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PRESENTACION DE CASO

RESUMEN

Introduccion: las displasias tanatofdricas
se caracterizan por torax estrecho con
plastipondilia y extremidades cortas.

Caso clinico: se presenta un caso de
displasia esquelética letal en una de las
variedades conocidas como displasia
tanatoférica tipo I. Se trata de una paciente
de 32 afios de edad con 22 semanas de
gestacion que acude al servicio de
ultrasonido del Centro de Salud Copacabana
en El Alto La Paz para realizarse ultrasonido
de tamizaje, donde se encuentra un feto de
sexo masculino con acortamiento de los
huesos largos en forma de auricular de
teléfonos, dedos cortos y torax estrecho con
relacion al abdomen.
Conclusiones: se confirma displasia
tanatoférica tipo I, se realiza consejo
genético y se decide interrupcion del
embarazo por ser una patologia
incompatible con la vida.

DeCS: DISPLASIA TANATOFORICA;
EMBARAZO; ENANISMO.

ABSTRACT

Introduction: thanatophoric dysplasias
are characterized by narrow thorax with
platyspondyly (flattening of vertebral
bodies) and short limbs.

Clinical case: a case of lethal skeletal
dysplasia is presented in one of the varieties
known as type I thanatophoric dysplasia. A
32-year-old female with 22 weeks of
gestation came to the ultrasound service at
Copacabana Health Center in Alto, La Paz to
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perform ultrasound screening, where a male
fetus with shortening of long bones in
handset-phone shape, short fingers and
narrow chest in relation to the abdomen
were observed.
Conclusions: type I thanatophoric
dysplasia was confirmed, genetic counseling
was given and pregnancy termination was
decided as a fetal abnormality incompatible
with life.

DeCS: DYSPLASIAS THANATOPHORIC;
PREGNANCY; DWARFISM.

INTRODUCCION

La displasia tanatoférica (DT) del griego
thonatos=portador de la muerte, fue
descrita por primera vez por Maoteaux en
1967, y se caracteriza por toérax estrecho
con plastipondilia y extremidades cortas®.

La prevalencia de esta malformacion es de
2,4/10,000 nacimientos y dentro de las
muertes perinatales las displasias
esqueléticas corresponden a 9,1/1,000, de
ellas el 62% son displasia tanatoférica y
acondrogenisis'- 2,

Las displasias esqueléticas son patologias
raras que se han clasificado en numerosos
trastornos esqueléticos y solo algunas
displasias se pueden detectar con precision
mediante ecografia prenatal?.

En el departamento el Alto en la ciudad de
La Paz con cooperaciéon cubana ha sido
posible la inauguracion de un Centro de
genética comunitaria para la atencidn
prenatal a las mujeres bolivianas, que ha
hecho posible se diagnostiquen
malformaciones congénitas precozmente,
posibilitando se tomen las conductas mas
adecuadas acorde a cada caso en particular.

CASO CLINICO

Antecedentes personales: Nada a sefalar

Antecedentes obstétricos: Gestaciones 2,
Partos 1, Abortos 0 (cesareada)

Historia de la enfermedad actual:

Paciente de 32 afios de edad raza blanca,
con 22 semanas de gestacién vy
movimientos fetales referidos que acude al
servicio de ultrasonografia del Centro de
Salud Copacabana en el Alto La Paz para
realizarse ultrasonido de tamizaje.

Examen fisico

Altura uterina: 26 cm

Movimientos fetales se confirman
Frecuencia fetal: 146 latidos/minuto

La paciente se somete a estudios de
tamizaje por ultrasonido

Estudios ultrasonograficos




Las imagenes muestran un feto del sexo
masculino con acortamiento de los huesos
largos en forma de auricular de teléfonos,
dedos cortos, térax estrecho con relacion al
abdomen, aumento de la ecogenicidad
pulmonar, @ abombamiento frontal vy
polihidramnio con frecuencia fetal de 146
latidos por minutos, todo lo cual confirma
una displasia tanatoférica (DT).

DISCUSION DEL CASO

La displasia esquelética es una enfermedad
en que la mayoria de los autores proponen

un patron de herencia autosdmica
dominante, producida por una mutacion en
el receptor 3 del factor de crecimiento de
fibroblastos FGFR3 en el cromosoma
4p16,3, donde una copia mutada del gen
FGFR3 en cada célula es suficiente para
causar esta condicién. 3 Virtualmente todos
los casos de DT son causados por nuevas
mutaciones en el gen FGFR3 y ocurren en
personas sin antecedentes en su familia, de
manera que individuos sanos han tenido
hijos con DT y por su letalidad no han
pasado a la siguiente generacién. Es mas
frecuente en el sexo masculino en una
relacion 2-1, todo lo anterior esta presente
en el caso presentado.

Las displasias esqueléticas tienen wuna
prevalencia al nacimiento estimada en 2,4
por cada 10.000 y dentro de ellas, la
displasia tanatoférica (DT) o enanismo
tanatoférico, 1% es la mas comun de las
displasias esqueléticas letales. Se
caracterizan por rizomelia, pliegues de piel
redundante en las extremidades, longitud
del tronco normal, térax estrecho, costillas
pequefias, abdomen protuberante y cabeza
grande con frente prominente y nariz en
silla de montar. Los recién nacidos
afectados nacen ya muertos o mueren a las
pocas horas de nacidos, debido a Ila
hipoplasia pulmonar que presentan.

Han sido identificados dos subtipos desde el
punto de vista clinico: DT 1: no presenta
craneo en hoja de trébol, tiene frente
prominente, hipertelorismo, nariz en silla de
montar, fémur curvo en "auricular del
teléfono", a nivel de la columna
plastipondilia, con micromelia de las cuatro
extremidades, manos y pies normales, pero
los dedos cortos, lo que concuerda con las
imagenes del caso por lo que se plantea es
tipo 1.56

El DT tipo 2 a diferencia del 1, tiene huesos
cortos, el fémur esta tipicamente
rectificado, con metéfisis acampanadas y
una forma de craneosinostosis llamada
craneo en hoja de trébol y que consiste en
el aspecto trilobular del craneo en el plano
coronal que se debe a la craneosinostosis
prematuras de las suturas lambdoideas y
coronal.>®

Estas displasias se pueden asociar con otras
alteraciones como rifion en herradura,



defecto septal atrial, ano imperforado,
hidrocefalia, hidronefrosis, comunicacion
interauricular y sinostosis radiocubital, lo
cual no se presenta en el caso, aunque
generalmente estas asociaciones se
relacionan con la edad avanzada de los
progenitores y presentan un riesgo
recurrente despreciable.

Las displasias tanatoféricas tienen muchas
similitudes fenotipicas con la acondroplasia
homocigética. Pueden resultar idénticas
desde el punto de vista ecografico y se
distinguen por los antecedentes familiares
en la acondroplasia homocigotica ya que
ambos progenitores estan afectados por la
forma heterocigotica de la acondroplasia.

CONCLUSIONES

Se envia a la paciente a un nivel dos de
atencion  médica, confirmandose los
hallazgos ecograficos descritos y el
diagndstico, se realiza consejo genético y se
decide interrupcién del embarazo por ser
una patologia incompatible con la vida, 7
obteniéndose un producto de la concepcion
por cesarea del sexo masculino con peso de
360 gramos y que morfoldogicamente
corrobora el diagndstico prenatal.
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