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DISPLASIA FIBROSA

Es una lesión ósea de tipo seudotumoral, benigna, de na-
turaleza malformativa y caracterizada por la presencia de te-
jido fi broso conectivo con una disposición arremolinada ca-
racterística 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 anomalía del 
mesénquima formador de hueso con formación intraósea de 
tejido osteofi broso.

La displasia fi brosa puede ser de forma monostótica, po-
liostótica o asociada con alteraciones endocrinas (síndrome de 
McCune-Albrigth y síndrome de Mazabraud).1,2

Epidemiología

Esta patología representa el 2,5% de las lesiones óseas y 
el 7% de los tumores benignos de hueso. Aparece entre los
5 y 20 años y cuanto más extensa es la enfermedad, antes de-
sarrolla la sintomatología. La forma monostótica presenta una 
incidencia seis veces mayor que la poliostótica.

La distribución es equitativa por sexos, excepto en el síndro-
me de McCune-Albright que predomina en mujeres. La asocia-
ción con alteraciones endocrinas representa el 2-3%.3,4

Etiología

A pesar de que es un trastorno ausente en el momento del 
nacimiento, su origen es congénito, asociado al locus 20q13 y 
al gen GNAS1.

Se producen mutaciones en el GSA1, molécula única para 
distintos órganos diana. Esto provocará una metaplasia osteo-
fi brosa, un exceso de células preosteogénicas, una matriz de co-
lágeno desorganizada y una actividad osteoclástica elevada.5-8

Localización

Las formas monostóticas pueden afectar a cualquier hueso 
y las localizaciones más frecuentes irían en este orden: maxi-
lares, fémur proximal, tibia, húmero, costillas, calota, radio y 
ilíaco. Excepcionalmente se localizan en mano, pie y columna 
vertebral. En los huesos largos, suelen ser metafi sarias o meta-
fi sodiafi sarias y, excepcionalmente, centrodiafi sarias.9

Las formas poliostóticas usualmente afectan al fémur proximal 
aunque pueden afectar a cualquier hueso. Se pueden clasifi car en:

• Formas oligostóticas con afectación de algunos huesos (fé-
mur, ileon, costillas y mandíbula).

• Formas monomélicas o hemisómicas cuando tienen una distri-
bución 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 cráneo, pelvis y costillas.

• Formas generalizadas, con aparición en extremidades infe-
riores, pelvis, escápula, esqueleto del tronco y cráneo. Inclu-
so en este tipo de presentación, las lesiones predominan en 
una de ambas mitades del cuerpo. 

Clínica

En las formas monostóticas, las lesiones pueden ser asin-
tomáticas, hasta un descubrimiento casual en la edad adulta. 
Cuando se presenta clínica, lo hace en forma de dolor, pro-
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vocado por microfracturas. En caso de localizaciones superfi -
ciales, como por ejemplo en tibia o costillas, el paciente puede 
presentar cierto grado de tumefacción. Es característica 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 patológicas con los signos clínicos ca-
racterísticos de toda fractura.10

En las formas poliostóticas la sintomatología es más tem-
prana y aparente, y su severidad es proporcional a la extensión 
de las lesiones. Los signos clínicos más frecuentes son: expan-
sión esquelética (tumefacción metafi sodiafi saria), dolor (causa-
do por microfracturas o fracturas patolólogicas), deformidad 
(sobre todo en extremidades inferiores, causada por la expan-
sión, el acortamiento y por fracturas patológicas), la pigmenta-
ción cutánea en el 20% (producida por acúmulos de melanina 
sin relación a las lesiones esqueléticas), rápido crecimiento y 
maduración esquelética (con aumento en estatura respecto a 
la edad del paciente, aunque la estatura fi nal es más baja por el 
cierre fi sario precoz) y pubertad precoz (casi exclusivamente 
del sexo femenino). Existen algunas asociaciones excepciona-
les con mixomas múltiples de tejidos blandos, hipertiroidismo, 
diabetes y anomalías renales o cardiovasculares.

Cuando la displasia fi brosa es poliostótica y está asociada 
con máculas cutáneas, pubertad precoz y desarrollo óseo pre-
coz da lugar al síndrome de McCune-Albrigth. 

