DISPLASIA FIBROSA. CONDRODISPLASIAS
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DISPLASIA FIBROSA

Es una lesion 6sea de tipo seudotumoral, benigna, de na-
turaleza malformativa y caracterizada por la presencia de te-
jido fibroso conectivo con una disposicién arremolinada ca-
racterfstica y trabéculas de hueso inmaduro. El término fue
introducido por Lichtenstein y Jaffe en 1938. Respecto a su
patogénesis, son lesiones hamartomatosas compuestas por
una amplia variedad de tejidos y se produce una anomalia del
mesénquima formador de hueso con formacién intradsea de
tejido osteofibroso.

La displasia fibrosa puede ser de forma monostotica, po-
liostética o asociada con alteraciones endocrinas (sindrome de
McCune-Albrigth y sindrome de Mazabraud).'?

Epidemiologia

Esta patologia representa el 2,5% de las lesiones Oseas y
el 7% de los tumores benignos de hueso. Aparece entre los
5y 20 afios y cuanto mas extensa es la enfermedad, antes de-
sarrolla la sintomatologfa. L.a forma monostotica presenta una
incidencia seis veces mayor que la poliostotica.

La distribucion es equitativa por sexos, excepto en el sindro-
me de McCune-Albright que predomina en mujeres. LLa asocia-
cién con alteraciones endocrinas representa el 2-3%.%

Etiologia

A pesar de que es un trastorno ausente en el momento del
nacimiento, su origen es congénito, asociado al locus 20q13 y

al gen GNAST.

Se producen mutaciones en el GSA1, molécula unica para
distintos 6rganos diana. Esto provocara una metaplasia osteo-
fibrosa, un exceso de células preosteogénicas, una matriz de co-
lageno desorganizada y una actividad osteoclastica elevada.”®

Localizacion

Las formas monostoticas pueden afectar a cualquier hueso
y las localizaciones mads frecuentes irfan en este orden: maxi-
lares, fémur proximal, tibia, humero, costillas, calota, radio y
ilfaco. Excepcionalmente se localizan en mano, pie y columna
vertebral. En los huesos largos, suelen ser metafisarias o meta-
fisodiafisarias y, excepcionalmente, centrodiafisatias.’

Las formas poliostéticas usualmente afectan al fémur proximal
aunque pueden afectar a cualquier hueso. Se pueden clasificar en:

* Formas oligostoticas con afectacion de algunos huesos (fé-
mur, ileon, costillas y mandibula).

* Formas monomélicas o hemisémicas cuando tienen una distri-
buci6n unilateral y afectan a una de las extremidades inferiores,
superiores y la hemipelvis (Fig. 63-1). En otros casos afectan a
un hemicuerpo que incluye craneo, pelvis y costillas.

* Formas generalizadas, con aparicion en extremidades infe-
riores, pelvis, escapula, esqueleto del tronco y craneo. Inclu-
so en este tipo de presentacion, las lesiones predominan en
una de ambas mitades del cuerpo.

Clinica

En las formas monostoticas, las lesiones pueden ser asin-
tomaticas, hasta un descubrimiento casual en la edad adulta.
Cuando se presenta clinica, lo hace en forma de dolor, pro-
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FIGURA 63-1

Displasia fibrosa monomélica en varén de 20 afios.
A:imagen radiolégica de la afectacion de hiumero derecho. B:imagen radiolégica de la afectacion de fémur derecho. C:imagen radioldgica de
la afectacién de tibia derecha. D: gammagrafia ésea con TC 99 m, en la que se observa la captacion de la extremidad inferior derecha.

vocado por microfracturas. En caso de localizaciones superfi-
ciales, como por ejemplo en tibia o costillas, el paciente puede
presentar cierto grado de tumefaccion. Es caracterfstica la de-
formidad, especialmente en extremidades inferiores, que pro-
voca un varo en fémur proximal (cadera en cayado de pastor) y
deformidad variable en la tibia. Con cierta frecuencia también
podemos hallar fracturas patolégicas con los signos clinicos ca-
racteristicos de toda fractura.'’

