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Introduccidn:

La Displasia Epifisiaria Mdltiple es una enfermedad congénita, poco
frecuente, con un amplio espectro de manifestaciones ortopédicas y por lo
tanto de dificil diagndstico. Es de nuestro interés presentar las
manifestaciones ortopédicas de este tipo de acondrodisplasia
encontradas en una muestra de nuestra poblacion, que sirva como

herramienta para facilitar su diagndéstico y tratamiento.

Antecedentes:

El termino de displasias esqueléticas se refiere a una diversa variedad de
desordenes hereditarios que afectan a 2-5 de cada 10 000 recién nacidos
vivos. Las displasias esqueléticas se pueden dividir en 2 grandes grupos:
osteodisplasias donde existe un exceso en el deposito de hueso o una
reducida densidad mineral. Y las condrodisplasias donde existe una
alteracion del cartilago y/o en la formacion endocondral de hueso, algunas

veces resultando en estatura talla baja desproporcionada.’

La talla baja se define como la estatura que se encuentra tres o mas

desviaciones por debajo de la estatura esperada para la edad.



Cuando la talla baja es proporcionada, puede estar asociada a
alteraciones metabdlicas o a un defecto cromosémico no esquelético,
mientras que los pacientes con talla baja desproporcionada, tienen en
general algun tipo de displasia esquelética, caracterizada por alteraciones
del cartilago del hueso en crecimiento, resultando en anormalidades en la
forma y tamafo del esqueleto y un tamafio desproporcionado de los

huesos largos.?

La Displasia Epifisiaria Mdltiple (DEM) es una forma de
osteocondrodisplasia, con una herencia autosomica dominante, la cual se
caracterizada por crecimiento epifisiario irregular debido a un patrén
alterado de osificacion endocondral, que afecta los centros epifisiarios de
osificacion, con o sin involucro de la columna, la severidad va de formas

leves a severas.>*°

En la displasia epifisiaria multiple (DEM) los cambios son maximos en las
epifisis, mientras que el involucro de las metafisis y el esqueleto axial es
minimo o ausente. Multiples causas se han reportado y varios tipos de
Displasia Epifisiaria Mdultiple, que en conjunto representan una de las

formas mas comunes de displasia esquelética.

El desarrollo del conocimiento de la Displasia Epifisiaria Madltiple
corresponde al gran trabajo de Sir Thomas Fairbank. En sus

descripciones tempranas Faibank (1935) utilizo el término de “Displasia



epifisiaria” y una década después se introdujo el término “Displasia
Epifisiaria Mdltiple” (Fairbank 1946). Las manifestaciones clinicas y
radiolégicas de 26 pacientes fueron subsecuentemente presentadas en el

“Atlas de Afecciones generales del Esqueleto” (Fairbank 1951).*

Existe un incremento en la evidencia de que la Displasia Epifisiaria
Multiple es heterogénea ya que multiples clasificaciones que se han
propuesto. Este problema se ha discutido en detalle por Lie® et al (1974).
La confusion se origina en una gran variacion de presentaciones clinicas

que pueden observarse en los miembros afectados.

Esta incluye la forma severa (Tipo Fairbank), con una considerable
involucro de la mano y mufieca, y la forma moderada (Tipo Ribbing) , con
0 sin minima afeccién mano y mufieca. Todavia no se conoce si estos dos
tipos son diferentes entidades o manifestaciones variables de la misma
mutacién, y no existe un criterio definido para diferenciarlos.  (ver anexos

casoly?2)

Genética:

En términos de manifestaciones clinicas la Displasia Epifisiaria Multiple se

ha dividido en 2 tipos: severa “Fairbank” y leve “Ribbing”. Sin embargo



hay un traslape de los estigmas, incluso en el mismo tipo, lo que la hace

heterogénea.

Jubero y Holt (1968) revisaron la literatura y publicaron una lista de
reportes de familias con transmision dominante de DEM y otros grupos
afectados con padres sanos indicaban wuna posible transmision

autosomica recesiva.

