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Resumen: dentro de las displasias óseas hay cuadros clínicos que hacen parte de las denominadas 
condrodisplasias metafisarias, conocidas también como disostosis metafisarias, las cuales presentan 
mínimas diferencias entre sí, lo que las hace susceptibles de ser confundidas con otros cuadros 
clínicos como la acondroplasia y el raquitismo. En este artículo se presenta un caso clínico de condro-
displasia metafisaria tipo Schmid de un paciente de Popayán, Colombia, al igual que algunas consi-
deraciones sobre las principales características clínicas, radiológicas, de diagnóstico y tipo de herencia 
de esta enfermedad. El caso clínico corresponde a un paciente de género masculino de 23 meses 
de edad, en quien se inician estudios por la presencia de talla baja desproporcionada. Los resultados 
mostraron coxa vara, genu varo y extremidades cortas, con un fenotipo similar en la madre y el 
abuelo materno. Las radiografías evidencian la presencia de irregularidad con “deshilachamiento” de 
las metáfisis de huesos largos; además, ensanchamiento y esclerosis en las metáfisis proximales de 
ambos fémur. La meta final es ser confirmado por medio de pruebas genéticas. En conclusión, las 
condrodisplasias metafisarias, especialmente la tipo Schmid, son enfermedades caracterizadas por 
talla baja y hallazgos radiológicos especiales, dados principalmente por el compromiso metafisario 
a nivel de los huesos largos, que en conjunto con las características fenotípicas pueden conducir a la 
sospecha e identificación de este tipo de patología.
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diagnóstico radiológico por rayos X. 
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Abstract: between the dysplastic bone pathologies there are some medical conditions that belong to 
so-called metaphyseal chondrodysplasias, also known as metaphyseal dysostosis. These differ slightly 
from each other, making them capable of being confused with other medical conditions such as 
achondroplasia and rickets. This article presents a case of Schmid type metaphyseal chondrodyspla-
sia from Popayan, Colombia, as well as some considerations about the main clinical characteristics, 
radiological, diagnosis, and type of inheritance of this disease. The clinical case corresponds to a 
male patient, 23 months old, who was studied by the presence of disproportionate short stature. 
Findings showed coxa vara, genu varus, and short limbs, with similar phenotype to the mother and 
maternal grandfather. The radiological images showed the presence of irregularity with «fraying» of 
the metaphysis of long bones, in addition to widening and sclerosis in the proximal metaphysis of 
both femurs. The ultimate goal is to be confirmed by genetic testing. In conclusion, the metaphyseal 
chondrodysplasias, especially Schmid type, are diseases characterized by short stature and by special 
radiological findings, mainly given by the metaphyseal affectation of long bones, which together with 
the phenotypic characteristics may lead to the suspicion and identification of this disease.

Keywords: Schmid type metaphyseal chondrodysplasia, osteochondrodysplasias, collagen type X, 
X-ray diagnosis.
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Jensen, en 1934, fue el primero en describir un caso de displasia esquelética a la que denomi-
nó disostosis metafisaria [1,2]. Desde entonces, y hasta el día de hoy, se han ido presentando 

múltiples cuadros clínicos que guardan cierta similitud con aquella primitiva descripción del 
autor, pero que al mismo tiempo presentan algunas características diferenciales entre sí. En este 
sentido, Schmid, en 1949, y Spahr, en 1961, describen dos formas distintas de disostosis metafi-
sarias [3,4] que condujeron a que Mckusick, en 1966, sugiriera tres tipos de esta enfermedad: la 
tipo Jensen, la tipo Schmid y la tipo Spahr [2]. Cerca de esa fecha se añadió un cuarto tipo que lleva 

su nombre. No obstante, Wynne-Davies y Fairbank, en 1976, describieron hasta 13 tipos diferen-
tes de condrodisplasias metafisarias [5]. A continuación se describen algunas consideraciones 
acerca de las principales características clínicas, radiológicas, diagnóstico y tipo de herencia de 
la condrodisplasia metafisaria tipo Schmid al igual que un caso clínico de presentación familiar 
registrado en Colombia. 