En las formas poliostoticas la sintomatologfa es mas tem-
prana y aparente, y su severidad es proporcional a la extension
de las lesiones. Los signos clinicos mas frecuentes son: expan-
sion esquelética (tumefaccion metafisodiafisaria), dolor (causa-
do por microfracturas o fracturas patoldlogicas), deformidad
(sobre todo en extremidades inferiores, causada por la expan-
sion, el acortamiento y por fracturas patoldgicas), la pigmenta-
cion cutanea en el 20% (producida por acimulos de melanina
sin relacion a las lesiones esqueléticas), rapido crecimiento y
maduracién esquelética (con aumento en estatura respecto a
la edad del paciente, aunque la estatura final es mas baja por el
cierre fisario precoz) y pubertad precoz (casi exclusivamente
del sexo femenino). Existen algunas asociaciones excepciona-
les con mixomas multiples de tejidos blandos, hipertiroidismo,
diabetes y anomalfas renales o cardiovasculares.

Cuando la displasia fibrosa es poliostotica y esta asociada
con maculas cutaneas, pubertad precoz y desarrollo 6seo pre-
coz da lugar al sindrome de McCune-Albrigth.

Diagnéstico
Laboratorio

Habitualmente presenta poca semiologia, dado que la calce-
mia y la fosfatemia seran normales. En casos graves o poliosto-
ticos pueden aumentar las fosfatas alcalinas, la hidroxiprolina y
el N-telopéptido urinario. En el sindrome de McCune-Albright
encontraremos alteraciones hormonales.

Radiologia
Su presentacion radiolégica depende de dos condiciones:

L/ 1ipo de tejido displdsico: cuando se trata de tejido fibroso uni-
camente se presenta como osteolisis en un patrén geografico.
Cuando existen quistes intralesionales, la radiotransparencia
es mas intensa. Cuando contiene multiples areas microscopi-
cas osteoformadoras se observan imagenes en “vidrio esme-
rilado” (ground glass). Se puede presentar con aspecto ebirneo
en lesiones osteoformadoras, como ocurte en los huesos cra-
neofaciales. Finalmente, dependiendo de los focos cartilagi-
nosos puede simular tumores de estirpe condroide.

* La afectacion cortical: puede estar adelgazada en formas erosi-
vas, insuflada en formas esponjosas o engrosada por aposi-
cién peridstica en formas expansivas.

En las formas monostoticas se presenta como un area 0s-
teolitica unica o policiclica con aspecto de “vidrio esmerilado”.



En las formas poliostéticas, la presentacién es mas florida,
con expansion esquelética, insuflado metafisario o diafisario,
adelgazamiento de las corticales y deformidades 6seas. En el
craneo y costillas, se produce adelgazamiento e insuflado cor-
tical, con cavidades osteoliticas y pequefias areas blasticas. En
las raras afectaciones vertebrales se pueden producir fracturas
patolégicas y en la mano, excepcionalmente, se produce alarga-
miento de metacarpianos y falanges.

La tomografia computerizada tiene un valor similar al de la
radiologia simple, aunque nos puede definir mejor la extension
de la enfermedad. Por otro lado, la resonancia nuclear mag-
nética nos determinara la composicién de los tejidos blandos
intralesionales."""? Finalmente, la gammagrafia 6sea serd de uti-
lidad para el diagnostico precoz, para determinar la extension
en formas poliostoticas y para detectar las degeneraciones sar-
comatosas.

Anatomopatologia

En casos dudosos puede ser necesario la biopsia y el estudio
anatomopatologico.

Macroscopicamente observaremos un tejido granular for-
mado por trabéculas seas finas en diferentes estadios evoluti-
vos, poco vascularizado excepto en huesos esponjosos (craneo,
pelvis, costillas), con cavidades quisticas rellenas de liquido
serohematico y, ocasionalmente, areas de cartilago hialino en
forma de l6bulos.