Diagnóstico

Laboratorio

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

Radiología

Su presentación radiológica depende de dos condiciones:

• El tipo de tejido displásico: cuando se trata de tejido fi broso úni-
camente se presenta como osteolisis en un patrón geográfi co. 
Cuando existen quistes intralesionales, la radiotransparencia 
es más intensa. Cuando contiene múltiples áreas microscópi-
cas osteoformadoras se observan imágenes en “vidrio esme-
rilado” (ground glass). Se puede presentar con aspecto ebúrneo 
en lesiones osteoformadoras, como ocurre en los huesos cra-
neofaciales. Finalmente, dependiendo de los focos cartilagi-
nosos puede simular tumores de estirpe condroide.

• La afectación cortical: puede estar adelgazada en formas erosi-
vas, insufl ada en formas esponjosas o engrosada por aposi-
ción perióstica en formas expansivas.

En las formas monostóticas se presenta como un área os-
teolítica única o policíclica con aspecto de “vidrio esmerilado”. 

FIGURA 63-1
Displasia fi brosa monomélica en varón de 20 años.
A: imagen radiológica de la afectación de húmero derecho. B: imagen radiológica de la afectación de fémur derecho. C: imagen radiológica de 
la afectación de tibia derecha. D: gammagrafía ósea con TC 99 m, en la que se observa la captación de la extremidad inferior derecha.
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En las formas poliostóticas, la presentación es más fl orida, 
con expansión esquelética, insufl ado metafi sario o diafi sario, 
adelgazamiento de las corticales y deformidades óseas. En el 
cráneo y costillas, se produce adelgazamiento e insufl ado cor-
tical, con cavidades osteolíticas y pequeñas áreas blásticas. En 
las raras afectaciones vertebrales se pueden producir fracturas 
patológicas y en la mano, excepcionalmente, se produce alarga-
miento de metacarpianos y falanges.

La tomografía computerizada tiene un valor similar al de la 
radiología simple, aunque nos puede defi nir mejor la extensión 
de la enfermedad. Por otro lado, la resonancia nuclear mag-
nética nos determinará la composición de los tejidos blandos 
intralesionales.11,12 Finalmente, la gammagrafía ósea será de uti-
lidad para el diagnóstico precoz, para determinar la extensión 
en formas poliostóticas y para detectar las degeneraciones sar-
comatosas.

Anatomopatología

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

Macroscópicamente observaremos un tejido granular for-
mado por trabéculas óseas fi nas en diferentes estadios evoluti-
vos, poco vascularizado excepto en huesos esponjosos (cráneo, 
pelvis, costillas), con cavidades quísticas rellenas de líquido 
serohemático y, ocasionalmente, áreas de cartílago hialino en 
forma de lóbulos.

Microscópicamente es un tejido histiofi broblástico con al-
gunas trabéculas óseas desprovistas de osteoblastos. Los his-
tiofi broblastos son células numerosas e insufl adas, sin mitosis, 
rodeadas de una fi na red colágena que, en ocasiones, adquieren 
un patrón “estoriforme”. Se pueden observar células gigantes 
multinucleadas alrededor de áreas hipervasculares o hemorrá-
gicas y en zonas desprovistas de trabéculas óseas pueden apa-
recer con un aspecto similar al fi broma o con aspecto mixoide. 
Las trabéculas son delgadas y forman estructuras como “letras 
chinas” y nunca presentan osteoblastos periféricos ni una es-
tructura lamelar defi nida.13-15

Diagnóstico diferencial 

En las formas monostóticas, se debe establecer un diagnós-
tico diferencial con los encondromas, el quiste óseo, el osteo-
blastoma, el fi broma condromixoide, el quiste óseo aneuris-
mático, el tumor de células gigantes, el granuloma eosinófi lo, 
la osteodisplasia fi brosa de los huesos largos de Campanacci y 
la osteomielitis.

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

Curso evolutivo

La extensión de la displasia y la deformidad ósea tienden a 
empeorar durante el crecimiento, mientras que en la edad adul-
ta se detiene la progresión de la enfermedad. En ocasiones, en 
determinadas localizaciones (p. ej., costillas, pelvis o metáfi sis 

de huesos largos), así como en el embarazo, puede aparecer un 
aumento del área de la displasia debido a cambios hemorrági-
cos o quísticos.

