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INTRODUCCION.- — - - - - R —

Las displasias 6seas constituyen un grupo heterogéneo de alteraciones que involucran el
desarrollo éseo presentando anormalidades en forma, tamafio y densidad osea manifestadas

por una gran diversidad de manifestaciones clinicas.

El creciente avance ultrasonografico y su utilizacion en el diagnostico prenatal ha
incrementado el niimero de alteraciones estructurales diagnosticadas prenatalmente, lo cual
implica una enorme relevancia en la clinica, mis sin embargo por la diversidad de
presentacion ha hecho a las displasias dseas uno de los diagnosticos méas desafiantes en la
ultrasonografia actual, debido a las limitaciones del ultrasonido para diferenciar una
alteracion ésea de otra. Por lo que durante una evaluacion ultrasonografica es necesario
realizar una revisién sistematica fetal intencionada para detectar otras alteraciones que

puedan ayudar a establecer un diagndstico mas preciso.




. . _ MARCOIEORICO o

En la actualidad la ecografia de tiempo real de alta resolucion, se ha convertido en uno
de los métodos mas sensibles y precisos para la deteccion de anormalidades
musculoesqueléticas fetales, permitiendo que el ecografista tenga un papel central en el
diagnostico prenatal y el manejo posterior en casos de fetos afectados. Los recientes
avances en la tecnologia ultrasonografica y la experiencia de quien lleva a cabo la
valoracién por ultrasonido tienen un mayor impacto en la actualidad en el diagnéstico
prenatal en general y poder proporcionar asi una informacion completa para brindar un
adecuado asesoramiente a los padres, mas sin embargo en algunas de las ocasiones el
diagnostico especifico de alguna alteracion no puede ser establecido en un 100%, una de
estas alteraciones que representan mayor reto es la sospecha diagnostica de una displasia

dsea.

Las displasias dseas representan un grupo heterogéneo de condiciones genéticas
caracterizadas por una alteracion en el proceso normal del desarrollo 6seo y manifestada
por una extraordinaria diversidad de caracteristicas clinicas y radiologicas en las cuales el
proceso de desarrollo 6seo no es del todo entendido. Asi este grupo de alteraciones
presentan una histeria natural , patrones de herencia y prondstico diferentes entre si lo
que hace de ellas a un grupo de alteraciones con diferencias en sus manifestaciones
expresadas con anormalidades en forma, tamafio y densidad Oseas durante una
evaluacidon  ultrasonografica y clinicamente manifestadas  por alteraciones en
extremidades, torax, y crianeo fundamentalmente, involucrando  estatura
desproporcionadamente corta de inicio prenatal y anormalidades estructurales que

pueden condicionar la muerte fetal o complicaciones perinatales fatales. { 1)




La prevalencia de las osteocondrodisplasias ( anormalidad de crecimiento y desarrollo de
hueso y cartitago ) se ha estimado por algunos estudios entre 2.9 y 4.7/ 10, 000. (2,3).

Mas sin embargo la prevalencia reportada al nacimiento de las displasias dseas
reconocidas en el periodo neonatal no es uniforme esto quiza reflejado porque no existen

formas estandarizadas para la recoleccion de datos.

PREVALENCIA DE DISPLASIAS OSEAS AL NACIMIENTO
( POR 10, 000)

Camera y Mastroiacovo  Connor y cols Orioli y cols.  Stoll y cols.

D .Tanatoforica 0.60 0.24 0.09 0.28
Acondroplasia 037 _ 0.46 0.64
Acondrogénesis 0.23 0.09 0.03 0.28
Ostecgénesis Imperfecta 0.18 0.18 0.43 0.64
D.Toracica Asfixiante 0.14 - - 0.09
Condrodisplasia punctata ~ 0.09 0.12 0.06 0.18
D. Diastréfica - - 0.03 0.09
D. Camptomélica 0.05 0.09 0.09 0.09
D. Condroectodérmica 0.05 - - -

D. Mesomélica 0.05 - - -

Otras ' 0.46 - - -

TOTAL 2.44 1.10 2.29 3.22



Otro factor que influye eﬁ las diferentes prevﬂ;nciés }eponadés es qu-izé también debido
a que la nomenclatura y clasificacion de las displasias Oseas es un tanto confusa ya que
esta puede estar basada en la parte esquelética afectada: epifisiaria, metafisiaria o
diafisiaria ; de acuerdo al segmento que muestra €l acortamiento: rizomélica, mesomélica
o acromélica. Existen otras que describen la apariencia del hueso, curso de la enfermedad

o en relacion a su patogénesis.