Condrodisplasia metafisaria tipo Schmid
La condrodisplasia metafisaria tipo Schmid se presenta en forma más discreta y menos florida 
que la tipo Jensen, con una frecuencia mayor y un tipo de herencia autosómica dominante. Esta 
enfermedad se diagnostica generalmente entre los dos y los cinco años, durante la etapa de 
crecimiento y alargamiento óseo [6]. Las principales manifestaciones clínicas son encorvamien-
to progresivo de las extremidades inferiores y talla baja moderada [7]. Los principales hallazgos 
radiológicos incluyen ensanchamiento de la epífisis capital femoral, observable especialmente 
durante la infancia temprana, alteraciones de la osificación metafisaria, principalmente de la 
metáfisis distal del fémur, y ensanchamiento de los extremos anteriores de las costillas [8]. En 
la actualidad no hay datos epidemiológicos claros a nivel mundial ni local.
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Herencia
La herencia de la condrodisplasia metafisaria tipo Schmid es autosómica dominante, con un 
alto índice mutacional de gran penetrancia y presentación familiar o esporádica. Este tipo de 
condrodisplasia se debe a la mutación en el gen COL10A1 que codifica el colágeno tipo X, 
homotrímero de cadenas alfa 1(X) [9].

Clínica
Los pacientes con condrodisplasia metafisaria tipo Schmid se caracterizan por tener talla corta 
sin llegar al enanismo (entre 1,30 y 1,60 metros), genu varo, marcha de pato e hiperlordosis 
lumbar. La función renal, el intelecto y la expectativa de vida son normales [1,3].

Radiología
La afectación de la condrodisplasia metafisaria tipo Schmid radica en las metáfisis de los huesos 
cilíndricos, sin incluir el cráneo ni la columna, las cuales se encuentran ensanchadas, en ocasio-
nes en forma de copa, con la zona de calcificación provisional irregular y con amplia variación 
en el grado de afectación [10]. Las epífisis suelen ser normales y la diáfisis tiene densidad y 
arquitectura normal, lo que la diferencia fundamentalmente de las demás formas de raquitismo, 
con la cual presenta similitud en la imagen metafisaria. De igual manera, la no alteración de la 
función renal y de la bioquímica sanguínea conduce a la certeza del diagnóstico de condrodis-
plasia metafisaria, razón por la cual la mayoría de las veces su diagnóstico se realiza por exclu-
sión [11]. Durante el crecimiento esquelético el cuadro radiológico presenta una fase llamada 
de reparación hasta conseguir un patrón radiológico normal, aunque la mayoría de las veces 
deja como secuela el acortamiento óseo [12,13]. 

Caso clínico
Paciente masculino de 23 meses de edad, procedente de la ciudad de Popayán (Cauca, Co-
lombia), que visita al servicio de consulta externa de genética del Hospital Universitario San 
José de Popayán por remisión por las especialidades de pediatría y ortopedia debido al hallazgo 
de talla baja.

En la valoración por genética clínica se elabora un examen clínico y radiológico completo. 
Además, se realiza un interrogatorio a la madre y se obtienen otros datos de registros clínicos 
y paraclínicos anteriores.

Los datos informaron una madre de 34 años, grávida 2, cesáreas 2 y vivos 2, embarazo nor-
mal, cesárea indicada por desproporción feto pélvica, a término, sin complicaciones, peso del 
neonato de 2.500 g y talla de 45 cm. Producto del segundo embarazo. Durante el primer año 
de vida el paciente presentó un desarrollo normal, incluido el neurológico, a excepción de una 
pobre ganancia de talla y dificultad para iniciar la marcha. 

Al examen físico se encuentra al paciente con talla baja patológica desproporcionada (75 cm), 
coxa vara, genu varo y extremidades cortas; además, clinodactilia en el quinto dedo de las ma-
nos, hiperlordosis lumbar y marcha de pato, con un fenotipo similar al de la madre y el abuelo 
materno.
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Dentro del estudio paraclínico se descartaron otras causas de talla baja patológica y se obtu-
vieron resultados normales de osteocalcina, paratohormona, hormona tiroidea estimulante, T4 
libre, calcemia y calcitonina, pruebas de estimulación para la hormona del crecimiento y para las 
mucopolisacaridosis tipo II, VI y IVA negativas, y pruebas de función renal normales.

Los hallazgos radiológicos mostraron irregularidad con «deshilachamiento» y engrosamiento de 
las metáfisis de huesos largos; además, ensanchamiento y esclerosis en las metáfisis proximales 
de los fémures (véase figura 1), genu varo (véase figura 2) y acortamiento de los huesos tubu-
lares (véase figura 3).