Se puede producir malignización en el 0,4% de casos tanto 
en formas monostóticas, como poliostóticas y pueden aparecer 
osteosarcomas, fi brosarcomas y condrosarcomas. Este riesgo 
de degeneración sarcomatosa aumenta al 4% en el síndrome de 
McCune-Albrigth.16,17

Tratamiento

Los fármacos antiosteoclásticos (palmidonato, alendronato) 
junto con el calcio y la vitamina D, tienen un efecto antiálgico 
y sobre los marcadores de actividad, pero la recalcifi cación de 
las lesiones sólo se da en el 50% de los pacientes.18-21 Las orte-
sis externas tienen con nulo efecto sobre la progresión de las 
deformidades y su uso es sólo antiálgico. La radioterapia está 
contraindicada por el aumento en el riesgo de malignización.

El tratamiento de la displasia fi brosa es esencialmente qui-
rúrgico. La indicación de cirugía depende de la clínica (dolor o 
fractura patológica), la edad (en niños tiene una alta probabili-
dad de recidiva, hasta del 50%) y la extensión de la displasia.

La cirugía habitual suele ser curetaje con aporte de injer-
to óseo (formas circunscritas en adultos) aunque, en niños, es 
preferible una simple corrección de las deformidades mediante 
osteotomías. La resección ósea sólo se emplea en algunas loca-
lizaciones (costillas).

Pronóstico

La progresión de la displasia en la pubertad es impredecible. 
El pronóstico es excelente en lesiones circunscritas, excepto 
por el riesgo de degeneración 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 patológicas. 
Entre ambas existe toda una gama de formas intermedias con 
corticales óseas sólidas, pequeñas deformidades, dolores espo-
rádicos y cierto riesgo de fractura con buen pronóstico.

CONDRODISPLASIAS

Las osteocondrodisplasias representan un conjunto de 
anormalidades en el crecimiento y desarrollo del cartílago, hue-
so o ambos, de base genética y transmisión monogénica. La 
mayoría de ellas tiene un patrón de transmisión determinado 
aunque, en ocasiones, se deba a una mutación espontánea. Este 
gen modifi ca un determinado enzima o proteína que altera el 
crecimiento y desarrollo del cartílago o del hueso. La mayor 
parte de estos enzimas o proteínas no han sido determina-
dos.22,23 Tampoco se han estudiado las alteraciones histológi-
cas de estas enfermedades, dado el escaso numero de casos. 
La única base de la clasifi cación de estas lesiones ha sido la 
radiología, atendiendo a la localización de las lesiones y a su 
patrón radiológico. Existen dos clasifi caciones aceptadas. En 
primer lugar, la clasifi cación de Rubin (1964) basada en la ana-
tomía y radiología de las displasias, cuya ventaja es su sencillez 
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(Tabla 63-1). En segundo lugar, la clasifi cación de París, creada 
por la European Society of  Pediatric Radiology en 1969, cuyo prin-
cipal problema es su extensión. A continuación desglosaremos 
las condrodisplasias más frecuentes.

Displasias epifi sarias

Displasia epifi saria múltiple. Síndrome de 
Fairbank

Enfermedad de herencia autosómica dominante, consiste 
en un défi cit de osifi cación de los centros epifi sarios que pro-
voca una osifi cación encondral desorganizada.

Clínicamente, se observa un retraso en el inicio de la deam-
bulación, con rigidez articular, dolor, claudicación y marcha de 
ánade. La estatura está disminuida y presenta un tronco normal 
y unos miembros cortos (rizomelia). Las manos son cortas y 
gruesas y las vértebras normales. El paciente sufre una invali-
dez progresiva por osteoartritis degenerativa grave.

Radiológicamente, observamos unas epífi sis irregularmente 
aplanadas. Los centros de osifi cación aparecen moteados por 
la existencia de centros secundarios de osifi cación. Las articu-
laciones más afectadas son (Fig. 63-2): caderas (síndome de 
Legg-Calve-Perthes bilateral), rodillas (fragmentación de las 
rotulas y genu valgo), manos (metacarpianos y falanges cortas, 
especialmente en cuarto y quinto dedos) y tobillos (oblicuidad 
de interlinea articular).