La primera clasificacién de las displasias 6seas fue propuesta por Rubin en 1964,
posteriormente el grupo internacional de las enfermedades constitucionales del hueso
realizo en 1972 la primera clasificacion constitucional en Paris, en 1997 se llevé a cabo
la tercera y mas actual revision de la misma, la revision anterior baso su clasificacion
orientada a criterios radiodiagnosticos y morfolégicos agrupando las alteraciones en
familias de alteraciones basadas en simifitudes patogenéticas. { 5 ). En la nomenclatura
actual se reagrupan en base a informacion etiopatogenética; alteracidn geénica y / o
proteina alterada, en aquellas displasias en las cuales el defecto basico estaba bien
documentado fueron reagrupadas en familias diferentes pej: acondroplasia, displasia
diastrofica, colagenopatias tipo I, colagenopatias tipo XI. Asi se incluyeron nuevos
grupos y otras familias fueron reclasificadas; adoptando el término de

osteocondrodisplasias y abandonar el término de disostosis { 6 )

Asi esta lista ha aumentado en forma importante debido al creciente avance del
conocimiento de las alteraciones moleculares en cada displasia en particular abarcando

hasta el momento un total de 32 grupos o familias de osteocondrodisplasias.



En_nuestro_pais el Registro y Vigilancia Epidemiologica de Malformaciones Congénitas
Externas ( Departamento de Genética del INNSZ ) el cual tiene objetivos bien trazados
reporta una prevalencia de anomalias en reduccion de miembros al nacimiento por
10,000 casos de malformados { RN con una sola malformacion ) y maiformaciones (
malformaciones miltiples ) en una muestra de poblacién mexicana de 780, 555 RN vivos

y 13, 908 nacidos muertos examinados de 1978 a 1996 de la siguiente forma (7 ):

Anomalias en reduccion de miembros.-

Malformmados:  Nacidos vivos: 2.2
Nacidos muertos: 5.8

Total: 2.2

Malformaciones: Nacidos vivos: 6.0

Nacidos muertos: 58.2

Total: 6.9

Mas sin embarge no especifican el tipo de alteracion al que se esta haciendo referencia.
Se menciona que para 1990 el Instituto Nacional de Pediatria manejaba un promedio de
80 pacientes por afio con alguna displasia dsea, en su experiencia institucional de 1986 a
1987 estudiaron 55 casos con los siguientes diagnosticos mas comines: acondroplasia y

osteogénesis imperfecta , con una menor frecuencia displasias epifisiarias e

hipocondropiasias . (8 ).



Hasta el momento se han descrito mas de 200 displasias oseas de las cuales solo un
pequefio nimero pueden ser reconocidas en forma prenatal. El diagnéstico prenatal de
las displasias Oseas es hecho en muchas ocasiones con dificultad por la complejidad de
las alteraciones y clasificacion diagndstica, menos de la mitad pueden ser diagnosticadas

al nacimiento y obviamente menor cantidad en forma prenatal.

Esto hace a las displasias dseas uno de los diagndsticos mas desafiantes en la
ultrasonografia prenatal dado que existen limitaciones para diferenciar una alteracion
esquelética de otra, precisando que es muy importante tomar en cuenta las imitaciones
significativas con las que se cuentan para llevar a cabo un revision sistematica para el
diagnostico que es de extrema relevancia para el clinico involucrado en el manejo de la

paciente embarazada.

Existen diversos factores que participan en el abordaje sistematico ultrasonografico de
las displasias esqueléticas que son necesarios para el médico involucrado en el manejo en
estos casos particulares; con el crecimiento en la utilizacion del ultrasonido en el
diagnostico prenatal y el mejoramiento técnico de los mismos el niimero de pacientes
embarazadas referidas a centros especializados se ha incementado ante la sospecha o
presencia de factores de riesgo para alteraciones o defectos congénitos. Asi el
diagnéstico prenatal en este caso en particular se basa en el reconocimiento de las
alteraciones esqueléticas del feto y/o malformaciones asociadas en casos especificos,
ademds con el creciente avance de la Genética molecular y estudio del DNA serd posible

en un futuro et diagnostico de displasias 6seas de manifestacion tardia.