Se ha enfatizado que en la mayoria de los casos la displasia Epifisiaria
Multiple se presentan por transmision autosémica dominante. Amir et al
(1985) reportdé el caso de una familia donde 45 integrantes de 6

generaciones presentaron la enfermedad.’

La Displasia Epifisiaria Mdultiple es una condrodisplasia genética y
clinicamente heterogénea. Las mutaciones en 6 genes (de la colagena IX
COL9A1, COL9A2, COL9A3, que directamente se unen a la proteina de
matriz oligomerica de cartilago COMP, el gen Matrilin-3 MATN3 Y
DTDST) se han detectado®®, pero las correlaciones fenotipo-genotipo y la
proporcion de casos relacionados con las mutaciones en estos genes no

se han caracterizado en forma definitiva.®

Aunque se ha reportado la mutacion en el gen de la proteina de matriz
oligomerica de cartilago COMP y una mutacion en el gen que codifica la

cadena alfa-2 de la fibrilla asociada a colagena IX COL9A1, aun no se



sabe si estas son dos entidades distintas o0 manifestaciones variables de

la misma mutacion.*

Algunos hallazgos sugieren que las mutaciones en los genes conocidos

no son la mayor causa de la DEM.®

Presentacion Clinica

El diagnostico puede ser dificil, cuando la altura de los pacientes se
encuentra dentro de parametros normales. Los pacientes parecen
normales al nacimiento y contindan asi durante los primeros 2 o 3 afios de
edad. El crecimiento, peso y desarrollo son normales en esta etapa, sin
datos de deformidad o discapacidad. A la edad de 4 a 6 aflos acuden a
consulta médica por alteraciones en la marcha (inestabilidad de la
marcha), genu varum o valgum y en algunos casos por estatura corta.™
En algunos casos las manos son amplias con dedos tubulares y ufias
cortas. Las fascies y la inteligencia son normales y se han reportado
casos sin manifestaciones esqueléticas consistentes.*

En esta edad los pacientes rara vez se quejan de dolor, aun cuando la
deformidad es muy evidente en los tobillos y rodillas los pacientes no
refieren dolor y la movilidad ain no se encuentra restringida, la artritis
degenerativa con inicio en la edad adulta temprana, entre los 30 0 40

afos aproximadamente, manifestando fatiga, aumento del dolor en la



cadera, sintomas tipicos de artritis degenerativa de la cadera, que ahora

sufren. Es una complicacién comun, pero en general la salud es buena.*®

Mientras continua el desarrollo del nifio, la estatura baja se vuelve mas
pronunciada. En la edad adulta la imagen tipica es una importante
desproporcion entre el desarrollo adecuado de tronco y extremidades
superiores y un acortamiento marcado de los miembros pélvicos.*® (ver

anexos, fotos clinicas caso 1y 2)

Un tercio de los pacientes con DEM presentara algun sintoma en el
hombro, como dolor y limitaciéon de los arcos de movilidad y al igual que

en las extremidades inferiores, los hombros se afectan simétricamente.’

El desarrollo de la cadera en pacientes con DEM, ha probado ser
heterogéneo, aunque se han descrito 2 grupos, la tipo | con un ndcleo de
osificacion plano y fragmentado pobremente cubierto por un acetabulo
displasico, con desarrollo de osteoartritis alrededor de los 30 afios y el
tipo Il donde el nucleo de osificacion es mas redondeado y uniforme,

cubierto por un acetabulo de forma normal.*?

Existe la idea de que todos los pacientes con DEM presentaran en la
rodilla aplanamiento del condilo y de la troclea femoral en la porcion distal,
sin embargo debido a la variedad patoldgica de la DEM, los pacientes se

pueden presentar con rodillas normales o casi normales. *



La presentacion clinica caracteristica a nivel de las rodillas son: genu
varum o valgum, contractura en flexion, luxacién de la rétula, anormalidad
en la forma de la epifisis, osteocondritis disecante, osteoartritis y cuerpos

libres.*

El criterio de Eguchi dice que el diagnostico de Displasia Epifisiaria
Multiple se realiza radiograficamente cuando se observan anormalidades
en epifisis multiples de méas de dos articulaciones, con hallazgos normales

en la columna.*

Por lo que el diagnéstico se deberd basar en radiografias de mdultiples
articulaciones, incluyendo cadera rodilla, tobillo, mufieca, mano vy
columna, aunque existen variedad de criterios para el diagnostico de

DEM.

