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RESUMEN

El síndrome de Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) es una enfer-
medad de baja incidencia con herencia autosómica recesiva, 
producida por mutaciones en el gen Dymeclin recientemente 
identificado. Se reporta un caso clínico de un paciente de 16 
años con dismorfismo postnatal, platiespondílea y displasia epi-
fisiaria y metafisiaria; valorándose su evolución, retraso mental, 
pruebas bioquímicas y hallazgos radiográficos nos orientamos 
al diagnóstico de DMC. Es importante conocer la entidad que 
se puede confundir con la enfermedad de Morquio, pues hasta 
el momento se carece de un marcador bioquímico específico. 
Nivel de evidencia: IV

Palabras clave: Dismorfismo, retraso mental, mucopolisacari-
dosis, displasia esquelética.
(Rev Mex Ortop Ped 2010; 1:53-58)

SUMMARY

The syndrome of Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) is a disease of 
low incidence with recessive autosomic inheritance, produced 
by mutations in the recently identified gene Dymeclin. A clinical 
case of a male patient one of 16 years with postnatal, platies-
pondilea dysmorphism is reported and displasia epifisiary and 
metafisiary, evaluating his clinical course, mental imparment, 
biochemical tests and X-ray findings we oriented ourselves to 
the DMC diagnosis. It is important to know the organization 
that can be confused with the disease of Morquio. Then until 
the moment it is lacked a specific biochemical marker. 
Level of evidence: IV

Key words: Dysmorphism, mental delay, mucopolisacaridosis, 
skeletal displasia.
(Rev Mex Ortop Ped 2010; 1:53-58)

RepoRte de caso

Este artículo puede ser consultado en versión completa en 
http://www.medigraphic.com/opediatria

IntroduccIón

El síndrome es una enfermedad minoritaria con he-
rencia autosómica recesiva producida por mutaciones 
en el gen Dymeclin que ha sido recientemente iden-
tificado. Se ha caracterizado por la asociación poco 
frecuente de displasia espondiloepimetafisiaria y re-
traso mental, con evolución progresiva. Fue descrito 
en 1962 por Dyggve-Melchior-Clausen (DMC), cuando 
estudiaron a 3 pacientes hermanos con características 
de una displasia ósea; en un principio pensaron que 
se trataba de una variante de la enfermedad de Mor-
quio, pero estos pacientes no cursaban con opacidad 
de la córnea, retardo mental, heparan-keratan-derma-
tan sulfato anormales, la alteración se encuentra en el 
gen 18q21-q1.

IncIdencIa y epIdemIología

Es una entidad poco frecuente, presentando simi-
litudes fenotípicas con la enfermedad de Morquio 
y se ha intentado demostrar la existencia de altera-
ciones metabólicas de los mucopolisacáridos. En la 
literatura a nivel mundial no hay datos concluyentes 
y actualmente no existe un marcador bioquímico 
específico; hasta el momento, sólo se han descri-
to síntomas, signos clínicos y radiológicos de este 
síndrome.

patología

La displasia de Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) es 
un enanismo heredado con retraso mental severo 
debido a las mutaciones en e l  gen que codifica 
Dymeclin, una proteína ácida amino 669 con fun-
ción desconocida. Dymeclin no se ha podido clasi-
ficar dentro de ninguna familia de proteínas. DYM 
está expresado extensamente en embriones huma-
nos, especialmente en la corteza, el hipocampo y 
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el cerebelo. La microscopia electrónica reveló que 
Dymeclin se asocia al aparato de Golgi; los análisis 
revelaron que Dymeclin es una proteína periférica 
del aparato de Golgi. 

SIgnoS radIográfIcoS

Datos radiográficos específicos como anormalidades 
en la placa de crecimiento, signos de osteoporosis, 

platispondilia (vértebras aplanadas), irregularidades 
metafisiarias, metacarpianos anchos y epífisis irre-
gulares que se corresponden a la displasia espondi-
loepimetafisiaria (Figura 1), desplazamiento capital 
femoral lateral, crestas iliacas pequeñas con bordes 

Figura 1. Se observa ensanchamiento metafisiario con 
esclerosis subyacente. Metáfisis «en copa».

