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RESUMEN

La displasia campomélica es una osteocondrodisplasia poco frecuente,incluida dentro
del grupo de las osteocondrodisplasias letales. Su origen genético son mutaciones en el
gen SOX9 que se heredan de forma autosémica dominante. Se caracteriza clinicamente
por la forma arqueada de las extremidades, malformaciones de la caja toracica,alteraciones
cartilaginosas en el arbol traqueobronquial, alteraciones en la diferenciacién genital
y otras anomalias menores. Los pacientes con este diagnéstico no tienen un buen
prondstico, a pesar de instaurarse un manejo adecuado. Usualmente, la muerte se da en
el periodo neonatal por insuficiencia respiratoria, debido a las malformaciones toracicas,
aunque se describen casos con buen prondstico. El diagnéstico temprano in utero, a través
de la ecografia prenatal y la confirmacién diagnéstica con radiografia convencional, son
indispensables para un adecuado abordaje interdisciplinario del paciente.Se presenta el
caso de un recién nacido masculino con displasia campomélica y su abordaje diagnéstico
desde la radiologia.

SUMMARY

Campomelicdysplasia is a rare osteochondrodysplasia, which is included in the
lethal osteochondrodysplasias group. Mutations in SOX9 gene are responsible for this
disorder and its inheritance mechanism is autosomal dominant. Campomelicdysplasia
is characterized by congenital bowing and angulations of long bones, tracheobronchial
tree abnormalities, ambiguous genitalia, dislocated hips and other minor abnormalities.
Prognosis is poor in spite of suitable management.Death is usually produced by respiratory
failure due to thoracic malformations. The early in utero diagnosis through prenatal
ultrasonography and its confirmation by conventional X-ray are both essential for an
interdisciplinary management. We present a case of a male newborn with campomelic
dysplasia and its radiological diagnostic approach.

2991



Introduccion

La displasia campomélica es una patologia congénita poco
frecuente, que pertenece al extenso grupo de las displasias
esqueléticas. A continuacion se presenta un caso, seguido por
la discusion de dicha patologia, asi como del grupo al que
pertenece. Se hace hincapié en la importancia del diagnds-
tico ecografico prenatal y la confirmacion y clasificacion, por
medio de la radiologia convencional, del diagndstico posnatal,
con el fin de hacer una asesoria genética adecuada al paciente
y a su familia, debido a la importancia de realizar un diagnos-
tico preciso.

Descripcion del caso

Se presenta el caso de un recién nacido de género masculino,
producto de un embarazo de 38 semanas, que venia en control
de alto riesgo por la sospecha diagndstica prenatal de displasia
Osea, debido al hallazgo ecografico de acortamiento en las
cuatro extremidades. Como hallazgos relevantes al momento
del nacimiento se encontr6 en el paciente un pobre esfuerzo
respiratorio y disociacion toracoabdominal, que requeria dos
ciclos de ventilacion con presidon positiva (que no obtuvo
respuesta), por lo que finalmente fue necesario asegurar la via
aérea mediante intubacion orotraqueal. Ademas, se encontro
una talla baja de 41 cm (percentil <10), con un peso adecuado de
2.685 g (percentil 50), acortamiento rizomélico de las cuatro

Fig. 1. Radiografia A-P corporal total. Se evidencia un torax pequeiio, con forma de
campana, luxacion de las cabezas radiales, hipoplasia de los huesos pubicos, luxacion de
ambas caderas, arqueamiento de huesos largos en miembros inferiores (fémures y tibias)
e hipoplasia de perones.
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extremidades, arqueamiento de los miembros inferiores, pies
en posicion equinovaro, puente nasal deprimido y cuello corto.

Los estudios imaginologicos evidenciaron hipoplasia de am-
bas escépulas en los miembros superiores, luxacion de la cabeza
de ambos radios (figs. 1 y 2), tdrax en campana, once pares de
costillas (figs. 1 y 3), retardo en la osificacion de los cuerpos
vertebrales de C4 y C6 y de los pediculos de las vértebras dor-
sales bajas y platispondilia en los cuerpos de las vértebras dorsales
medias (figs. 3 y 4). En los miembros inferiores se evidencid
un arqueamiento de los fémures con luxacion de sus cabezas,
arqueamiento de las tibias e hipoplasia de ambos peronés (Fig. 1).
Se le realizod una fibrobroncoscopia rigida bajo sedacion que
evidenci6 traqueobroncomalacia leve y se realizé un cariotipo
bandeo G en la sangre periférica, que no mostrd anomalias
cromosomicas numéricas o estructurales.