Hallazgos Radiograficos:

Al igual que en varias displasias esqueléticas genéticas, los hallazgos
radiogréaficos en la Displasia Metafisiria Mdltiple estan relacionadas con la
edad. En los nifios las epifisis tienen una apariencia puntiaguda y con el
crecimiento, la irregularidad y la fragmentacion de las epifisis de los

huesos largos es mas evidente. Estos cambios pueden estar



particularmente marcados en la cabeza femoral de forma bilateral. Los
cambios en los dedos son muy variables, pero caracterizados por huesos
tubulares acortados, mientras que los huesos del carpo y del tarso
pueden estar alterados en la forma. Las anormalidades espinales leves
algunas veces estan presentes, los cuerpos vertebrales tienen superficies
irregulares y con ligera cufia anterior. El craneo y el esqueleto axial son

normales.!

En el hombro se presentan dos tipos, cada uno con una evolucion distinta.
El tipo de la Anormalidad Epifisiaria Minima, los sintomas aparecen en la
quinta y sexta década de la vida, las radiografias demuestran cambios
menores en la cabeza humeral, como son aplanamiento de una pequefia
seccion de la epifisis humeral proximal y el tipo de cabeza de hacha, este
altimo con anormalidades clinicas y radiolégicas, desde una etapa
temprana, aun cuando son adolescentes y adultos jovenes sin dolor, la
movilidad de la articulacion gleno-humeral esta severamente restringida,
donde las radiografias muestran cambios tipicos en la epifisis humeral
proximal, como la deformidad severa resulta en forma de “hacha”, la fosa

glenoidea esta pobremente formada.’

En la mufieca y la mano se observa irregularidad en los huesos del carpo,
aplanamiento de las superficies articulares y braquidactilia en las formas

severas.



En la pubertad los cambios radiograficos en la articulacion de la cadera
semejan aquellas de la enfermedad de Perthes por lo que errores en el
diagnéstico se pueden realizar si se observa dafio articular generalizado.
El involucro bilateral, o la demostracion radiolégica de cambios

epifisiarios, son indicadores diagnésticos Utiles.™°

La Displasia Epifisiaria Multiple forma parte del diagndstico diferencial en
todas las instancias de la Enfermedad de Perthes. De igual manera, las
formas leves no reconocidas de Displasia Epifisiaria Multiple pueden ser
responsables de una proporcion de casos de Osteoartritis idiopatica de la

cadera.l

Los hallazgos radiograficos que corresponden a la cadera son: retraso en
la aparicion de los centros secundarios de osificacion de la cabeza
femoral a un maximo de 2.5 afos, las irregularidades radiogréaficas de la
cabeza femoral aparecen a los 12 meses de edad, la fragmentacion
epifisiaria de la cabeza femoral es evidente a la edad de 10 afos. El
aplanamiento y disminuciébn en la altura es frecuente asociada a
acortamiento del cuello femoral, ensanchamiento y deformidad en valgo
por inmadurez esquelética. En algunos casos el acetabulo esta bien
formado y con minima afectacion, con irregularidades y displasia menor

que se observa en la osificacién tardia.'®*?



La rodilla es la articulacién afectada en segundo lugar de frecuencia®, se
han observado variaciones en el patrén radiogréafico de la rodilla como:
irregularidad y aplanamiento de la superficie articular, aplanamiento de la
troclea femoral y de la eminencia intercondilea, se observan después del
cierre de las epifisis. Otros hallazgos en pacientes adultos son cambios
degenerativos, genu valgum, depresion del platillo tibial lateral y maltiples
cuerpos libres. La irregularidad y la fragmentacion de la epifisis, aumento
del espacio articular y deformidad en valgo son los hallazgos dominantes

antes del cierre de la fisis.”
En el tobillo aplanamiento del aspecto superior del astragalo, asi como de
la cabeza y del angulo tibio-astragalino. La columna es casi siempre

normal, aunque puede presentar irregularidad de la placa terminal. *

Otras formas de Displasia Epifisiaria Multiple

La herencia autosomica dominante de la displasia epifisiaria que esta
confinada Unicamente a la articulacion de la cadera ya se ha reportado
(Morty 1962, Wamoscher y Farhi 1963). Esta entidad es, en algunos
casos denominada “Enfermedad de Perthes familiar’, aunque esta

pobremente definida y aun no se ha determinado el estatus sindromatico.

