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Introduccién

En 1966, Maroteaux® describid una condrodistrofia que pre-
sentaba al nacimiento miembros cortosy un acortamiento rela-
tivo de la columna vertebral con una severaescoliosis. El nom-
bre de displasia metatrdpica hace referenciaalasinversionesen
las proporciones corporal es que se manifiestan en su evolucion,
dando lugar aun enanismo rizomélico, con ensanchamiento bul-
boso de las articulaciones. Lacifoescoliosis es progresiva, y pre-
senta diversos tamarios vertebra es con gplanamiento de los cuer-
pos vertebrales (platispondilia) en forma de lengiieta. Las cos
tillas son cortasy las aasiliacas tienen un marcado aplanamiento
gue les da una apariencia de forma de «alabarda». El coxis es
mas largo de lo normal y se suele acompafiar de un apéndice o
«cola». Los huesos largos estan acortados mostrando unalla-
mativa hiperplasia dseaen laregion delostrocanteresy las me-
téfisis, dando lugar a un ensanchamiento metafisario que les
de un aspecto de «trompeta». Presentan también alteracionesen
la osificacion epifisaria. Todas estas caracteristicas permiten el
diagnostico precoz, s bien se vera confirmado con laevolucion.

Presentamos un caso de displasia metatropica identificado
entre los 25.607 recién nacidos vivos malformados registrados
por el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC), caculamos la prevalencia de esta ate-
racion en nuestro medio y analizamos su posible etiologia.

Hemos utilizado los datos del ECEMC, que es un programa
de investigacion clinicoepidemiol 6gica de los nifios que nacen
con defectos congénitos?3. El ECEMC esta basado en un sis-
tema de registro de nifios recién nacidos, de base hospitalariay
recogida de lainformacién de tipo caso-control. Todos los ni-
fios nacidos en 76 hospitales distribuidos por todas las
Comunidades Auténomas, son examinados por pediatras que,
interesados por €l problema de los defectos congénitos, colabo-
ran con el ECEMC recogiendo lainformacion especificada en
unos protocol os especiales (que son comunes paratodos) y Si-
guiendo una estricta metodologia.
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Displasia metatropica:
Presentacion de un caso,
consideraciones etiolégicas y
prevalencia en nuestro medio

L os recién nacidos son examinados por pediatras/neonatdlo-
gos durante los tres primeros dias de vida, y se seleccionan co-
mo casos aquéllos que presenten algin defecto mayor o menor
detectado durante este periodo mediante cualquiera de los mé-
todos rutinarios de exploracion de |os recién nacidos. Para cada
Caso se seleccionasu control, parael que se recogen |os mismos
datos que paralos casos. Lainformacion se complementacon €l
computo mensua delos nacimientos ocurridos en el hospital dis-
tribuidos por sexo, asi como con fotografias, radiologia, anato-
mia patol 6gicay resultados de otros estudios complementarios23).,

El presente trabajo, que abarca el periodo comprendido en-
tre abril de 1976 y marzo de 1997, corresponde a un total de
1.405.374 recién nacidos vivos consecutivos, de los que 25.607
se seleccionaron como casos por presentar defectos congénitos
identificados durante |os tres primeros dias de vida. Entre los
malformados, en uno sellegé al diagndstico de displasia meta
trépica, lo que da una prevalencia minima en nuestro medio de
1/1.405.374 recién nacidos vivos.

Caso clinico

Lanifia afectada era la primera hija de un matrimonio joven
(tenian 28 afios, tanto € padre, como lamadre) y no consanguineo.
Laestatura de la madre era de 174 cm, siendo ladel padre desco-
nocida. EI embarazo fue normal, existiendo como Gnicas compli-
caciones emesis gravidica durante el primer trimestre, unainfec-
cién urinariaen € tercer mes de gestacion que fue tratada con amo-
xicilinadurante 4 dias, y unainfeccion respiratoriaen el 6° mes. El
nacimiento se produjo alas 39 semanas de gestacion. El peso d na-
cimiento fue de 3.140 g (percentil 25-50). Latallade lanifiafue de
48 cm (percentil 25-50) y €l perimetro cefalico de 35,5 cm (per-
centil 90). Al examen fisico se observa (Figs. 1ay b) macrocefdlia
relativa con frente ampliay prominente, hipertelorismo, nariz pla
nay narinas antevertidas. El térax es pequefio y prominente. Los
miembros son cortos y flexionados con rigideces de las articula
ciones de dedos, caderas, rodillasy pies. Presentan ensanchamien-
tos bulbosos en las articulaciones (Figs. 1c, dy €). En laespaldase
aprecia un pediculo o apéndice sacrocoxigeo (Fig. 1f). En laex-
ploracion radiol6gica (Figs. 2y 3) se observa que las costillas son
cortasy lasaasiliacas tienen un marcado aplanamiento quelesda
unaapariencia de forma de «hacha de batalla o alabarda» (Fig. 2¢).
Las vértebras presentan una importante platispondilia, mostrando
unaforma de lengleta (Fig. 2d). El coxis es més largo de lo nor-
mal y se acompafia del mencionado apéndice. Los huesos largos
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Figura 1. Aspecto clinico delanifig; a, b): as-
pecto de lacaray perfil, apreciandose la ma-
crocefalia, hipertelorismo, nariz planay narinas
antevertidas; ¢, d, €): los miembros son cortos,
flexionados y con rigideces en dedos, caderas,
rodillas y pies; son apreciables |os ensancha-
mientos bulbosos; f): apéndice sacrocoxigeo.

ar

presentan un acortamiento fundamental mente rizomélico, mos-
trando un [lamativo ensanchamiento metafisario (Figs. 3ay b). Se
observan también retrasos de osificacion (Figs. 3cy d). Lacifoes-
coliosis, que es progresiva, aln no es muy patente. El cariotipo de
ataresolucion fuen normal 46,XX.