Hasta la fecha, el paciente ha permanecido hospitalizado en
la unidad de recién nacidos, con apoyo ventilatorio mecanico y
se encuentra bajo pronostico reservado, por sus multiples com-
plicaciones respiratorias, secundarias a las deformidades
que presenta en el torax y la via aérea. La publicacion del caso
se realiza previa firma de consentimiento informado por parte
de la familia.

Discusion

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 mayoria
de pacientes fallece en periodo neonatal (3); sin embargo, se
han reportado casos en que los pacientes han llegado hasta la
adolescencia (1).

La displasia campomélica es una patologia cuyo mecanismo
de herencia es autosdmico dominante, y ocurre por mutaciones
o rearreglos en el gen SOX9 (2), el cual se expresa ampliamen-
te en diferentes tejidos y desempeiia un rol critico tanto en la
determinacion sexual como en el desarrollo esquelético, pues
acta en el inicio y el mantenimiento de la diferenciacion de
los condrocitos (4).

Fig. 2. Radiografia comparativa de miembros superiores. Se ve luxacion de ambas cabezas
radiales.
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Fig. 3. Radiografia A-P de toérax. Seiiala un térax con forma de campana, once pares de
costillas, pobre osificacion de pediculos en cuerpos dorsales bajos e hipoplasia escapular:

En el nacimiento, la displasia campomélica se caracteriza
clinicamente por la forma arqueada de las extremidades, la insu-
ficiencia respiratoria (secundaria a malformaciones de la caja to-
racica), alteraciones cartilaginosas en el arbol traqueobronquial,
alteraciones en la diferenciacion genital (cuando el paciente
es de sexo cromosdmico masculino), caderas luxadas, pies en
posicidn equinovaro y otras anomalias menores (micrognatia,
puente nasal ancho y orejas de implantacion baja) (3,5). Algunos
sobrevivientes mas alla del periodo neonatal han presentado
retardo mental, mientras que otros han sido de coeficiente in-
telectual normal (3).

El prondstico de estos pacientes es malo, aun con un manejo
adecuado (3). La muerte usualmente se da en el periodo neonatal,
por insuficiencia respiratoria, secundaria a las miltiples malfor-
maciones en el torax y el arbol traqueobronquial (1,3,6). Al pobre
pronostico también se le han atribuido las dificultades para la ali-
mentacion, que se presentan en las primeras semanas de vida (1).

Debido a que, en conjunto, las displasias esqueléticas repre-
sentan una patologia 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
diagnostico 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 6sea
y deben ser afrontados por los familiares y un equipo médico
compuesto por radiologia, genética y neonatologia (1).

En la actualidad, la ecografia prenatal es la herramienta mas
importante para generar la sospecha diagndstica de la presencia
de una displasia 6sea. Los parametros biométricos (principal-
mente la longitud del fémur) constituyen el criterio de mayor
importancia para su sospecha cuando presentan una disminu-
cion mayor a dos desviaciones estandar (7). La determinacion
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Fig. 4. Radiografia lateral de columna. Ausencia en la osificacion de los cuerpos vertebrales
de C4y C6, asi como platispondilia en las vértebras dorsales medias.

ecografica de letalidad se hace ante la presencia de hipoplasia
de torax, que genera hipoplasia pulmonar (7).

Luego del nacimiento, el paciente debe ser estabilizado, y la
displasia, rapidamente clasificada en el subtipo que corresponda,
ya que de ello depende el tratamiento y la asesoria a los padres
acerca del prondstico. Para esto es fundamental identificar todas
las anormalidades esqueléticas mediante estudios imaginoldgi-
cos, con proyecciones de craneo, 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 torax y pelvis constituyen
los criterios radioldégicos mas importantes. A continuacion se
listan todas las alteraciones Oseas 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, acetabulo poco profundo y caderas luxadas.

* Hipoplasia o no mineralizacion de los pediculos verte-
brales del torax.

* Vértebras cervicales hipoplasicas.
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* Mandibula hipoplasica.

» Retardo de osificacion de la epifisis distal del fémur, de
la epifisis proximal de la tibia y del esternon.

» Cabezas radiales luxadas.

* Toérax pequefio 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.

Conclusién

La displasia campomélica, aunque poco frecuente, constituye
una patologia de alto impacto en la morbilidad y mortalidad
perinatal. Asi como en otras displasias esqueléticas, debe ser
abordada por un grupo médico que involucre las especialida-
des de radiologia, genética y neonatologia. El papel del médico
radidlogo es clave, ya que mediante la ecografia debe generar la
sospecha diagndstica en el embarazo, asi como la confirmacion
y clasificacion después del nacimiento, usualmente mediante
radiologia convencional.
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