El estudio intencionado para su diagnostico debera ser enfocado a : a) parejas con
antecedente de hijo afectado_por displasia_¢sea_autosomica recesiva o ligada al X. b))
parejas en la que uno de los miembros se encuentra afectado por una displasia osea
autosoémica dominante, ¢ ) parejas de poblaciones endogamicas en las que se presente
una displasia 6sea en particular d) pacientes en las que se encuentren hallazgos
ultrasonograficos  incidentales de hipomineralizacion 6sea, fracturas miltiples o mas

comunmente acortamiento o alteracion en la forma 6sea (9 ) .

Los primeros reportes de displasias Gseas fueron realizados por Mahoney y Hobbins
quienes introdujeron a la medicion ultrasonografica la longitud femoral normal, basando
sus diagnosticos en la comparacién de la longitud de las extremidades con las
mediciones normales para la edad gestacional, desde entonces numerosas series de
casos de diagnostico prenatal de estas alteraciones han aparecido ( 10, 11).

Un reporte del Registro Internacional de Displasias Oseas en 1993 menciona en una serie
de casos ( 226 fetos vivos y obitos ) con sospecha diagndstica de displasia 6sea que no
hay una correlacion entre una alteracién especifica y el tiempo del diagndstico,
mencionando que la deteccidn ultrasonografica de displasia tanatoforica, acondrogénesis
tipo II, osteogénesis imperfecta, displasia camptomélica, condrodisplasia punctata e
hipofosfatasia pueden ser diagndsticadas correctamente en etapas tempranas del
embarazo { 16 SDG ) mas sin embargo en el reporte sole una minoria de casos fueron
diagnésticados en forma correcta durante la etapa prenatal siendo los més frecuentes:
displasia tanatoforica en un 70% y osteogénesis imperfecta en un 50 % ( 12 ) . Pretorius
y cols. sugieren que la evaluacion radiolégica no solo ayuda a refinar el diagndstico sino
también para la verificacion de los hallazgos ultrasonograficos encontrados ( 13 ) lo
cual también es apoyado por Hobbins y Sharony mencionando que juega un papel
importante tanto diagnostico como para establecer un prondstico siendo este uktimo un

factor muy importante para establecer el manejo inmediato.



El estudio prenatal én casos de sospecha de displasia Osea-es usualmente basado ep la
severidad de 1 altefacion esquelética ¢ pej- seortamiento-global - vs. _focal ), el grado de
acortamiento de extremidades y su angulacion, tamafio del torax y la identificacion de
alteraciones ultrasonograficas asociadas; los hallazgos gue sugieren un pobre prondstico
son : presencia de polihidramnios, compresion toracica y alteraciones no especificas
asociadas ( hidrops fetal ) .

Gaffeny y cols en su reporte menciona gue ¢} estudio ultrasonografico sugerente de una
condicion probablemente letal se encontré en 29 ( 83 % ) de 35 casos siendo la
alteracion mas comunmente asociada fa presencia de torax pequeito ( 16 casos )
reportando una mayor seguridad en el diagnostico prenatal de acondrogénesis tipo IT'y
displasia tanatoforica esto probablemente relacionado con la frecuencia con que estas
ocurren mas que a la naturaleza de los hallazgos USG (14 ).

La prediccion del resultado fetal es importante para el diagndstico prenatal y el
asespramiento a Ja pareja debido a que de ello depende el manejo obstétrico que se
brindara. Ramus y cols. sugieren que ¢l ultrasonido puede ser utilizado para predecir la
letalidad en estos casos con la utilizacién de fa relacion LF / CA [o cual también es
apoyado en la seric de casos de Rahemtullah y cols. mencionandose que una relacion
LF / CA menor de 0.16 tiene un resultado letal independientemente de la edad
gestacional es importante recordar que la poblacion estudiada fué primero identificada
por sospecha ultrasonografica de displasia dsea por lo que hay que ser cautes en asumir
sus resuitados, ellos consideran la necesidad de estudios metodologicos y multicéntricos
bien realizados para establecer este punto de corte ( 15, 16 ). En cuanto a prediccion se
refiere Hersh y cols mencionan en su estudio una prediccion de letalidad en 23 de 27
casos basados en la presencia de : LF menor a la primera percentila, torax en forma de
campana y disminucién de la ecogenicidad 6sea obteniendo un valor predictivo positivo

para muerte neonatal de 80% (20/25). [ 17)