Displasia espondiloepifi saria

Existen dos formas: la forma congénita, que es autosómica 
dominante y la forma tardía, que es recisiva ligada al cromo-
soma X. La enfermedad se debe a un defecto en el gen del 
colágeno tipo II.24 Patogénicamente se trata de una osifi cación 
encondral alterada que provoca una defi ciencia en el cartílago 
articular. 

Clínicamente, observamos un enanismo rizomélico. En 
la forma congénita se asocia a paladar hendido, miopía, des-
prendimiento de retina, sordera, cataratas y pie equinovaro. La 
forma tardía se manifi esta hacia los 5-10 años con dorsalgia y 
rigidez de columna y evoluciona hacia una osteoartritis degene-
rativa y cifoescoliosis hacia los 30 años.

Radiológicamente, la principal característica es la afectación 
vertebral, con platiespondilia (falta de osifi cación de los bordes 
anteriores de las vértebras), cifosis toracolumbar y odontoides 
hipoplásica. La afectación de cartílago articular provoca cam-
bios de osteoartritis degenerativa (especialmente en cadera y 
hombro) y coxa vara. Las metáfi sis están abiertas, ensanchadas 
y presentan alteraciones esclerosas (Fig. 63-3).

Displasia epifi saria hemimélica o 
tarsomegalia. Síndrome de Trevor

Displasia que no afecta a todo el esqueleto ni modifi ca el 
crecimiento, en la que no se ha demostrado un factor heredi-
tario siendo, por tanto, esporádica. Patogénicamnte existe una 
proliferación anormal y asimétrica del cartílago articular y osifi -
cación encondral concomitante (exostosis osteocartilaginosas) 
en una epífi sis o huesos planos. Se limita a la mitad interna o 
externa de un solo miembro.

Clínicamente se manifi esta hacia los dos años de edad, uni-
lateralmente, y las localizaciones más comunes son el tarso, 
la epífi sis femoral distal y la tibial proximal. Las exostosis so-
bresalen dentro del espacio yuxtaarticular y producen incon-
gruencia de las superfi cies articulares. Los síntomas 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.

Radiológicamente vemos exostosis que sobresalen de las 
epífi sis, no de las metáfi sis, como se dan en la enfermedad 
exostosante múltiple.

 Tabla 63-1. Clasifi cación dinámica de las displasias óseas (Rubin P. Dynamic Classifi cation of Bone Dysplasia. Chicago, 
Year Book Medical Publishers Inc, 1964)

HIPOPLASIAS HIPERPLASIAS

Displasias Epifi sarias
Défi cit del cartílago articular: displasia espondiloepifi saria

Displasia epifi saria hemimélica
Défi cit de osifi cación del centro: displasia epifi saria múltiple

Displasias Fisarias
Cartílago proliferativo: acondroplasia

Cartílago proliferativo: hipercondroplasia
o síndrome de Marfan

Cartílago hipertrófi co: disostosis metafi saria Cartílago hipertròfi co: encondromatosis

Displasias Metafi sarias

Hipofosfatasia
Osteopetrosis
Displasia
Craneometafi saria

Enfermedad exostosante múltiple

Displasias Diafi sarias
Défi cit hueso perióstico: osteogénesis imperfecta

Hueso perióstico: displasia diafi saria 
progresiva

Défi cit de hueso endóstico: osteoporosis idiopática Hueso endóstico: hiperfosfatemia
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Condrodisplasia punctata
Displasia con dos variantes clínicas: el tipo rizomélico grave, 

que es autosómica recisiva y la enfermedad de Conradi-Hüner-
mann, que es autosómica dominante con una forma ligada al 
cromosoma X (letal para los varones por las múltiples malforma-
ciones asociadas). Patogénicamente existe irregularidad en la vas-
cularización epifi saria, alteración en la maduración condroblástica 
y áreas irregulares de calcifi cación amorfa en tejido condroide.

Clínicamente, se manifi esta 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 
psíquico y calcifi cación de los cartílagos de las vías respiratorias, 
que suele ser la causa de muerte por infecciones de repetición.

