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RESUMEN 
 

Objetivo: Describir la experiencia institucional en el diagnóstico y manejo de 
fetos con displasia esquelética revisados en el departamento de medicina 
materno fetal que nos permita obtener información general y descriptiva sobre 
dicha entidad y a partir de la cual se puedan obtener una serie de inferencias 
que den lugar a estudios posteriores. Método: Se realizó un estudio 
observacional, retrospectivo, serie de casos de los años 1998 a mayo del 2007 
la muestra consistió en todos los casos con diagnóstico inicial de displasia 
esquelética detectados en el departamento de medicina materno fetal del 
INPerIER los cuales fueron analizados en el sistema SPSS 12. Resultados: Se 
incluyeron inicialmente un total de 69 casos de enero de 1998 a mayo del 2007, 
4 de ellos sin resolución del embarazo en el INPerIER, y 5 casos con 
diagnóstico final posnatal de neonato sano. El total de nacidos vivos en el 
periodo de estudio fue de 68 340, con 60 casos corroborados de displasia 
esquelética constituyendo una prevalencia de 8 casos por 10 000 nacidos 
vivos. La edad más frecuente al diagnóstico fue de 23 años, los casos 
detectados antes de la semana 17 fueron el 4%. De las alteraciones 
ultrasonográficas: el 88.4% presentan algún tipo de acortamiento de 
extremidades, de éstas la más frecuente encontrada fue micromelia, el 21.7% 
de los casos cursaron con alteraciones sistémicas la más frecuente cardiopatía. 
Se encontró hipoplasia pulmonar en el 23% de los casos, con MNT u óbito en 
el 80% de ellos. Las cuatro displasias más frecuentes fueron osteogénesis 
imperfecta (prevalencia de 1.7/10000 NV), displasia tanatofórica (1.31/10000), 
acondroplasia (1.0/10000), displasia campomélica (0.43/10000) e 
hipocondroplasia (0.29/10000), la principal displasia esquelética no letal fue la 
osteogénesis imperfecta, mientras que la displasia tanatofórica fue la principal 
displasia esquelética letal. La precisión diagnóstica fue del  75.38%. Contamos 
con una mortalidad del 46.1%, constituyendo una muerte perinatal de 4-5 por 
10 000 nacimientos. Conclusiones: El diagnóstico prenatal de displasia 
esquelética en nuestro medio se basa en la alteración estructural observada 
por ultrasonido, por lo que se deberá ser más descriptivos en estos datos, 
ofrecer un diagnóstico lo más temprano posible así como acompañarse de un 
seguimiento integral perinatal y posnatal. 
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ABSTRACT. 
 
Objective. To describe the Instituto Nacional de Perinatología’s  (INPerIER) 
experience in the diagnosis and management of fetuses with skeletal 
dysplasias at the Maternal and Fetal Medicine Department.  This general and 
descriptive information about these entities is necessary to make inferences 
that wil be used for further studies. 
Methodology. Observational and retrospective review of all the cases from 
January 1998 to May 2007.  This sample includes all the cases with an initial 
diagnosis of skeletal dysplasia detected at the Maternal and Fetal Medicine 
department in our Hospital.  SPSS-12 was used for data analysis. 
Results. A total of 69 cases were detected from January 1998 to may 2007.  4 
of them did not delivery at INPerIER , and in other 5 cases the final diagnosis 
was a healthly newborn.  The total number of live newborns was 68 340; in 60 
of these cases the diagnosis of skeletal dysplasia was corroborated.  It means a 
prevalence of 8 cases in 10 000 liv newborns.  The most frequent age at the 
diagnosis was 23 years; 4% of the cases were detected before dthe 17th week 
of gestation.  About the ultrasound findings, in 88.4% there were shortening of 
the limbs (more frequent micromelia); in 21.7% of the cases systemic 
abnormalities such cardiopathy were fond; in 23% there were lung hypoplasia 
(80% of these with fetal or early neonatal death).  The five most frequent 
displasias were imperfect osteogenesis (prevalence 1.7/10 000 live newborns), 
tanatophoric dysplasia (1.31/10 000), acondroplasia (1.0/10 000), campomelic 
dysplasia (0.43/10 000) and hipocondroplasia (0.43/10 000).  The main non-
lethal skeletal dysplasia was imperfect osteogenesis, while tanatophoric 
dysplasia was the main lethal skeletal dysplasia.  The precision for the 
diagnosis was 75.38%.  The mortality was 46.1%; it means a 4-5 perinatal 
deaths in 10 000 newborns. 
Conclusion. The prenatal diagnosis for skeletal dysplasias in our hospital is 
based on an structural abnormality detected with the ultrasound, so it is 
important to describe these findings as much as possible, for an early diagnosis 
assesment and an integral perinatal and postnatal follow up. 
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   CAPITULO 1 

INTRODUCCION 

 Se estima que los defectos congénitos (incluyendo aquellos del 
esqueleto) se encuentran en 0.02% y que 80% de ellos ocurre en el llamado 
“embarazo de bajo riesgo”.1 La prevalencia al nacimiento de displasias 
esqueléticas Rassmusen en 1996 la estima en 2-5/10 000 nacimientos2, la 
frecuencia de displasia dentro de las muertes perinatales es de 9.1/1000, 25% 
se reportan como óbito, y un 32% mueren en el periodo neonatal., en México 
un estudio por Ávila J. y cols., en el Centro Médico Nacional La Raza revisó en 
forma retrospectiva malformaciones congénitas reportadas de recién nacidos 
en el periodo de 1984 a 2003, se contabilizaron un total de 14 986 recién 
nacidos reportándose un total de 3682 malformados (2.46%), promedio de 
nacimientos al año fue de 7494 con una incidencia el 184 recién nacidos 
malformados por año., el tipo de malformación más frecuente incluye aquellas 
comprendidas en el sistema musculoesquelético con el 19.3% en segundo 
lugar, es decir apenas precedidas por alteraciones en sistema cardiovascular 
comprende 26% del total3 y hay otros estudios que mencionan que 
aproximadamente en México el 1 % de los embarazos cursarán con defectos 
estructurales 4.  