L

Asi debido a que ¢l diagnostico prenatal de displasisa oseas es dificil de realizar debido a

la gran variedad de alteraciones y al gran nimero de diagndsticos posibles se sugiere

realizar una_evaluacion_ultrasonografica sistematica tratando de_evaluar los siguientes

aspectos :

1) Grado de acortamiento

2) Evaluar si el acortamienio es proporcionado o desproporcionado
3) Evaluar indices de mediciones

4) Busqueda de hallazgos dismorficos

3) La anatomia del torax

6) La forma de huesos largos

7) Anatomia de columna vertebral

8) Grado de mineralizacion dosea

9 Liquido amnidtico

10) Fecha de incio del acortamiento como indicador prondstico y diagnastico

Aun asi para establecer un diagnastico especifico se requieren de estudios adicionales
para la evaluacion prenatal de las displasias oseas incluyendo valoracion radiologica y
estudios bioquimicos y moleculares con pruebas de DNA especificas, analisis rapido de
coldgena para las alteraciones mas comines debido a que los errores diagndsticos
pueden condicionar terminacidn del embarazo en caso de fetos con displasias
compatibles con la vida y contrariamente la continuacion del embarazo en casos de
displasias letales o fetos severamente afectados { 18 ).

Enfatizando que ante un caso de displasia Osea se requiere de un equipo
multidisciplinario para establecer el manejo: cuidado prenatal, via del nacimiento y
manejo obstétrico .En caso de solicitarse terminacion del embarazo por parte de la
pareja, tratar de contar al maximo con un estudio de anatomia patolégica en estos casos

para poder establecer asi un diagnéstico definitivo.



e JUSTIFICACION

La dificultad para obtener una informacion real acerca de la mineralizacion osea y la
participacién de otros aparatos y sistemas mediante evaluacion ultrasonografica resultan
ser factores limitantes en el establecimiento de un diagnostico preciso de displasia 0sea
después de la identificacion de un haflazgo incidental. Otra hmitante es la escasa

informacion acerca de la historia natural in utero de esas alteraciones.

Tomando en cuenta estas dificultades y limitaciones es necesario llevar a cabo una
evaluacién ultrasonogrifica minuciosa y dirigida para el establecimiento de un
diagnostico de displasia ésea lo mas preciso posible ya que un numero de ellas son
condiciones letales y otras asociadas con otro tipo de patologia , informacidn que es

necesaria para un adecuado asesoramiento a la pareja.

Ante la importancia actual del diagnostico prenatal y la dificultad para llevar a cabo el
mismo en casos de displasias Oseas la finalidad fundamental del presente , s reportar la
experiencia del departamento de Medicina Fetal del Instituto Nacional de Perinatologia
en el diagnéstico de esta alteracion describiendo los hallazgos ultrasonograficos de
sospecha , asi como proponer una guia de abordaje para el diagnostico prenatal de

dichas alteraciones




" DESCRIPCION GENERAL DEL ESTUDIO

Se trata de un estudio observacional en el que se revisaron los expedientes clinicos de
- 27 pacientes con diagnostico prenatal de displasia 6sea realizado en el departamento de
Medicina Fetal del Instituto Nacional de Perinatologia de 1995 a 1999. La evaluacion
ultrasonografica fue realizada con equipo ultrasonografico de alta resolucion - -
( ULTRAMARK 9 )} por médicos adscritos al departamento,efectuandose grabacion y
reporte de los hallazgos encontrados para discusidn del caso en sesion comjunta
departamental con la participacion de un equipo multidisciplinario institucional para

establecer un diagnostico prenatal mas preciso.

Se describen los diagnosticos de referencia al departamento asi como los hallazgos
ultrasonograficos de sospecha de displasia dsea reportando los diagnésticos postnatales

finales especificos para cada caso en particular.

