relación circunferencia cardiaca/tórax >50%.
• Relación longitud del fémur/circunferencia 

abdominal <0,16 (aún más en presencia de PHA). 
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Clasificación

No Letales

• Diagnóstico más difícil, por ser defectos fenotípicos leves.
• Pueden presentarse después de nacer.
• Acondroplasia es el trastorno más común.
• Otras displasias son Síndrome de Jeune, Osteogénesis Imperfecta 

tipo III, Condrodisplasia Punctata, Osteocondromatosis Múltiple y 
Displasia Epifisiaria Mútiple Tarda.



Evaluación
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Agrupación



Agrupación



• GRACIAS