Microscopicamente es un tejido histiofibroblastico con al-
gunas trabéculas éseas desprovistas de osteoblastos. Los his-
tiofibroblastos son células numerosas e insufladas, sin mitosis,
rodeadas de una fina red colagena que, en ocasiones, adquieren
un patrén “estoriforme”. Se pueden observar células gigantes
multinucleadas alrededor de areas hipervasculares o hemorra-
gicas y en zonas desprovistas de trabéculas 6seas pueden apa-
recer con un aspecto similar al fibroma o con aspecto mixoide.
Las trabéculas son delgadas y forman estructuras como “letras
chinas” y nunca presentan osteoblastos periféricos ni una es-

tructura lamelar definida."”"

Diagnéstico diferencial

En las formas monostéticas, se debe establecer un diagnos-
tico diferencial con los encondromas, el quiste 6seo, el osteo-
blastoma, el fibroma condromixoide, el quiste 6seo aneuris-
matico, el tumor de células gigantes, el granuloma eosinéfilo,
la osteodisplasia fibrosa de los huesos largos de Campanacci y
la osteomielitis.

En las formas poliostéticas, el diagnostico diferencial se
hace con la enfermedad de Ollier y la enfermedad de Paget.

Curso evolutivo

La extension de la displasia y la deformidad ésea tienden a
empeorar durante el crecimiento, mientras que en la edad adul-
ta se detiene la progresion de la enfermedad. En ocasiones, en
determinadas localizaciones (p. e¢j., costillas, pelvis o metafisis
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de huesos largos), asi como en el embarazo, puede aparecer un
aumento del area de la displasia debido a cambios hemorragi-
cos o quisticos.

Se puede producir malignizacion en el 0,4% de casos tanto
en formas monostéticas, como poliostoticas y pueden apatrecer
osteosarcomas, fibrosarcomas y condrosarcomas. Este riesgo
de degeneracion sarcomatosa aumenta al 4% en el sindrome de
McCune-Albrigth.'*!"”

Tratamiento

Los farmacos antiosteoclasticos (palmidonato, alendronato)
junto con el calcio y la vitamina D, tienen un efecto antialgico
y sobre los marcadores de actividad, pero la recalcificacion de
las lesiones sélo se da en el 50% de los pacientes.'®?' Las otte-
sis externas tienen con nulo efecto sobre la progresion de las
deformidades y su uso es sélo antialgico. La radioterapia esta
contraindicada por el aumento en el riesgo de malignizacion.

El tratamiento de la displasia fibrosa es esencialmente qui-
rargico. La indicacion de cirugfa depende de la clinica (dolor o
fractura patolégica), la edad (en nifios tiene una alta probabili-
dad de recidiva, hasta del 50%) y la extension de la displasia.

La cirugfa habitual suele ser curetaje con aporte de injer-
to 6seo (formas circunscritas en adultos) aunque, en nifios, es
preferible una simple correccion de las deformidades mediante
osteotomias. ILa reseccién dsea sélo se emplea en algunas loca-
lizaciones (costillas).

Pronostico

La progresion de la displasia en la pubertad es impredecible.
El prondstico es excelente en lesiones circunscritas, excepto
por el riesgo de degeneracion sarcomatosa. Las formas exten-
sas y difusas de la enfermedad pueden producir acortamiento,
incurvaciones y deformidad en las extremidades inferiores de
forma asimétrica y un elevado riesgo de fracturas patologicas.
Entre ambas existe toda una gama de formas intermedias con
corticales 6seas solidas, pequefias deformidades, dolores espo-
radicos y cierto riesgo de fractura con buen pronéstico.