El objetivo fundamental del presente es describir la experiencia del departamento en el
diagnostico prenatal de displasia dsea basado en los hallazgos ultrasonograficos

encontrados asi como proponer una guia para el abordaje de estudio.

DISENO DEL ESTUDIO

SERIE DE CASOS



Los diagnésticos de referencia de las pacientes al departamento fueron : acortamiento de
huesos tubulares, polihidramnios, sospecha de displasia 6sea en evaluacidén
ultrasonografica de I nivel, hidrocefalia , antecedente de displasia 6sea en un hijo previo

o padre o madre con diagnostico de displasia dsea. Tabla |

De un total de 27 pacientes referidas se establecié un diagndstico especifico de displasia
osea al nacimiento en dieciséis de ellas, en tres casos se llego al diagnostico sin
especificar el tipo de alteracion, tres casos con diagnostico prenatal establecido de
displasia dsea fueron sanos a! nacimiento, un caso de microcefalia vera, una probable

trisomia 18 y tres casos no tuvieron seguimiento postnatal. Tabla 2

La edad gestacional al momento del diagnéstico fué en promedio de 253 SDG
( 14 -37 SDG) . La edad materna promedio de las pacientes con diagnostico prenatal
de displasia dsea fue de 27.8 afios ( 17 - 38 ) v la edad paterna de 31.1 afios .{ 23 — 44
afios).

Con el hallazgo ultrasonografico de acortamiento de todos los huesos tubulares por mas
de dos desviaciones estandar para la edad gestacional se sospechd displasia Gsea en
dieciocho pacientes y se confirmd en dieciséis, cuando se observaron acortamiento de
huesos tubulares y una alteracion a otro nivel ( craneo, liquido amniético, densidad 6sea
etc. ) se sospecho el diagnostico en dieciséis casos y se confirmo el mismo en  trece,
dos de ellas letales. Cuando se presentd con dos o mas hallazgos se sospeché en doce y

se confirmo en once siendo cinco de ellos letales. Tabla 3



Tabla 1 .- MOTIVOS DE ENVIO AL DEPARTAMENTO DE
------ - MEDICINA EETAL

‘>

MOTIVOS DE ENVIO A
VALORACION
ULTRASONOGRAFICA

NUMERQ DE CASOS

ANTECEDENTE DE DISPLASIA OSEA EN
HIJO PREVIO

MADRE O PADRE AFECTADO

SOSPECHA USG DE DISPLASIA QSEAENUS !
NIVEL

ACORTAMIENTO DE HUESOS TUBULARES

POLIHIDRAMNIOS

HIDROCEFALIA

OTROS DIAGNOSTICOS

TOTAL

27




Tabla 2 .- HALLAZGOS ULTRASONOGRAFICQOS DE SOSPECHA Y
DIAGNOSTICO FINAL
DIAGNOSTICO FINAL

HALLAZGOS

EM EP

ULTRASONOGRAFICOS
T FRONTAL PROMINENTE;PUENTE NASAL

T SINDOMEDE

32 34 206

DEPRIMIDO. ARCOS COSTALES CORTOS

COSTILLA CORTA-
POLIDACTILIA

1
HUESOS TUBULARES 10— 12 SEMANAS

MENOR
PHELAN 37
INDICE CARDIOTORACICO ALTERADO

LABIQ HENDIDO
LF 18 SEMANAS MENOR

SINDROME DE

23 27 384

HUMERO Y TIBIA 20 - 22 SDG MENOR CON

ALTERACION EN FORMA

PHELAN 28 CM
ONFALOCELE

MACROCRANEO

COSTILLA CORTA
POLIDACTILIA

26 26

346

FEMUR Y TIBIA § SEM.MENOR

HUMERQ Y RADIO 5 SEM. MENOR
PHELAN 34

COSTILLAS C/ DO DISMINUIDA'Y

ACONDROPLASIA

ACONDRGPLASIA

3t 29

28.5
PB. FX DE FEMUR

ENSANCHAMIENTO DISTAL
PROMEDIO C/ DO DISMINUIDA
PERONE
PHELAN 18 CM
COSTILLAS CORTAS

HUESOS TUBULARES 8 SEM. MENOR EN
ALTERACION EN FORMA DETIBIA'Y

ACONDROGENESIS

27 31

PROMEDIO
204 M.F. DISMINUIDOS
HIDROPS FETALIS

LA DISMINUIDG

HUESOS TUBULARES 7 SEM. MENOR EN

BRAQUICEFALIA C/DEFORMACION A LA

14

OSTEQGENESIS

19 23

PRESION.