Con base en las características fenotípicas del paciente y sus familiares, en conjunto con los 
hallazgos radiológicos, se estableció el diagnóstico de condrodisplasia metafisaria tipo Schmid; 
sin embargo, hasta el momento no ha sido posible la confirmación del diagnóstico por medio 
de pruebas moleculares debido a dificultades con los trámites administrativos por parte de la 
EPS del paciente.

Discusión
Hasta hace poco el diagnóstico preciso de una displasia esquelética era sólo perinatal y a través 
de la evaluación clínica, bioquímica y radiológica. El advenimiento de las técnicas de biología 
molecular ha permitido el diagnóstico prenatal de muchas de estas enfermedades, permitiendo 
un manejo integral adecuado y el asesoramiento genético correspondiente [14].

Figura 1. “Deshilachamiento”, engrosamiento y escle-
rosis de metáfisis de huesos largos. Imagen radiológica 
de paciente de 23 meses de edad con diagnóstico de 
condrodisplasia metafisaria tipo Schmid.
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Como resultado de los avances en la genética molecular, varios genes y sus productos 
involucrados en las displasias óseas han sido identificados y caracterizados, lo que ha per-
mitido la confirmación de los diagnósticos clínicos, la ampliación del conocimiento sobre su 
fisiopatología y la clasificación racional de estas displasias óseas con una base genética [15]. 

La mayoría de las displasias óseas son heredadas con un patrón dominante por lo que se 
puede encontrar el fenotipo alterado en los progenitores del paciente afectado; sin embar-
go, son frecuentes las mutaciones de novo en pacientes cuyos padres son fenotípicamente 
normales. Algunas displasias óseas se heredan de manera recesiva; en estos casos es indis-
pensable el diagnóstico prenatal por ultrasonido o análisis bioquímico y molecular de las 
vellosidades coriónicas o mediante amniocentesis [16].

La condrodisplasia metafisaria tipo Schmid es una patología de origen genético cuyas prin-
cipales manifestaciones clínicas son encorvamiento progresivo de las extremidades infe-
riores y talla baja moderada. Los hallazgos radiológicos incluyen ensanchamiento de la 
epífisis capital femoral, observable solamente durante la infancia temprana, alteraciones de 
la osificación metafisaria, principalmente de la metáfisis distal del fémur, y ensanchamiento 
de los extremos anteriores de las costillas [8].

El diagnóstico molecular de la condrodisplasia metafisaria tipo Schmid se basa en la se-
cuenciación completa del gen COL10A1 (6q21-q22) cuya mutación afecta el colágeno 
tipo X, homotrímero de cadenas alfa 1(X). Este tipo de colágeno es sintetizado específi-
ca y temporalmente por condrocitos hipertrofiados ubicados en los sitios de osificación 
endocondral. La enfermedad se diagnostica generalmente durante el segundo o el tercer 
año de vida y su patrón de herencia es autosómica dominante [9]. Por tal razón, se re-
comienda realizar el respectivo análisis molecular en aquellos pacientes cuyos exámenes 

Figura 2. Genu varo. Imagen radiológica de paciente de 
23 meses de edad con diagnóstico de condrodisplasia me-
tafisaria tipo Schmid. 

Figura 3. Acortamiento de huesos tubulares. Imagen 
radiológica de paciente de 23 meses de edad con diag-
nóstico de condrodisplasia metafisaria tipo Schmid. 
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clínico-radiológicos sugieran la existencia de una condrodisplasia metafisaria para confirmar 
el diagnóstico mediante la identificación de la mutación.

El caso clínico revisado corresponde a un paciente pediátrico con talla baja patológica 
desproporcionada asociada a encorvamiento de las extremidades inferiores, el cual denotó 
un patrón de herencia autosómica dominante, manifestado por características fenotípicas 
similares en dos miembros de las dos líneas familiares anteriores (madre y abuelo mater-
no), y cuyos hallazgos radiológicos fueron muy sugestivos de la condrodisplasia metafisaria 
tipo Schmid.

Conclusiones
Las condrodisplasias metafisarias, especialmente la tipo Schmid, son enfermedades caracteriza-
das por talla baja, con hallazgos radiológicos especiales dados principalmente por el compro-
miso metafisario a nivel de los huesos largos que, en conjunto con los hallazgos fenotípicos, 
pueden conducir a la identificación y sospecha de este tipo de patología.
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