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Resumen

l d cc  n cndrd c frcn, ncd dnr 
d gr d  cndrd . s rgn gnc n cn n  
gn soX9   hrdn d fr óc dnn. s crcrz cíncn 
r  fr rd d  xrdd, frcn d  cj rácc, rcn 
crgn n  árb rbrn, rcn n  dfrnccón gn 
 r ní nr. l cn cn  dgnóc n nn n bn 
rnóc,  r d nrr n nj dcd. un,  r  d n 
 ríd nn r nfcnc rrr, dbd   frcn rácc, 
n  dcrbn c cn bn rnóc. e dgnóc rn in utero,  rv 
d  cgrfí rn   cnfrcón dgnóc cn rdgrfí cnvncn, n 
ndnb r n dcd brdj nrdcnr d cn. s rn  
c d n rcn ncd cn cn d cc   brdj dgnóc 
dd  rdgí.

summaRy

Ccd   rr chndrd, whch  ncdd n h 
h chndrd gr. mn n soX9 gn r rnb fr h 
drdr nd  nhrnc chn   dnn. Ccd 
 chrcrzd b cngn bwng nd ngn f ng bn, rchbrnch 
r bnr, bg gn, dcd h nd hr nr bnr. 
prgn  r n  f b ngn. Dh   rdcd b rrr 
fr d  hrcc frn. th r n r dgn hrgh rn 
rngrh nd  cnfrn b cnvnn X–r r bh n fr n 
nrdcnr ngn. W rn  c f   nwbrn wh cc 
d nd  rdgc dgnc rch.
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Itrodcció
La displasia campomélica es una patología congénita poco 

frecuente, que pertenece al extenso grupo de las displasias 
esqueléticas. A continuación se presenta un caso, seguido por 
la discusión de dicha patología, así como del grupo al que 
pertenece. Se hace hincapié en la importancia del diagnós-
tico ecográ¿co prenatal y la con¿rmación y clasi¿cación, por 
medio de la radiología convencional, del diagnóstico posnatal, 
con el ¿n de hacer una asesoría genética adecuada al paciente 
y a su familia, debido a la importancia de realizar un diagnós-
tico preciso.

Dcripció dl co
Se presenta el caso de un recién nacido de género masculino, 

producto de un embarazo de 38 semanas, que venía en control 
de alto riesgo por la sospecha diagnóstica prenatal de displasia 
ósea, debido al hallazgo ecográ¿co de acortamiento en las 
cuatro extremidades. Como hallazgos relevantes al momento 
del nacimiento se encontró en el paciente un pobre esfuerzo 
respiratorio y disociación toracoabdominal, que requería dos 
ciclos de ventilación con presión positiva (que no obtuvo 
respuesta), por lo que ¿nalmente fue necesario asegurar la vía 
aérea mediante intubación orotraqueal. Además, se encontró 
una talla baja de 41 cm (percentil <10), con un peso adecuado de 
2.685 g (percentil 50), acortamiento rizomélico de las cuatro 

extremidades, arqueamiento de los miembros inferiores, pies 
en posición equinovaro, puente nasal deprimido y cuello corto.

Los estudios imaginológicos evidenciaron hipoplasia de am-
bas escápulas en los miembros superiores, luxación de la cabeza 
de ambos radios (¿gs. 1 y 2), tórax en campana, once pares de 
costillas (¿gs. 1 y 3), retardo en la osi¿cación de los cuerpos 
vertebrales de C4 y C6 y de los pedículos de las vértebras dor-
sales bajas y platispondilia en los cuerpos de las vértebras dorsales 
medias (¿gs. 3 y 4). En los miembros inferiores se evidenció 
un arqueamiento de los fémures con luxación de sus cabezas, 
arqueamiento de las tibias e hipoplasia de ambos peronés (Fig. 1). 
Se le realizó una ¿brobroncoscopia rígida bajo sedación que 
evidenció traqueobroncomalacia leve y se realizó un cariotipo 
bandeo G en la sangre periférica, que no mostró anomalías 
cromosómicas numéricas o estructurales.

Hasta la fecha, el paciente ha permanecido hospitalizado en 
la unidad de recién nacidos, con apoyo ventilatorio mecánico y 
se encuentra bajo pronóstico reservado, por sus múltiples com-
plicaciones respiratorias, secundarias a las deformidades 
que presenta en el tórax y la vía aérea. La publicación del caso 
se realiza previa ¿rma de consentimiento informado por parte 
de la familia.

Dició
La displasia campomélica es una osteocondrodisplasia poco 

frecuente, que se presenta en uno de cada 200.000 nacimientos 
(1,2). Algunos autores la han catalogado dentro del grupo de 
las osteocondrodisplasias letales (2), debido a que la mayoría 
de pacientes fallece en período neonatal (3); sin embargo, se 
han reportado casos en que los pacientes han llegado hasta la 
adolescencia (1). 

La displasia campomélica es una patología cuyo mecanismo 
de herencia es autosómico dominante, y ocurre por mutaciones 
o rearreglos en el gen SOX9 (2), el cual se expresa ampliamen-
te en diferentes tejidos y desempeña un rol crítico tanto en la 
determinación sexual como en el desarrollo esquelético, pues 
actúa en el inicio y el mantenimiento de la diferenciación de 
los condrocitos (4).