La artropatia de Meyer o Displasia Epifisiaria de la cabeza femoral (Meyer

1964). La cual es diagnosticada algunas veces como Enfermedad de
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Perthes, ya que también se presenta con alteraciones en la cadera en la

infancia temprana.’

La Displasia de Meyer parece ser una entidad, caracterizada por una
alteracion asintomética del desarrollo, la cual sana por completo y no deja
secuelas excepto una ligera disminucion en la altura de las epifisis
femorales, sin datos clinicos ni alteraciones de la marcha.

En algunos casos después del tercer afio de vida es dificil distinguir entre

la Displasia de Meyer y la enfermedad de Perthes bilateral.”**

La Displasia de la cadera Namagqualand es una condicion Unica que ha
sido identificada en 45 personas en 5 generaciones en un grupo de

personas con ancestros mezclados en el Sur de Africa.

El dolor en la articulacion de la cadera se desarrolla en la infancia y el
curso es progresivo, produciendo una discapacidad en la edad adulta. En
general la salud es buena, la altura no esta disminuida y no existe
alteraciones extraesqueléticas. Los mayores cambios se encuentran en la
epifisis de la cabeza femoral las cuales se encuentran aplanadas y
fragmentadas; secundariamente la artropatia degenerativa se presenta en

las etapas tardias.*
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La platiespondilopatia es variable, pero se presenta en el 60% de los
individuos afectados. El estudio familiar indica herencia autosémica

dominante con una consistencia en expresion fenotipica.

La Displasia Epifisiaria es componente de un numero de sindromes.
Lowry y Word (1975) describié a dos hermanos con displasia epifisiaria
con anormalidades epifisiarias generalizadas, estatura corta, nistagmo
congénito y microcefalia. Los autores han sugerido una condicidon
hereditaria ligada al cromosoma X o autonomica recesivo. Pfeiffer et al
(1973) reportd a tres hermanos, dos de ellos gemelos homocigotos, con
displasia de la cabeza femoral, miopia severa. Los padres eran familiares

lejanos, lo que hace que se posible la herencia autosomica recesiva.™

Diagnostico Diferencial:

Entre los principales diagndsticos diferenciales tenemos: Displasia
Espondiloepifisiaria, en particular la Displasia Espondiloepifisiaria tardia y
la Pseudocondrodisplasia, asi como la Enfermedad de Legg-Calvé-

Perthes.

En la Displasia Espondiloepifisiaria congénita los cambios en la columna
y en las epifisis estan presentes desde la etapa neonatal. El disrafismo,
hipertelorismo, pie equino varo aducto congénito, son evidentes al

nacimiento, la extension del codo esta limitada y las caderas luxadas, la

12



xifosis severa y la deformidad toracica se desarrolla en la infancia, la
longitud de las extremidades inferiores es desproporcionada, con afeccion
oftalmoldgica en mas del 50% de los casos. La osteoartritis secundaria y
el dolor de espalda son un problema frecuente, asi como alteraciones
cardiorrespiratorias. Los cambio radiograficos en los recién nacidos son
obvios en la columna y pelvis, presentando retraso en el desarrollo de
centros de osificacion, las epifisis de los huesos largos son irregulares, la
articulacion de la cadera se vuelve displasica con cambios degenerativos

severos presentes en la edad adulta temprana.’

