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RESUMEN

La osteocondrodisplasia de tipo displasia campomélica es una alteracion del desarrollo esquelético que se presenta de forma
autosémica dominante. Se caracteriza por la angulacién de las extremidades, junto con otras alteraciones, cardiopulmonares,
orofaciales y neurolégicas. Las mutaciones estudiadas presentes en el gen SOX9 son responsables de la mayoria de casos de estas
alteraciones. Se presenta aqui un caso de displasia campomélica hijo de madre de 22 afios con embarazo de 24 semanas.
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ABSTRACT

Campomelic dysplasia (CD) is a type of osteochondrodysplasia or disorder of skeletal development with autosomal dominant
inheritance. It is characterized by angulation of the limbs along with cardiopulmonary, orofacial and neurological alterations.
Mutations involving the SOX9 gene are responsible for CD in most affected individuals. A case of CD is presented in a boy born at

24 weeks of gestational age to a 22-year-old mother.
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PRESENTACION DEL CASO

Mujer de 22 afios con embarazo de 24 semanas sin
antecedentes patolégicos conocidos, personales ni familiares,
por ambas ramas materna y paterna, a quien en consulta
prenatal se evidencia mediante examen ecogréfico oligopamnios,
angulaciéon de fémur bilateral, térax estrecho en forma
de campana, abdomen prominente y extremidades con
acortamiento de huesos largos, razén por la cual es trasladada al
servicio de alto riesgo obstétrico (ARO). La paciente permanece
alli 3 dias en condiciones clinicas y hemodindmicas estables,
cuando presenta dolor pélvico punzante, no irradiado, sin
atenuantes ni exacerbantes, motivo por el cual se traslada a
sala de partos, obteniéndose recién nacido pretérmino extremo
(24.3 semanas), pequefio para edad gestacional (387 g), talla 22
cm.

Al examen fisico se evidencia sexo femenino con signos
caracteristicos de displasia campomélica tales como talla baja
para la edad gestacional, alteracién a nivel cefalico dado por
prominencia frontal con platispondilia en cuerpos vertebrales,
tronco estrecho en forma de campana, agenesia del radio y de
los pulgares y miembros inferiores arqueados (figuras 1,A-D).

Figura 1. A-D Prominencia frontal, agenesia radial y de
pulgares, acortamiento de huesos largos, talla baja. B-C

Platispondilia de cuerpos vertebrales, tronco estrecho en
forma de campana, miembros inferiores arqueados.
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DISCUSION

La displasia campomélica es una osteocondrodisplasia rara
y severa debido a la presencia de alteraciones esqueléticas y
no esqueléticas con una alta letalidad en especial en el periodo
neonatal. Tiene una incidencia de 0,05 por 10000 nacimientos."
Este sindrome se caracteriza por acortamiento y angulacién de
las extremidades inferiores, en especial el fémur. La mayoria
son de tipo autosémico recesivo, sin embargo puede ocurrir
esporadicamente de forma autosémica dominante, por mutacién
del gen Sox9 localizado en el cromosoma 17."

La angulacién del fémur bien sea en el feto o en el neonato,
es comun cuando existe una displasia esquelética. Este hallazgo
puede asociarse con diferentes desérdenes, el 66 % de los casos
corresponden a 3 patologias descritas como son la displasia
campomélica (24,4%), la displasia tanatoférica (23,9%) y la
osteogénesis imperfecta (18,1%). En estos casos, la angulacion
de los huesos largos como el fémur se explica por la traccién
que ejercen los muisculos adyacentes sobre un hueso debilitado
por la ausencia de coldgeno normal.’

Se plantea que este feto presentaba osteocondrodisplasia de
tipo displasia campomélica asociada con platispondilia, agenesia
radial y de pulgares, de acuerdo con los criterios clinicos ya
mencionados. Se llega a la conclusiéon que para establecer el
diagnéstico de displasia campomélica es indispensable reunir
los criterios clinicos e imagenolégicos. Debido al curso letal
que tiene esta entidad, es importante realizar el diagnéstico
en forma precoz con una valoracién por ecografica minuciosa
durante la gestacion.”
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