Fig. 1. Radiografía A-P corporal total. Se evidencia un tórax pequeño, con forma de 
campana, luxación de las cabezas radiales, hipoplasia de los huesos púbicos, luxación de 
ambas caderas, arqueamiento de huesos largos en miembros inferiores (fémures y tibias) 
e hipoplasia de perones.

Fig. 2. Radiografía comparativa de miembros superiores. Se ve luxación de ambas cabezas 
radiales. 
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En el nacimiento, la displasia campomélica se caracteriza 
clínicamente por la forma arqueada de las extremidades, la insu-
¿ciencia respiratoria (secundaria a malformaciones de la caja to-
rácica), alteraciones cartilaginosas en el árbol traqueobronquial, 
alteraciones en la diferenciación genital (cuando el paciente 
es de sexo cromosómico masculino), caderas luxadas, pies en 
posición equinovaro y otras anomalías menores (micrognatia, 
puente nasal ancho y orejas de implantación baja) (3,5). Algunos 
sobrevivientes más allá del período neonatal han presentado 
retardo mental, mientras que otros han sido de coe¿ciente in-
telectual normal (3).

El pronóstico de estos pacientes es malo, aun con un manejo 
adecuado (3). La muerte usualmente se da en el período neonatal, 
por insu¿ciencia respiratoria, secundaria a las múltiples malfor-
maciones en el tórax y el árbol traqueobronquial (1,3,6). Al pobre 
pronóstico también se le han atribuido las di¿cultades para la ali-
mentación, que se presentan en las primeras semanas de vida (1). 

Debido a que, en conjunto, las displasias esqueléticas repre-
sentan una patología relativamente frecuente y al hecho de que 
un subgrupo considerable de ellas son letales (bien sea durante 
el embarazo o tempranamente después del nacimiento) (3), el 
diagnóstico temprano (idealmente in utero) y preciso es indis-
pensable para el correcto abordaje de los pacientes. Programar 
y establecer el tipo de parto, considerar la necesidad de un 
seguimiento durante éste y determinar el abordaje del paciente 
cuando nace son algunos de los temas que deben tenerse en 
cuenta en el momento en que se diagnostica una displasia ósea 
y deben ser afrontados por los familiares y un equipo médico 
compuesto por radiología, genética y neonatología (1). 

En la actualidad, la ecografía prenatal es la herramienta más 
importante para generar la sospecha diagnóstica de la presencia 
de una displasia ósea. Los parámetros biométricos (principal-
mente la longitud del fémur) constituyen el criterio de mayor 
importancia para su sospecha cuando presentan una disminu-
ción mayor a dos desviaciones estándar (7). La determinación 

ecográ¿ca de letalidad se hace ante la presencia de hipoplasia 
de tórax, que genera hipoplasia pulmonar (7).

Luego del nacimiento, el paciente debe ser estabilizado, y la 
displasia, rápidamente clasi¿cada en el subtipo que corresponda, 
ya que de ello depende el tratamiento y la asesoría a los padres 
acerca del pronóstico. Para esto es fundamental identi¿car todas 
las anormalidades esqueléticas mediante estudios imaginológi-
cos, con proyecciones de cráneo, columna, reja costal, pelvis 
y de las cuatro extremidades (incluidos pies y manos). En el 
caso particular de la displasia campomélica, el arqueamiento 
de huesos largos y las alteraciones en tórax y pelvis constituyen 
los criterios radiológicos más importantes. A continuación se 
listan todas las alteraciones óseas que se pueden encontrar en 
la displasia campomélica (3):

• Arqueamiento de fémur y tibia.
• Hipoplasia escapular.
• Alteraciones en pelvis: adelgazamiento vertical del hueso 

iliaco, ensanchamiento vertical del isquion, hipoplasia 
del pubis, acetábulo poco profundo y caderas luxadas.

• Hipoplasia o no mineralización de los pedículos verte-
brales del tórax.

• Vértebras cervicales hipoplásicas.

Fig. 3. Radiografía A-P de tórax. Señala un tórax con forma de campana, once pares de 
costillas, pobre osi¿cación de pedículos en cuerpos dorsales bajos e hipoplasia escapular. 

Fig. 4. Radiografía lateral de columna. Ausencia en la osi¿cación de los cuerpos vertebrales 
de C4 y C6, así como platispondilia en las vértebras dorsales medias.
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• Mandíbula hipoplásica.
• Retardo de osi¿cación de la epí¿sis distal del fémur, de 

la epí¿sis proximal de la tibia y del esternón. 
• Cabezas radiales luxadas.
• Tórax pequeño en forma de campana, con once pares 

de costillas.
• Acortamiento del primer metacarpo, acortamiento de 

falanges medias de los dedos 2, 3, 4 y 5 de las manos. 

Coclió
La displasia campomélica, aunque poco frecuente, constituye 

una patología de alto impacto en la morbilidad y mortalidad 
perinatal. Así como en otras displasias esqueléticas, debe ser 
abordada por un grupo médico que involucre las especialida-
des de radiología, genética y neonatología. El papel del médico 
radiólogo es clave, ya que mediante la ecografía debe generar la 
sospecha diagnóstica en el embarazo, así como la con¿rmación 
y clasi¿cación después del nacimiento, usualmente mediante 
radiología convencional.
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