En la Displasia Espondiloepifisiaria tardia las manifestaciones aparecen
en la infancia. La afectacion es principalmente espinal con acortamiento
de las extremidades. La xifosis dorsal se desarrolla en la infancia con un
acortamiento progresivo del tronco, mientras que las extremidades estan
relativamente poco afectadas. Radiograficamente el esqueleto es normal
hasta la edad de 5 afos, posteriormente la platiespondilitis se presenta,
con xifoescoliosis y deformidad de la caja toracica, la superficie articular
de las grandes articulaciones se vuelven aplanadas y displasicas, los
cambios mas importantes son en la cadera, produciendo también
deformidad en las rodillas similar a la que se observa en pacientes con

DEM, sin embargo presentan una severa deformidad en la columna.**

La Pseudoacondrodisplasia tiene una irregularidad epifisiaria aunque

también incluye compromiso de la metéfisis y disrafismo.*

13



El retraso en el crecimiento es aparente en la infancia temprana, con un
acortamiento desproporcionado de las extremidades, lordosis lumbar vy
escoliosis pude estar presente, sin manifestaciones craneofaciales. La
osteoartritis secundaria se presenta en la edad adulta temprana,
particularmente en articulaciones de carga. Radiograficamente las epifisis
de los huesos largos son irregulares, mientras que las metafisis
adyacentes tiene forma de copa y son amplias, durante el desarrollo las
vértebras son irregulares y biconvexas. La pelvis y el acetabulo son

aplanados, mientras que el isquion y el pubis son hipoplasicos.*
La Ocronosis, la enfermedad de Wilson y el hipoparatiroidismo congénito
son enfermedades que se deben diferenciar en casos con osteortritis

prematura.”

Fig. 1. Diagnostico diferencial de nifilos con osteocondrodisplasia de la

cadera:
Displasia Epifisiaria Multiple Legg-Calveé-
Perthes
Estatura Corta Normal
Antecedentes Positivos/Negativos Negativos
Presentacion
Rx
Acetabulo Simétrico, primario, temprano Asimétrico,
secundario, tardio
Cabeza Simétrica, pequefia, coalescencia Asimétrica
Femoral progresiva de las é&reas irregulares
de osificacion
Otras epifisis involucradas Otras epifisis
normales
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Justificacion:

Existen pocos reportes en la literatura sobre las manifestaciones
ortopédicas (clinicas y radiograficas) de la Displasia Epifisiaria Mdultiple,

ninguno en nuestra poblacion y que ademas sean recientes.

Objetivo:

El propdsito de este estudio es revisar los expedientes de los pacientes
con el diagnostico de Displasia Epifisiaria Multiple para identificar las
manifestaciones clinicas y radiograficas de los pacientes afectados con

esta alteracion.

Es nuestro objetivo presentar el patron y el desenlace clinico de las
manifestaciones ortopédicas en la Displasia Epifisiaria Maultiple
observadas en un Hospital especializado en transtornos pediatricos donde
la alta concentracion de pacientes pueda reflejar la incidencia relativa de

una enfermedad subdiagnosticada y poco comun.

15



Material y Métodos:

Se realizé un estudio descriptivo, de corte trasversal de serie de casos,
del expediente clinico y radiologico en el Hospital Shriners para nifios,
unidad de la Ciudad de México, de pacientes con el diagnostico de

Displasia Epifisiaria Multiple de Octubre1989 a Noviembre del 2002.

La Displasia Epifisiaria Mdltiple se diagnosticé radiograficamente con
epifisis irregulares, crecimiento epifisiario anormal en dos o mas epifisis
de huesos largos y con hallazgos normales en la columna. La inteligencia
y la apariencia facial debia ser normal y otras alteraciones sistémicas del
hueso se excluyeron. Se revisaron las radiografias de 18 pacientes, los
cuales se encontraban como pacientes activos al momento del estudio y

de los cuales se contaba con expediente radiografico completo.

En cada paciente se estudiaron las alteraciones en las epifisis de los
huesos largos utilizando las series radiograficas del expediente.

Se estudiaron Unicamente las epifisis del humero proximal, radio distal,
fémur proximal y distal, tibia proximal y distal, debido a que estas regiones
son relativamente grandes y se pueden evaluar claramente en
radiografias anteroposteriores y laterales. Se defini6 como epifisis

afectada aquella epifisis en la que se pudiera observar fragmentacion,

16



deformidad o el 20% de disminucion en la altura comparado con lo

normal.