Figura 2. Iliaco ancho y corto, crestas iliacas e isquión 
«en encaje». Escotadura ciática estrecha cabeza femoral 
displásica con cuello corto y valgo.

Figura 3. Rx de columna panorámica; se observa corrección 
de la escolisis y aplanamiento de cuerpos vertebrales.

Figura 4. Lat. de columna panorámica; se observa 
platiespondílea.
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finos de aspecto festoneado o encaje (Figura 2). Espa-
cios intersomáticos aumentados, proceso odontoides 
hipoplásico, articulación sacro-iliaca irregular y ancha, 
luxación bilateral de caderas, coxa valga bilateral, ra-
mas superior e inferior del pubis deformadas ensan-
chadas.

cuadro clínIco

Las características son tórax corto, microcefalia, re-
traso psicomotor, pectum excavatum, arcos costa-
les ensanchados, cifosis torácica y lordosis lumbar 
pronunciadas (Figuras 3 y 4), en ocasiones desarro-
llan escoliosis, prognatismo, extremidades torácicas 
cortas, limitación a la extensión de los codos, las 
manos cortas y los pulgares espatulados, extremi-
dades pélvicas largas, con limitación para la exten-
sión de las rodillas; como manifestaciones primarias 
se encuentran la pérdida del desarrollo motor y del 
lenguaje

objetIvo

Descripción de un nuevo paciente con el síndrome de 
Dyggve-Melchior-Clausen como el primer caso repor-
tado en nuestro país, contribuyendo al mejor diag-
nóstico de esta rara entidad.

preSentacIón del caSo

Paciente del sexo masculino de 17 años 8 meses de 
edad, originario de Tres Valles, Veracruz. Recibe aten-
ción interdisciplinaria en el Instituto Nacional de Pedia-
tría por el Departamento de Genética y Ortopedia en 
donde se establece el diagnóstico del síndrome DMC 
(Figura 5). Se inicia tratamiento a este paciente por pre-
sentar escoliosis idiopática a la edad de 8 años la cual 
se le manejó con un corsé, el paciente mejoró satisfac-
toriamente y además se le dio manejo por pie plano 
valgo flexible II Viladot, mismo que en la actualidad 
continúa en manejo con ortesis, pues hace apenas dos 
años inició con deambulación asistida por familiar.

Figura 5. Paciente de 18 años. Originario de Veracruz con 
síndrome de Dyggve-Melchior-Clausen.

Figura 6. Acercamiento en columna toracolumbar 
observando perfil en doble joroba.

Figura 7. Metacarpianos anchos, epífisis en cono. 
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El paciente cursa con talla baja percentil 3 a ex-
pensas del segmento superior corto, presenta bra-
quicefalia, frente plana, hipoplasia medio facial, 
puente nasal deprimido y ancho, epicanto interno 
bilateral, pabellones bien implantados, tórax en ex-
cavatum no asimétrico. Para el trabajo presentado 
se revisó su expediente clínico y radiográfico. 

tratamIento

Cursó con escoliosis, misma que se le dio manejo con 
un corsé por 1 año y mejoró de 14° ángulo de Cobb-
Lippman 0 grados (Figura 6), extremidades torácicas 
con manos cortas y anchas con pulgares espatulados 
bilaterales (Figura 7), presencia de limitación a la pro-
no-supinación de codos, hipotrofia de las extremida-
des pélvicas con dedos en garra, dedos anchos, genu 
varo bilateral, deambula sin ayuda de ortesis. Para el 
manejo por pie plano valgo flexible II Viladot en la 
actualidad continúa en manejo con ortesis (Figura 8). 

dIScuSIón 

El diagnóstico diferencial de la enfermedad de Mor-
quio y el SDMC es difícil. Algunos autores plantean la 
posibilidad de que se trate de una mucopolisacarido-
sis y aportan datos bioquímicos, sin embargo hasta el 
momento no se tienen resultados concluyentes. Ac-
tualmente la presencia de los signos clínicos y radioló-
gicos y ausencia de mucopolisacariduria se consideran 
como criterio diagnóstico de DMC.

concluSIoneS

El paciente presenta las mismas características que los 
casos reportados en la literatura mundial, talla baja y 
parámetros antropométricos, clínicos y radiográficos; 
sin haberse encontrado aún algún reporte de casos 
en México.
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