CONDRODISPLASIAS

Las osteocondrodisplasias representan un conjunto de
anormalidades en el crecimiento y desarrollo del cartilago, hue-
so o ambos, de base genética y transmision monogénica. La
mayorfa de ellas tiene un patrén de transmisién determinado
aunque, en ocasiones, se deba a una mutacioén espontanea. Este
gen modifica un determinado enzima o proteina que altera el
crecimiento y desarrollo del cartilago o del hueso. La mayor
parte de estos enzimas o proteinas no han sido determina-
dos.”** Tampoco se han estudiado las alteraciones histoldgi-
cas de estas enfermedades, dado el escaso numero de casos.
La unica base de la clasificacién de estas lesiones ha sido la
radiologfa, atendiendo a la localizacién de las lesiones y a su
patrén radiolégico. Existen dos clasificaciones aceptadas. En
primer lugar, la clasificacién de Rubin (1964) basada en la ana-
tomia y radiologfa de las displasias, cuya ventaja es su sencillez
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(Tabla 63-1). En segundo lugar, la clasificacién de Patfs, creada
por la Eurgpean Society of Pediatric Radiology en 1969, cuyo prin-
cipal problema es su extension. A continuacién desglosaremos
las condrodisplasias mas frecuentes.

Displasias epifisarias

Displasia epifisaria mualtiple. Sindrome de
Fairbank

Enfermedad de herencia autosomica dominante, consiste
en un déficit de osificacion de los centros epifisarios que pro-
voca una osificacion encondral desorganizada.

Clinicamente, se observa un retraso en el inicio de la deam-
bulacién, con rigidez articular, dolor, claudicacién y marcha de
anade. La estatura esta disminuida y presenta un tronco normal
y unos miembros cortos (rizomelia). L.as manos son cortas y
gruesas y las vértebras normales. El paciente sufre una invali-
dez progresiva por osteoartritis degenerativa grave.

Radiolégicamente, observamos unas epifisis irregularmente
aplanadas. Los centros de osificacion aparecen moteados por
la existencia de centros secundarios de osificacion. Las articu-
laciones mas afectadas son (Fig. 63-2): caderas (sindome de
Legg-Calve-Perthes bilateral), rodillas (fragmentacién de las
rotulas y genu valgo), manos (metacarpianos y falanges cortas,
especialmente en cuarto y quinto dedos) y tobillos (oblicuidad
de interlinea articular).

Displasia espondiloepifisaria

Existen dos formas: la forma congénita, que es autosémica
dominante y la forma tardfa, que es recisiva ligada al cromo-
soma X. La enfermedad se debe a un defecto en el gen del
coldgeno tipo I1.* Patogénicamente se trata de una osificacion
encondral alterada que provoca una deficiencia en el cartilago
articular.

Clinicamente, observamos un enanismo trizomélico. En
la forma congénita se asocia a paladar hendido, miopia, des-
prendimiento de retina, sordera, cataratas y pie equinovaro. La
forma tardfa se manifiesta hacia los 5-10 afios con dorsalgia y
rigidez de columna y evoluciona hacia una osteoartritis degene-
rativa y cifoescoliosis hacia los 30 afios.

Radiolégicamente, la principal caracteristica es la afectacion
vertebral, con platiespondilia (falta de osificacion de los bordes
anteriores de las vértebras), cifosis toracolumbar y odontoides
hipoplasica. La afectacién de cartilago articular provoca cam-
bios de osteoartritis degenerativa (especialmente en cadera y
hombro) y coxa vara. Las metafisis estan abiertas, ensanchadas
y presentan alteraciones esclerosas (Fig, 63-3).

Displasia epifisaria hemimélica o
tarsomegalia. Sindrome de Trevor

Displasia que no afecta a todo el esqueleto ni modifica el
crecimiento, en la que no se ha demostrado un factor heredi-
tario siendo, por tanto, esporadica. Patogénicamnte existe una
proliferacion anormal y asimétrica del cartilago articular y osifi-
cacion encondral concomitante (exostosis osteocartilaginosas)
en una epifisis o huesos planos. Se limita a la mitad interna o
externa de un solo miembro.