Resultados:

Se obtuvo un total de 25 pacientes tratados, 15 nifios y 10 nifias. Fig 2. El

promedio de edad de la presentacion 2.8 afios (con un rango de 2 meses

a 6 afnos).

Figura 2. Distribucion de la DEM por sexo.

Distribucion por sexo

O Hombres
H Mujeres

60%

La principal causa de presentacion fue el genu valgum o varum en 18
pacientes, asociados con alteraciones en la marcha. Siete pacientes
tenian una historia familiar positiva para Displasia Epifisiaria Multiple, por
lo cual a dos pacientes se les realizd estudio genético al nacimiento

resultando positivo para DEM.

17



Cuatro pacientes presentaron otras alteraciones congénitas: hipospadias,
orquidopexia, anacusia e hidrocefalia. Siete pacientes tuvieron una

historia familiar positiva para DEM.

Los principales sintomas reportados por lo pacientes fueron: dolor y
deformidad de la rodilla en el 80% (20 pacientes) y coxalgia en el 20% (5
pacientes). Fig 3

Figura 3. Principal articulacién sintoméatica

Principal articulacion sintomética

20

151

Frecuencia 10+

Rodilla Cadera

Articulacién

Hallazgos Radiograficos:

Durante la revision del expediente radiografico de los pacientes, se

observo afeccion principalmente de la cadera y rodilla. Fig 4
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Figura 4. Articulacion afectada radiograficamente en la DEM

Presentacion radiografica

18
16
14
12
10

ON MO ©

—

Cadera Rodilla Tobillo Hombro Mufieca

Frecuencia de presentacion

Articulaciéon afectada

En la cadera con retraso en la aparicion del centro de osificacion
secundario, en un maximo de edad en esta serie de 2 afios y 6 meses. La
fragmentacion de la epifisis femoral proximal fue evidente a los 9.8 afos
de edad. El aplanamiento y pérdida de la altura de la cabeza femoral fue
evidente en el 72 % (13 pacientes), asociado con acortamiento del cuello

femoral.

Dos pacientes (11%) presentaron displasia acetabular, caracterizada por
lateralizacion de la cadera, asi como por un acetabulo severamente

displasico.

19



En la rodilla, la epifisis femoral distal y la proximal de la tibia mostraron
pérdida de la altura, irregularidad y fragmentacion, asi como aumento del
espacio articular. La deformidad en valgo se observé con mayor
frecuencia, el 55% (diez pacientes) presentaban genu valgum y 27%

(cinco pacientes) de genu varum de moderado a severo.

En el tobillo se observaron irregularidad y fragmentacion de la epifisis
tibial distal, asi como irregularidad de la superficie articular del astragalo,

con valgo de tobillo en un paciente (5%).

En el hombro se observaron en el 11% (dos pacientes) con
anormalidades epifisiarias menores como irregularidad de la epifisis
humeral proximal. La cabeza humeral mantiene una forma esférica y

congruente, asi como una fosa glenoidea bien formada.

En un paciente (5%) se observo irregularidad de la epifisis distal del radio,

con ensanchamiento de la metafisis.

En todos los pacientes se observé huesos tubulares y cortos en los dedos

de la mano.
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Tratamiento:

De los 25 pacientes con diagnéstico de DEM, un paciente solicité alta
voluntaria y cinco pacientes se mantuvieron en observacion. Los 19
pacientes restantes se les realiz6 tratamiento quirdrgico como se describe

a continuacion. Fig 5

Figura 5. Tratamiento realizado a los pacientes con DEM

Tipo de tratamiento realizado

21%

@ Consenvador
m Quirdrgico

A los dos pacientes con displasia acetabular se les realizd cotiloplastia
tipo Chiari, debido a lateralizacion de la cadera y acetdbulo severamente

displasico.
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A un paciente se le realiz6 miotomia de aductores y tenotomia del psoas
izquierdo por presentar coxalgia y limitacion de los arcos de movilidad de

la cadera izquierda.