Discusion

Ladisplasia metatropica es una entidad rara, siendo éstala
primeravez que se identifica en una serie consecutiva de naci-
mientos, |0 que nos permite estimar su prevaenciaen 1/1.405.374
recién nacidos vivos. No obstante, dado que ésta se calcula so-
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bre recién nacidos vivos, y que de agunos tipos de condrodis-
trofias'y condrodisplasias no disponemos de radiologia, y aun-
gue muchos de | os casos pueden ser excluidos porquelaclinica
gue presentan no se corresponde con la displasia metatrépica,
debemos considerar que esta frecuencia es una estimacion mi-
nima, aunque la desviacion puede ser muy pequefia.

Beck y cols.® han sugerido que existen tres tipos de dis-
plasia metatrépica. Uno no letal autosémico recesivo, otro no
letal autosdmico dominante y un tercero letal con una posible
herencia autosomicarecesiva. No obstante, esta clasificacion no
se hageneralizado y |as distintas formas descritas por Beck y
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Figura 2. a, b): Aspecto radioldgico del craneo; ¢): se observaquelas cos-
tillas son cortas y las alasiliacas muestran un marcado aplanamiento que
les da apariencia de «alabarda»; d): las vértebras presentan unaimportan-
te platispondilia, mostrando unaforma de leglieta.

cols.® pueden, en realidad, corresponder a otros tipos de con-
drodistrofias similares ala displasia metatrdpica.

En el diagndstico diferencial deben considerarseladisplasia
de Kniest (displasiametatropicatipo I1)®, asi como ladisplasia
disegmentariatipo Rolland-Desbuquois. Aun cuando inicialmente
la displasia metatropica fue incluida como un tipo hiperplasico
de acondroplasia, creemos que tiene entidad clinica lo sufi-
cientemente claracomo paradistinguirla. Por su mdrbida evolu-
cion, sobre todo por lacifoescoliosis, € sindrome de Morquio
debe ser también considerado en el diagndstico diferencial.

En cuanto ala patogenia, Boden y cols.® consideran que se
debe a un desacoplamiento entre el crecimiento endocondra y
pericondral.

Lamayoriade los autores refieren que se han descrito formas
autosomicas dominantes y recesivas’®. No obstante, en unare-
ciente revision realizada por uno de nosotros (RJ Gorlin) se pudo
concluir que la displasia metatropica es autosdmica dominante,
ya que no se encontraron evidencias de consanguinidad entre
los padres de | os casos publicados. Ademas, se observé queen la
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Figura 3. a, b): Los huesos largos
presentan un acortamiento funda-
mentalmente rizomélico, con unlla-
mativo ensanchamiento metafisa-
rio; ¢, d): esapreciable d retraso en
la osificacion.

mayoria de |os casos publicados con hermanos afectados, € diag-
nastico de displasia metatrdpica no era correcto, excepto en dos
casos que podrian corresponder a un mosaicismo gonadal. Esto
es importante, porque descartada la afectacion de alguno de los
padres, € riesgo de repeticion es practicamente despreciable, pues-
to que el mosaicismo gonada debe ser muy poco frecuente.

Agradecimientos:

Este trabajo se harealizado en parte con una ayuda de la
Direccion General de Salud Publica del Ministerio de Sanidad
y Consumo, y en parte con una ayuda de la Fundacién ONCE.

Bibliografia

1 Maroteaux P, Spranger W, Wiedemann HR. Der metatropische zwerg-
wuchs. Arch Kinderheilk 1966; 173:211-226.

2 Martinez-Frias ML. Primary midline developmental field. I. Clinical
and epidemiological characteristics. Am J Med Genet 1995; 56:374-381.

3 Martinez-Frias ML, Prieto Valiente L, Bermejo Sanchez E, Gaya
Moreno F. Estudio del peso a nacimiento sobre una poblacién de ni-
fios sin defectos congénitos. 1. Curvas de percentiles del peso por edad
gestaciond. An Esp Pediatr 1990; 33:12-15.

4 Beck M, Roubicek M, Rogers JG, Maumoff P, Spranger J.
Heterogeneity of metatropic dysplasia. Europ J Pediatr 1983; 140:231-
237.

5 GorlinRJ, Cohen MM Jr, Levin LS. Syndromes of the head and neck
(third edition). Oxford: Oxford University Press, 1990:206-207.

6 Boden SD, Kaplan FS, Fallon MD, Ruddy R, Belik J, Anday E, Zackai
E, Ellis J. Metatropic dwarfism: uncoupling of endochondral and pe-
richondral growth. J Bone Joint Surg 1987; 69A:174-184.

7 Alvarez Garcia FJ, Rodriguez de laRua MV, Rodriguez Ferndndez
LM, Benavides Benavides A, Fernandez Toral J. Displasia metatro-
pica: Un nuevo caso. An Esp Pediatr 1987; 27:53-55.

8 Buyse ML. Birth defects encyclopedia. Massachusetts: Blackwell
Scientific Publications, 1990:1136-1136.

ANALES ESPANOLES DE PEDIATRIA