Clinicamente se manifiesta hacia los dos afios de edad, uni-
lateralmente, y las localizaciones mas comunes son el tarso,
la epifisis femoral distal y la tibial proximal. Las exostosis so-
bresalen dentro del espacio yuxtaarticular y producen incon-
gruencia de las superficies articulares. Los sintomas iniciales
son genu valgo o varo, pie valgo y equino. Las exostosis son
palpables y limitan el arco de movilidad. No hay alteraciones
en la talla.

Radiolégicamente vemos exostosis que sobresalen de las
epifisis, no de las metéfisis, como se dan en la enfermedad
exostosante multiple.

Tabla 63-1. Clasificacion dinamica de las displasias 6seas (Rubin P. Dynamic Classification of Bone Dysplasia. Chicago,

Year Book Medical Publishers Inc, 1964)

HIPOPLASIAS

HIPERPLASIAS

Déficit del cartilago articular: displasia espondiloepifisaria

Displasias Epifisarias

Displasia epifisaria hemimélica

Déficit de osificacion del centro: displasia epifisaria multiple

. o Cartilago proliferativo: acondroplasia
Displasias Fisarias

Cartilago hipertrofico: disostosis metafisaria

Hipofosfatasia
Osteopetrosis
Displasia
Craneometafisaria

Displasias Metafisarias

Déficit hueso periodstico: osteogénesis imperfecta

Displasias Diafisarias

Déficit de hueso enddstico: osteoporosis idiopatica

Cartilago proliferativo: hipercondroplasia
o sindrome de Marfan

Cartilago hipertrofico: encondromatosis

Enfermedad exostosante mdltiple

Hueso periéstico: displasia diafisaria
progresiva

Hueso endéstico: hiperfosfatemia
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FIGURA 63-2
Displasia Epifisaria Multiple (Sindrome de Fairbank) en varon de 25 afios.

A: hipoplasia de tercer, cuarto y quinto metacarpianos. B: aplanamiento y obicuidad de la interlinea articular del tobillo. C: hipoplasia del
himero proximal. D: fragmentacién bilateral de rotulas. E-F: sindrome de Leeg-Calve-Perthes Like bilateral.

Condrodisplasia punctata

Displasia con dos variantes clinicas: el tipo rizomélico grave,
que es autosomica recisiva y la enfermedad de Conradi-Hiiner-
mann, que es autosomica dominante con una forma ligada al
cromosoma X (letal para los varones por las multiples malforma-
ciones asociadas). Patogénicamente existe irregularidad en la vas-
cularizacion epifisaria, alteracion en la maduracién condroblastica
y areas irregulares de calcificacién amorfa en tejido condroide.

Clinicamente, se manifiesta como enanismo rizomélico si-
métrico (forma grave) o asimétrico (enfermedad de Conradi).
Los pacientes presentan cataratas bilaterales (hasta el 72% de
pacientes en la forma grave), fascies aplanada, cabello escaso y
piel seca y escamosa. En el tipo rizomélico grave existe retraso
psiquico y calcificacion de los cartilagos de las vias respiratorias,
que suele ser la causa de muerte por infecciones de repeticion.

Radiol6gicamente se observan calcificaciones punteadas en
las epifisis (imagen de epifisis carcomidas) que también se hallan
en el sindrome de Down, el cretinismo y la gangliosidosis. En la
enfermedad de Conradi desaparece el punteado hacia los cuatro
afios. En la edad adulta se observan epifisis aplanadas, pequefias

y de tamafio irregular. También presentan anomalias vertebrales
como escoliosis y vértebras en forma de mariposa (Fig. 63-4).

Displasias fisarias y metafisarias

Acondroplasia

Se trata de una displasia fisaria por hipofuncion (hipoplasia
del cartilago proliferante). Es la forma mas comun de enanis-
mo, afecta por igual a ambos sexos y su incidencia es alrede-
dor de tres casos por millén de RN. Su herencia es autosomi-
ca dominante, aunque el 90% se da por mutaciéon espontanea
(en relacién con la edad paterna elevada). Habitualmente son
heterocigotos, dado que los casos homocigotos son letales.
Recientemente se ha demostrado una mutaciéon en el gen de
la proteina receptora del factor de crecimiento fibrobéstico,?
alojada en el cromosoma 4.