39.6
SEM.MENOR

FORMA
PHELAN 4

INDICE CARDIOTORACICO ALTERADO.
CIRCUNFERENCIA TORACICA 9

HUESOS TUBULARES 13 SEM. MENOR.
C/DO DISMINUIDA Y ALTERACION EN

TORAX RESTRICTIVO CON PB.FX

IMPERFECTA TIPO Il

SINDROME DE
COSTILLEA CORTA -

35 36

COSTALES Y DO DISMINUIDA

POLIDACTILIA

30.6
DISMINUIDA
LA AUMENTADOC

HUESOS TUBULARES 12 SEM.MMENOR C/ DO




BRAQUICEFALIA

17 25 37 HUESOS TUBULARES 4 -5 SEM. MENOR SIN SEGUIMIENTO
ACORTAMIENTO RIZOMELICO
ARCOS COSTALES RECTIFICADOS
INDICE CARDIOTORACICO ALTERADO OSTEOGENESIS

28

28

325

HUESOS TUBULARES 3-4 SEM. MENOR
ENCURVAMIENTO FEMORAL
PHELAN 4.5 CM

IMPERFECTA TIPO I

- -HUESQS TUBULARES 4-5 SEM. MENOR -
PHELAN 6 CM

- SINSEGUIMIENTG - |

DISCORDANCIA EN DIAMETROS —
CRANEALES

"MICROCEFALIAVERA

28

HUESQS TUBULARES 4-5 SEM.MENOR
ALTEN REL. PIE/FEMUR
PHELAN 17 - 18 CM

DISPLASIA OSEA SIN
ESPECIFICAR

31

44

26.1

MICRORETROGNATIA
ESCOLIOSIS
HUESOS TUBULARES 3-4 SEM. MENOR
CLINODACTILIA
ASIMETRIA HEMICORPORAL
PHELAN 25 CM

PROBABLE TRISOMIA
13

36

37

374

HUESOS TUBULARES 5- 6 SEM. MENOR
ACORTAMIENTO RIZOMELICO
PHELAN 7 CM

HIPOCONDROPLASIA

25

33

16

DIAMETROS TORACICOS MENORES A EG
ANGULOS COSTOVERTEBRALES
ALTERADOS

HUESOS TUBULARES 3-4 SEM. MENOR CON
ALTERACION EN DO Y FORMA

LA AUMENTADQ

ACONDROPLASIA

24

28

345

HUESOS TUBULARES 6 SEM. MENOR
ALTERACION EN REL. PIE/ FEMUR
LA NORMAL

DISPLASIA
METAFISIARIA

22

25

306

MACROCRANEC

RECTIFICACION DE ANGULOS
COSTOVERTEBRALES

ACORTAMIENTO DE HUESOS TUBULARES
CON DO DISMINUIDA Y ALTERACION EN
FORMA

PHELAN 27 CM

ACONDROPLASIA

21

376

ASIMETRIA CRANEAL
TORAX: CIV, DOBLE SALIDA DE VD E
HIPOPLASIA AORTICA

SIN SEGUIMIENTO

27

34

32

HUESOS TUBULARES 4-5 SEM. MENOR
PHELAN 19

TALIA BAJA FAMILIAR

25

25

273

HUESOS TUBULARES 4-5 SEM. MENOR
PHELAN 4 ~-5CM

DISPLASIA OSEA SIN
FESPECIFICAR

31

32

28.2

HUESOS TUBULARES 2-3 SEM. MENOR
PHELAN 20 CM

SANC

34

35

306

ROTACION CEFALICA ANOMALA
DILATACION VENTRICULAR [ZQUIERDA

SANO




32 26 EGI HUESOS TUBULARES MENORES
NO SE OBSERVA COLUMNA SACRA DISPLASIA OSEA SIN
PHELAN 24 CM ESPECIFICAR

29 34 384 MACROCRANEQ ACONDROPLASIA

HUESOS TUBULARES |0 SEM. MENOR




Tabla 3 .- MARCADORES ULTRASONOGRAFICOS PARA

DIAGNOSTICQ DE DISPLASIA OSEA

PARAMETRO
- ULTRASONOGRAFICO -

SOSPECHA
- DIAGNOSTICA. - -

DIAGNOSTICO FINAL
. DE DISPLASIA OSEA _

ACORTAMIENTO DE HUESOS
TUBULARES POR MAS DE DOS
DESVIACIONES ESTANDAR

16

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACION DE CRANEO

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACION DE CRANEO +
ALTERACION EN DENSIDAD OSEA

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACION DE CRANEO +
ALTERACION EN DENSIDAD OSEA
+ ALTERACION EN FORMA

HUESOS TUBULARES CORTOS +
POLIHIDRAMNIOS

11

HUESOS TUBULARES CORTOS +
POLIRIDRAMNIOS + ALTERACION
DE CRANEO

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACION DE CRANEO +
ALTERACION EN FORMA O

DENSIDAD OSEA +
POLIHIDRAMNIOS

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACIONES TORACICAS

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACIONES TORACICAS +