De los 12 pacientes tratados con osteotomia alineadora de fémur, ocho
pacientes se realizé bilateral, a dos pacientes se les realiz6 mas de un
procedimiento unilateral y a dos pacientes se les realiz6 mas de un
procedimiento en fémur bilateral, debido a la persistencia de la
deformidad; un paciente de los tratados con osteotomia alineadora de
fémur bilateral presenté una fractura del féemur derecho, evolucionando
con valgo de la rodilla derecha de mas de 25° por lo que se realizaron dos

osteotomias alineadoras de fémur mas.

De los 11 pacientes tratados con osteotomia alineadora de tibia, a dos
pacientes se les realizo unilateral, 8 pacientes se les realiz6 bilateral y a
un paciente se le realiz6 mas de 1 procedimiento en tibia bilateral, que lo

requirio debido a genu varum severo.

Un paciente fue manejado con artrodesis de rodilla, debido a
incongruencia articular, limitacion de los arcos de movilidad y dolor
severo. Un paciente fue manejado con alargamiento de tibia y otro
paciente con alargamiento de fémur, debido a discrepancia de las

extremidades.
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Sequimiento:

El seguimiento se reviso la Ultima consulta registrada en el expediente
clinico de todos los pacientes.

Dos pacientes solicitaron alta voluntaria, Siete pacientes se reportaron en
su ultima consulta asintomaticos, realizando marcha sin alteraciones, solo

con datos de talla baja.

Ocho pacientes reportaron gonalgia de moderada a severa, asi como
alteraciones en la marcha, uno de los cuales realizaba marcha asistida
con muletas canadienses. Dos pacientes presentaron discrepancia de las
extremidades inferiores las cuales se corrigieron con taloneras a la

medida.

Complicaciones:

Se presentaron 4 complicaciones: Una infeccion en el trayecto de los
clavos, al cual se le realizd6 secuestrectomia, presentando una evolucién
favorable, un accidente automovilistico con fractura de cadera, recibio
tratamiento quirdrgico, actualmente realiza marcha asistida con muletas
axilares, un paciente presentd pseudoartrosis de tibia izquierda tratada

con fijador circular tipo Ilizarov con una evolucion satisfactoria y por altimo
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un paciente sufri6 una caida presentando un fractura de fémur la cual
requirio tratamiento quirargico en 2 ocasiones mas, presentando

acortamiento de la extremidad de 24mm asi como gonalgia bilateral .

Discusion:

Aunque la Displasia Epifisiaria Mdultiple es una enfermedad de la infancia
con manifestaciones clinicas variadas como: talla baja, marcha
claudicante, deformidades angulares y dolor; requiere diagndstico
oportuno y tratamiento quirdrgico temprano. Con frecuencia se confunde
de Enfermedad de Legg-Calvé-Perthes, lo que favorece en estos nifios el
sobretratamiento con aparatos de abduccion o con osteotomias

innominadas.®®

Los pacientes en este estudio mostraron alteraciones epifisiarias multiples
y corta estatura, con o sin afeccién de la mufieca, lo que corresponde al
tipo Ribbing (moderado). Aunque como se ha mencionado no existen
criterios definidos para distinguir entre el tipo de Fairbank (severa) y el

tipo de Ribbing (moderada).®

El diagndstico debera estar basado en radiografias de multiples
articulaciones, incluyendo cadera, rodilla, tobillo, mufieca, mano y

columna, asi como el criterio de Eguchi utilizado en este estudio.

24



La Displasia Epifisiaria Multiple se bebe considerar como una enfermedad

poliarticular, similar a la artritis reumatoide.”

En este estudio la articulacion afectada en orden de frecuencia fue la
rodilla, la cadera y hombro, mufieca y tobillo, aunque estas ultimas en
menor frecuencia, en comparacién con la serie reportada por Newman®
donde encontr6 a la articulacion de la cadera como la articulacion

principalmente afectada.

El desarrollo de anormalidades en la cadera en la DEM es probablemente
asociado a determinados defectos genéticos de la matriz cartilaginosa,

que alteran la osificacién normal de la cabeza femoral y el acetabulo.®*?