Su patogenia se basa en una falta de osificacion encondral
por un defecto en el plasma germinativo primario. Esto produ-
ce una alteracién en el cartilago fisario, cuyo resultado es una
osificacion encondral enlentecida (huesos tubulates cortos), con
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FIGURA 63-3

Displasia espondiloepifisaria en adulto de 45 afos.
A: osteoartritis degenerativa en ambas rodillas. B: osteoartitis degenerativa en hombro izquierdo. C: platiespondilea falta de osificaciéon de
los bordes anterosuperiores de los cuerpos vertebrales. D: metatarsianos adelgazados y osteoartritis de metatarsofalangicas en ambos
pies. E: osteoartitis de cadera evolucionada, a pesar de haberse realizado osteotomias en ambos fémures durante la infancia.

osificacion peridstica normal (diafisis de diametro normal) y osi-
ficacién membranosa normal (cuerpos vertebrales normales).

Clinicamente, observaremos enanismo trizomélico con bra-
quicefalia, puente nasal deprimido y nariz en silla de montar,
frente prominente y mandibula prognata por hipoplasia maxi-
lar. También se asocia a hidrocefalia (3%), estrechamiento del
foramen magno y occipitalizacion de C1. A nivel del tronco
observaremos térax plano, cifosis toracolumbar en el lactante e
hiperlordosis lumbar al iniciar la deambulacién, con protrusion
abdominal y glatea.”® En el adulto, a nivel del raquis presenta
canal medular estrecho en un 20% de pacientes,” junto con
pelvis estrecha, que provocara problemas en la gestacion. En
extremidades podemos observar dedos cortos y anchos (bra-
quidactilia), mano en tridente y pies cortos y anchos. Las extre-
midades seran cortas (micromelia), con genu varo y extension
de los codos limitada. Otras alteraciones son un exceso de piel
y tejidos blandos y un aumento de la musculatura, todo ello
sin alteraciones endocrinas ni del desarrollo sexual y con una
inteligencia normal ®

Radiolégicamente se observa un acortamiento de los huesos
tubulares con diafisis de didmetro normal y ensanchamiento de
las metafisis (Fig. 63-5). Las fisis presentaran una muesca central
en forma de V con epifisis normales. En craneo, observaremos
acortamiento de la base craneal con expansion de la boveda. En
torax, observaremos unas costillas cortas y, en columna, una dis-
minucién progresiva de la distancia interpedicular de L1 a L5,
con pediculos cortos y la superficie posterior de los cuerpos ver-
tebrales concava. Finalmente, en pelvis, observaremos unas alas
ilfacas cuadradas, un techo acetabular ancho, plano y horizontal,
con un contorno interno de la pelvis en copa de champafia.

El diagnéstico se basa en cuatro signos cardinales: enanis-
mo rizomélico, un craneo y una cara tipicos, alteraciones ra-
quideas compatibles y mano en tridente. La talla final oscilara
entre 105-140 cm, y las complicaciones mas frecuentes son la
hidrocefalia y la estenosis de canal lumbar.

El tratamiento se basard en alargamientos 6seos,” osteo-
tomias para corregir deformidades y descompresiones neu-



rologicas a nivel del raquis lumbar o del foramen magno en

caso de estenosis.’*!

Hipocondroplasia

Se trata de una displasia fisaria por hipofuncion y es la for-
ma leve de la acondroplasia (aunque genéticamente son inde-
pendientes). Afecta por igual a ambos sexos y su incidencia
es de 3-4 casos por milléon de RN. Su herencia es autosémica
dominante, aunque presenta mutaciones espontaneas y se ha
localizado un gen para este trastorno en el cromosoma 19 que
codifica una proteina de matriz oligomérica del cartilago.”