ALTERACION DE CRANEQ

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACIONES TORACICAS +
ALTERACION DE CRANEO +
POLIHIDRAMNIOS

HUESOS TUBULARES CORTOS +
ALTERACIONES TORACICAS +
ALTERACION DE CRANEC +
ALTERACION EN DENSIDAD O
FORMA OSEA + POLUIIDRAMNIOS

ACORTAMIENTO DE HUESOS
TURULARES + UN HALLAZGO

16

ACORTAMIENTO DE HUESOS
TUBULARES + DOS O MAS
HALLAZGOS




"7 - . DISCUSION Y CONCLUSIONES

_—

En la presente serie reportamos la experienciz del depaﬁaménto ‘en & diagnostico
prenatal de displasia dsea basados en los hallazgos ultrasonograficos.

De acuerdo con los resultados obtenidas los motivos de envio al departamento para
evaluacion ultrasonografica de Il nivel coinciden con los marcados por Grether y cals.

para el diagndstico prenatal de displasia dsea.

Los hallazgos sugestivos de displasia 6sea fueron primeramente reportados por Mahoney
y Hobbins en 1977, desde entonces el diagnostico prenatal de esta alteracién ha
mejorado, aunado al avance tecnoldgico de los aparatos ultrasonograficos. Siendo estos
hallazgos descritos por diversos autares con ¢l paso del tiempo.

Sin embargo la naturaleza inespecifica de estos haflazgos para una displasia 6sea en
particular es evidente. A menudo estos indican en forma clara la presencia de una
displasia Osea, sin embargo la diferenciacion entre las diversas entidades es ain mas
dificit particularmente cuando no existe historia familiar. Como podemos observar en la
tabla 2 los diversos hallazgos ultrasonograficos para la sospecha diagnostica son también
inespecificos para cada una de las displasias 0seas reportadas sin embargo es importante
resaltar que para la sospecha diagnostica uno de los parimetros mas frecuentes fué la
presencia del acortamiento de huesos tubulares, Las dificultades diagnosticas derivan de
ta complejidad de los hallazgos y de fa larga lista de diagnosticos especificos a considerar
por lo que podemos sospechar la presencia de un feto con displasia Osea pero

dificitmente establecer un diagnostico prenatal especifico.



--Comuo-cabria-de-esperarse-al-igual-que-otras-series-publicadas; en-fa presente de-un total _
de 27 pacientes solo en 16 casos se establecio el diagndstico especifico de displasia dsea
al nacimiento y en tres casos no se llegd a especificar el tipo de la misma, encontrando
ademds tres casos de diagnosticos falsos positives por lo que al igual que otros autores
( Gaffney 1998 ) coincidimos en que el diagndstico prenatal de displasia 6sea no es un
diagnéstico especifico ya que este no puede ser basado en la informacion limitada que
proporciona el ultrasonido ya que el estudio y manejo postnatal son de mayor valor para
llegar al mismo y debido a la diversidad de manifestaciones el ndmero de diagnosticos
posibles es aiun mayor.

Sharony y cols ( 1993 ) en su reporte de 226 casos de sospecha de displasia sea también
encuentra una naturaleza inespecifica de los hallazgos ultrasonograficos. Encontrando
que solamente 70% de los casos de Displasia Tanatoforica y 50 % de Osteogénesis

Imperfecta tipo 11 fueron correctamente diagnosticados.