La Displasia Epifisiria Multiple presenta un amplio espectro de lesiones
articulares que va de una forma leve a severa, por lo que se observa una
heterogenicidad de las manifestaciones ortopédicas encontradas en
nuestra poblacién.>®®  Estas caracteristicas estan asociadas con
discapacidad severa que ocurre de forma tardia, entre la tercera y cuarta
década de la vida, principalmente asociada a osteoartritis degenerativa, y

en ocasiones requieren reemplazos articulares totales. *° (ver anexos)

El diagnostico diferencial de la DEM incluye: Displasia
Espondiloepifisiaria, principalmente la forma tarda, la Enfermedad de

Legg-Calvé-Perthes, la Displasia de Meyer”*°, asi como la Ocronosis, la
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enfermedad de Wilson y el hipoparatiroidismo congénito® por lo que todos
los pacientes de este estudio recibieron consejo genético y valoracion por
endocrinologia, asi como la realizacion de radiografias de mudltiples

articulaciones para descartar otras patologias.

Aunque en la DEM ha sido ampliamente reconocida la afeccion de las
articulaciones de los miembros inferiores, se ha apreciado que cambios
similares pueden ocurrir en las extremidades superiores, aunque estas
son menos discapacitantes.® En esta serie s6lo se reportaron dos
pacientes (11%) con anormalidades epifisiarias menores en el hombro,
con cambios radiograficos y clinicamente asintomaticos, la cual es
significativamente menor a la incidencia reportada por Ingram® donde una

tercera parte de los pacientes tuvo sintomas en el hombro.

El tratamiento conservador, las osteotomias correctivas y el alargamiento,
se requieren en la correccion de la deformidad en varo o valgo de la
rodilla. Aunque se reportaron alteraciones de la marcha y gonalgia
asociada a deformidad, la discapacidad seria de la DEM se presenta en la

edad adulta, como ya se mencioné anteriormente.***

El diagnostico temprano permite orientar a la familia sobre las opciones

de tratamiento y coOmo minimizar el dafio articular, tanto en actividades de

la vida diaria como es el aspecto ocupacional.
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A pesar de que se realizo el esfuerzo en esta revision para asegurar la
identificacion de todos los pacientes con DEM, existe la posibilidad de que
algun paciente no haya sido identificado con dicho diagndstico por

presentar un involucro leve articular.

Conclusiones:

La Displasia Epifisiaria Mdultiple es un transtorno poco frecuente, mal
diagnosticado o con retrazo en el diagnostico, debido a que se confunde
con una variedad de patologias como son: Displasia Espondilo Epifisiaria,
la Pseudocondrodisplasia y la Enfermedad de Legg-Calvé-Perthes, por lo
que Ssu reconocimiento permite un tratamiento eficiente para una

evolucion satisfactoria.

Hasta nuestro conocimiento esta es la serie con mayor numero de
pacientes reportada, por lo que podemos definir las alteraciones que con
mayor frecuencia se presentaron, para su reconocimiento temprano y asi

favorecer un diagndstico oportuno en nuestra poblacion.

En cuanto a la genética hay mucho por definir, constituyendo una campo
amplio por explorar, por lo que si encontramos manifestaciones clinicas
que puedan orientar al diagndstico, se sugiere una revision mas amplia en

este rubro.
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Dentro de los resultados obtenidos, so6lo dos pacientes (16%) que fueron
manejados con osteotomia alineadora de fémur requirieron mas de un
procedimiento en fémur bilateral, mientras que los pacientes manejados
con osteotomia alineadora de tibia s6lo un paciente (9%), requiri6 mas de
un procedimiento en tibia bilateral, determinando que el tratamiento
quirurgico provee resultados satisfactorios en los pacientes con Displasia

Epifisiaria Mdltiple.

Debido a que la Displasia Epifisiaria Multiple se considera un diagndéstico
exclusion, ya que no se han definido criterios clinicos que permitan su
diagnéstico oportuno, por lo que presentar un estudio de este tipo con una
muestra hasta nuestro conocimiento grande, permite hacer referencia a
las manifestaciones mas comunes y ofrecer un tratamiento oportuno para
evitar la progresion a deformidades mas complejas y tratamientos

innecesarios.
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AnNexos:

Caso 1.
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Caso 2
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