Clinicamente, debuta a los 3-6 afios con enanismo trizoméli-
co leve, con craneo normal y tronco con hiperlordosis lumbar

y prominencia glatea. Las extremidades presentaran unas ma-
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nos anchas con dedos cortos, genu varo ocasional, deformi-
dad en flexién de codos y rodillas e hipetlaxitud ligamentosa.”
La talla final oscila entre 130-150 cm.

Radiolégicamente, observaremos cambios minimos: huesos
tubulares levemente cortos y anchos, minima disminucion in-
terpedicular lumbar y superficie posterior de los cuerpos verte-
brales festoneados.

El tratamiento se basara en alargamientos u osteotomias co-
rrectoras del varo.

Condrodisplasia metafisaria

Trastorno muy raro, provocado por una mineralizacion in-
adecuada de la porcién cercana a la region metafisaria. Existen
tres tipos: tipo Schmid, tipo Jansen y tipo McKusick.

FIGURA 63-4
Condrodisplasia punctata
tipo Conradi-Hiinermann
en nifia de 10 afos.

A: hipoplasia de ambas tibias
respecto al peroné, que ha
crecido con normalidad.
B: perfil de rodilla con
aumento de la longitud del
peroné respecto a la tibia.
C: hipoplasia de la pri-
mera falinge del segun-
do dedo de la mano.

D: vértebras en for-

ma de mariposa.
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FIGURA 63-5
Acondroplasia en nifio de 3 afos.
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A:imagen radioldgica del raquis con la caracteristica cifosis en la union toracolumbar. B: radiologia telemétrica de EEIl con acortamiento
e incurvacion de los huesos largos, manteniendo el diametro normal. C:imagen de la metéfisis dsea en forma de ciliz, con la tipica hendi-
dura en el centro de la fisis. D: acortamieto de la tibia en forma tubular con metifisis en caliz. E-F: evolucién a los diez afios de la cifosis

lumbar.

El tipo Schmid, que se diagnostica a los 2 o 3 afios, es un
trastorno autonémico dominante con una mutacion en el gen
del colageno tipo X (cromosoma 3). Los pacientes pueden
presentar genu y coxa vara, aumento de la lordosis lumbar y
marcha en Trendelemburg. La fisis es ancha en comparacion
con los otros tipos (en copa) y las metafisis estan ensanchadas
y excavadas.

El tipo Jansen es mds raro y grave, de herencia autosémica
dominante que, recientemente, se ha relacionado con una mu-
tacion en el gen de la hormona paratiroidea-péptido™ (cromo-
soma 0). Se produce un acortamiento grave de extremidades,
con abombamiento frontal, ojos exoftalmicos muy espaciados,
prominencia supraciliar y micrognatia. Al crecer aparece un ar-
queamiento de las diafisis, como resultado del alargamiento de



las metafisis anormales. Se producen contracturas en flexioén en
articulaciones importantes. Radiolégicamente veremos las me-
tafisis ensanchadas y con moteado irregular y fragmentacion, y
metacarpianos en copa (Fig. 63-6). Bioquimicamente se asocia
a hipercalcemia e hipofosfatemia.

El tipo McKusick (hipoplasia de cartilago y pelo) es de
transmision autosomica recisiva y generalmente se diagnostica
ala edad de dos o tres afios. Su patogenia es desconocida, pero
se localiza en el cromosoma 9. Se caracteriza por un enanismo
progresivo con una talla notablemente baja en la edad adulta.
Los dedos de las manos son anchos y ligeramente laxos, con
braquicefalia moderada. Cuerpos vertebrales ovales en la nifiez,
con hiperlordosis lumbar y limitacién en la extension de codos.
Las ufias y el pelo son finos, quebradizos y claros. Se produ-
ce una excavacion metafisaria en el fémur distal sin coxa vara

A

FIGURA 63-6

Paciente de 3 afios con una condrodisplasia metafisaria tipo Jansen.
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importante. Se han descrito problemas sistémicos asociados
como linfopenia, anemia, neutropenia, inmunodeficiencias, en-
fermedad de Hirschsprung, megacolon y malabsorcién.
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