En los hallazgos ultrasonograficos de nuestra serie destaca la presencia del acortamiento
de huesos tubulares por mas de dos desviaciones estindard para la edad gestacional,
parametro que fué dato de sospecha en 18 casos y confirmado en 16 de los mismos;
siendo el diagnostico postnatal mas frecuente ef de Acondroplasia con cinco casos de los
cugles fué sospechade en forma prenatal en cuatro { 80 % ) . Tomando en cuenta la
relacion de este con otros parametros el diagnostico fué realizado con una mayor
seguridad asi tambien conforme incrementd el nimero de hallazgos también lo hizo fa
letalidad del caso .

Existen en la literatura series de casos que hablan de factores prondsticos
( Gaffney 1998 ) los cuales son basados en la severidad de {as alteraciones esqueléticas,
grado de acortamiento y angulacion de las extremidades, dimensiones toricicas y

alteraciones asociadas ( hidrops fetal, polilvdramnios ).



Factores-importantes-a-identificar-para—una- -adecuada-informacion a la pareja. De tal
forma s importante que para poder establecer un diagnostico especifico y un
prondstico al nacimiento son indispensables estudios neonatales adicionales.

Con la presente serie podemos concluir que en la evaluacion prenatal el acortamiento
® severo de los huesos tubulares parece ser el principal dato para la sospecha diagndstica
de displasia ésea, cuando este parametro se relaciona con otros hallazgos de sospecha la

probabilidad diagnostica se incrementa asi como también la severidad de la misma,



MARCADORES ULTRASONOGRAFICOS
EN EL DIAGNOSTICO PRENATAL DE
DISPLASIA OSEA

FLUJOGRAMAS DE ABORDAJE
DIAGNOSTICO
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ANEXO 1

HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

MADRE . - - .

Nombre Num. Registro
Teléfono:

Edad: O/R:
Ocupacion Peso: Talla:
Presencia de Dismorfias : No Si

Descripcion

PADRE

Edad: O/R

Qcupacién Peso: Talla:
Presencia de Dismorfias : No Si

Descripcion

ARBOL GENEALOGICO

A.G.O.

FUM Ciclos: P. Sexuales

Num.Gestaciones: Partos Cesareas Abortos

( Incluir afio de gestacion, edad materna, tipo de embarazo, edad gestacional al nacimiento.
lipo de parto, peso, talla, antecedente de obito o muerte neonatal y causas probables de las
mismas, descripcion de estudio anatomopatoldgico )




EMBARAZQ EN ESTUDIO-
PIE : Si No Fecha:
ULTRASONIDO PREVIOS: Si No

- — EDAD GESTACIONAL (_FUM)

RESULTADO ’ ’ - - ey

EDAD GESTACIONAL A SU INGRESO: FUM
UsG

MOTIVO DE ENVIO AL DPTO.MEDICINA FETAL

ULTRASONIDO DE IT NIVEL: FECHA EG/FUM__ -
BIOMETRIA FETAL
Valor Promedio Edad Gestacional
DBP
CcC
CA
LF
HUM.
RAD
TIB
EDAD GESTACIONAL POR FETOMETRIA: e
RELACIONES
LF/CA HC/CA LF'pDBP_
ALTERACIONES ESTRUCTURALES
CRANEO
CARA
TORAX
CARDIACAS
COLUMNA VERTERBRAL
RENALES
EXTREMIDADES ACORTAMIENTO
HIPOMINERALIZACION
FORMA
FRACTURAS

OTRAS




COMENTARIO

ESTUDIO RADIOLOGICO IN UTERO: Si o
DESCRIPCION _

DIAGNOSTICO PRENATAL

RESULTADOS PERINATALES.- .

FECHA Y HORA DE NACIMIENTO

PESO TALLA PIE pPC

PA PT

SEGMENTO SUPERIOR

EDAD GESTACIONAL : FUM
CAPURRO

P.BRAQUIAL APGAR

ESTUDIO RADIOLOGICO AL NACIMIENTO
DESCRIPCION

ESTUDIO ANATOMOPATOLOGICO

VALORACION GENETICA

DIAGNOSTICO FENAL
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