Radiológicamente se observan calcifi caciones punteadas en 
las epífi sis (imagen de epífi sis carcomidas) que también se hallan 
en el síndrome de Down, el cretinismo y la gangliosidosis. En la 
enfermedad de Conradi desaparece el punteado hacia los cuatro 
años. En la edad adulta se observan epífi sis aplanadas, pequeñas 

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

Displasias fi sarias y metafi sarias

Acondroplasia

Se trata de una displasia fi saria por hipofunción (hipoplasia 
del cartílago proliferante). Es la forma más común de enanis-
mo, afecta por igual a ambos sexos y su incidencia es alrede-
dor de tres casos por millón de RN. Su herencia es autosómi-
ca dominante, aunque el 90% se da por mutación espontánea 
(en relación con la edad paterna elevada). Habitualmente son 
heterocigotos, dado que los casos homocigotos son letales. 
Recientemente se ha demostrado una mutación en el gen de 
la proteína receptora del factor de crecimiento fi brobástico,25 
alojada en el cromosoma 4.

Su patogenia se basa en una falta de osifi cación encondral 
por un defecto en el plasma germinativo primario. Esto produ-
ce una alteración en el cartílago fi sario, cuyo resultado es una 
osifi cación encondral enlentecida (huesos tubulares cortos), con 

FIGURA 63-2
Displasia Epifi saria Múltiple (Síndrome de Fairbank) en varon de 25 años.
A: hipoplasia de tercer, cuarto y quinto metacarpianos. B: aplanamiento y obicuidad de la interlínea articular del tobillo. C: hipoplasia del 
húmero proximal. D: fragmentación bilateral de rotulas. E–F: síndrome de Leeg-Calve-Perthes Like bilateral.
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osifi cación perióstica normal (diáfi sis de diámetro normal) y osi-
fi cación membranosa normal (cuerpos vertebrales normales).

Clínicamente, observaremos enanismo rizomélico con bra-
quicefalia, puente nasal deprimido y nariz en silla de montar, 
frente prominente y mandíbula prognata por hipoplasia maxi-
lar. También se asocia a hidrocefalia (3%), estrechamiento del 
forámen magno y occipitalización de C1. A nivel del tronco 
observaremos tórax plano, cifosis toracolumbar en el lactante e 
hiperlordosis lumbar al iniciar la deambulación, con protrusión 
abdominal y glútea.26 En el adulto, a nivel del raquis presenta 
canal medular estrecho en un 20% de pacientes,27 junto con 
pelvis estrecha, que provocará problemas en la gestación. En 
extremidades podemos observar dedos cortos y anchos (bra-
quidactilia), mano en tridente y pies cortos y anchos. Las extre-
midades serán cortas (micromelia), con genu varo y extensión 
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.28

Radiológicamente se observa un acortamiento de los huesos 
tubulares con diáfi sis de diámetro normal y ensanchamiento de 
las metáfi sis (Fig. 63-5). Las fi sis presentarán una muesca central 
en forma de V con epífi sis normales. En cráneo, observaremos 
acortamiento de la base craneal con expansión de la bóveda. En 
tórax, observaremos unas costillas cortas y, en columna, una dis-
minución progresiva de la distancia interpedicular de L1 a L5, 
con pedículos cortos y la superfi cie posterior de los cuerpos ver-
tebrales cóncava. Finalmente, en pelvis, observaremos unas alas 
ilíacas cuadradas, un techo acetabular ancho, plano y horizontal, 
con un contorno interno de la pelvis en copa de champaña.

El diagnóstico se basa en cuatro signos cardinales: enanis-
mo rizomélico, un cráneo y una cara típicos, alteraciones ra-
quídeas compatibles y mano en tridente. La talla fi nal oscilará 
entre 105-140 cm, y las complicaciones más frecuentes son la 
hidrocefalia y la estenosis de canal lumbar.

El tratamiento se basará en alargamientos óseos,29 osteo-
tomías para corregir deformidades y descompresiones neu-

FIGURA 63-3
Displasia espondiloepifi saria en adulto de 45 años.
A: osteoartritis degenerativa en ambas rodillas. B: osteoartitis degenerativa en hombro izquierdo. C: platiespondilea falta de osifi cación de 
los bordes anterosuperiores de los cuerpos vertebrales. D: metatarsianos adelgazados y osteoartritis de metatarsofalángicas en ambos 
pies. E: osteoartitis de cadera evolucionada, a pesar de haberse realizado osteotomías en ambos fémures durante la infancia.



455

63 DISPLASIA FIBROSA. CONDRODISPLASIAS

rológicas a nivel del raquis lumbar o del foramen magno en 
caso de estenosis.30,31

Hipocondroplasia
Se trata de una displasia fi saria por hipofunción 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 millón de RN. Su herencia es autosómica 
dominante, aunque presenta mutaciones espontáneas y se ha 
localizado un gen para este trastorno en el cromosoma 19 que 
codifi ca una proteína de matriz oligomérica del cartílago.32

Clínicamente, debuta a los 3-6 años con enanismo rizoméli-
co leve, con cráneo normal y tronco con hiperlordosis lumbar 
y prominencia glútea. Las extremidades presentarán unas ma-

nos anchas con dedos cortos, genu varo ocasional, deformi-
dad en fl exión de codos y rodillas e hiperlaxitud ligamentosa.33

La talla fi nal oscila entre 130-150 cm.

Radiológicamente, observaremos cambios mínimos: huesos 
tubulares levemente cortos y anchos, mínima disminución in-
terpedicular lumbar y superfi cie posterior de los cuerpos verte-
brales festoneados.

El tratamiento se basará en alargamientos u osteotomías co-
rrectoras del varo.

Condrodisplasia metafi saria
Trastorno muy raro, provocado por una mineralización in-

adecuada de la porción cercana a la región metafi saria. Existen 
tres tipos: tipo Schmid, tipo Jansen y tipo McKusick.

FIGURA 63-4
Condrodisplasia punctata 
tipo Conradi-Hünermann 
en niña de 10 años.
A: hipoplasia de ambas tibias 
respecto al peroné, que ha 
crecido con normalidad.
B: perfi l de rodilla con 
aumento de la longitud del 
peroné respecto a la tibia.
C: hipoplasia de la pri-
mera falánge del segun-
do dedo de la mano.
D: vértebras en for-
ma de mariposa.
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El tipo Schmid, que se diagnostica a los 2 o 3 años, es un 
trastorno autonómico dominante con una mutación en el gen 
del colágeno tipo X (cromosoma 3). Los pacientes pueden 
presentar genu y coxa vara, aumento de la lordosis lumbar y 
marcha en Trendelemburg. La fi sis es ancha en comparación 
con los otros tipos (en copa) y las metáfi sis están ensanchadas 
y excavadas.

El tipo Jansen es más raro y grave, de herencia autosómica 
dominante que, recientemente, se ha relacionado con una mu-
tación en el gen de la hormona paratiroidea-péptido34 (cromo-
soma 6). Se produce un acortamiento grave de extremidades, 
con abombamiento frontal, ojos exoftálmicos muy espaciados, 
prominencia supraciliar y micrognatia. Al crecer aparece un ar-
queamiento de las diáfi sis, como resultado del alargamiento de 

FIGURA 63-5
Acondroplasia en niño de 3 años.
A: imagen radiológica del raquis con la característica cifosis en la unión toracolumbar. B: radiología telemétrica de EEII con acortamiento 
e incurvación de los huesos largos, manteniendo el diámetro normal. C: imagen de la metáfi sis ósea en forma de cáliz, con la típica hendi-
dura en el centro de la fi sis. D: acortamieto de la tibia en forma tubular con metáfi sis en cáliz. E-F: evolución a los diez años de la cifosis 
lumbar.
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las metáfi sis anormales. Se producen contracturas en fl exión en 
articulaciones importantes. Radiológicamente veremos las me-
táfi sis ensanchadas y con moteado irregular y fragmentación, y 
metacarpianos en copa (Fig. 63-6). Bioquímicamente se asocia 
a hipercalcemia e hipofosfatemia.

El tipo McKusick (hipoplasia de cartílago y pelo) es de 
transmisión autosómica recisiva y generalmente se diagnostica 
a la edad de dos o tres años. 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 niñez, 
con hiperlordosis lumbar y limitación en la extensión de codos. 
Las uñas y el pelo son fi nos, quebradizos y claros. Se produ-
ce una excavación metafi saria en el fémur distal sin coxa vara 

importante. Se han descrito problemas sistémicos asociados 
como linfopenia, anemia, neutropenia, inmunodefi ciencias, en-
fermedad de Hirschsprung, megacolon y malabsorción.
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