 

Las displasias esqueléticas es un grupo de condiciones heterogéneas con 
características particulares y alteraciones en la forma, crecimiento o integridad 
del hueso y por tanto con variados pronósticos5. Su diagnóstico es infrecuente 
y una pequeña proporción, pero de significativo impacto social, son 
diagnosticadas antes del nacimiento.  Son únicas dentro de los defectos al 
nacimiento, muchas son letales, otras no y se encuentran en individuos que 
llevan  una vida productiva sin la intervención de terapia, es por esto que uno 
de los compromisos médicos es realizar un diagnóstico correcto para poder 
establecer un pronóstico, consejería y manejo multidisciplinario.  

 

Las cuatro displasias esqueléticas más comunes son displasia tanatofórica, 
acondroplasia, osteogénesis imperfecta y acondrogénesis., la displasia 
tanatofórica y la acondrogénesis comprenden un 62% de las displasias letales, 
y la más común de las displasias esqueléticas no letales es la acondroplasia5., 
con variaciones leves según las diferentes series como osteogénesis 
imperfecta en primer lugar, seguida por displasia tanatofórica, displasia 
campomélica, y acondroplasia, por Sharony 1993.6  

Se propuso la nomenclatura Internacional para Displasias Esqueléticas en 
Paris en 1977 ésta ha sido dificultada por la rareza de la condición y la falta de 
entendimiento de las etiologías, esta falta de comprensión provocó que las 
clasificaciones se hicieran basándose en aspectos descriptivos como criterios 
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radiológicos, histológicos, clínicos o evolución clínica, o su posible patogénesis, 
y en trastornos demasiado inciertos se dieron epónimos, así hubo varias 
modificaciones. En 1992 en  Alemania la clasificación fue orientada hacia los 
aspectos morfológicos y criterios de radiodiagnóstico y en similitudes 
patogenéticas agrupándolos en “familias”, en 1997 en Los Ángeles ésta se 
propuso fuera basada en nueva información etiopatogénica concerniente en 
defectos de genes y proteínas, se reagruparon las familias basadas en la 
mutación de los mismos genes., esta última fue tomada como base para 
realizar la ultima clasificación hecha en Oxford en septiembre del 2001, la cual 
fue publicada en el 20027 Anexo 1.  Esta nomenclatura ha sido llamada 
“nosología” para indicar que representa un catalogo de entidades definidas, la 
cual esta en revisión continua dada la nueva, variada y creciente información 
molecular y genética la cual ha contribuido a clarificar esta entidad.  

 

Paralelamente se ha desarrollado como complemento a la existente 
nosología una clasificación de desordenes genéticos del esqueleto basada en 
la estructura y función causadas por genes y proteínas, esta clasificación 
molecular pato-genética deberá ayudar en el reconocimiento de vías y señales 
metabólicas relevantes en el desarrollo del esqueleto y por tanto identificar los 
posibles puntos terapéuticos., pronósticos y clínicos.8 Los defectos moleculares 
son agrupados de la siguiente forma:

1.- Defectos en proteínas estructurales extracelulares.  

2.- Defectos en vías metabólicas.  

    3.-Defectos en la estructura, procesamiento y degradación de ma-  
cromoléculas. 

4.-Defectos en hormonas y mecanismos de traducción. 

5.- Defectos en proteínas nucleares y factores de trascripción.  

6.- Defectos en oncogenes y genes supresores de tumor.  

7.- Defectos en proceso y metabolismo de RNA y DNA.8,9 

Los defectos esqueléticos con genética y bioquímica bien documentada han 
sido asignados a uno de estos grupos. 

 

DIAGNOSTICO PRENATAL 

  El diagnóstico prenatal resulta complicado por  el gran número de 
alteraciones en esta entidad,  la variabilidad genotípica y  los mismos genes 
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involucrados. La ultima revisión “Nosología Internacional y clasificación de los 
desordenes constitucionales del hueso del 2002”,  incluye 300 condiciones 
aproximadamente de las cuales 50 son aparentemente identificables al 
nacimiento7, esto cobra importancia para los especialistas dado que 
constituyen el grupo que puede ser detectado prenatalmente. El diagnóstico 
prenatal requiere una historia familiar (aunque la mayoría son mutaciones de 
novo, algunas son trastornos dominantes y otros menos recesivos) y del 
embarazo10 así como mediciones ultrasonográficas seriadas. Hasta hace una 
década se creía que el diagnóstico de displasia esquelética hecha por 
ultrasonido era la minoría de los casos., actualmente el ultrasonido es la 
primera modalidad usada para el diagnóstico y evaluación de la afección del 
feto, con US 2D se reporta precisión diagnostica hasta en un 65% de los 
casos.11 Hoy en día se tiene que entre el 93% de los defectos estructurales  
fetales son detectables por ultrasonografía a la semana 17. Esto es, 
ultrasonograficamente el objetivo es establecer el diagnóstico y la letalidad de 
la patología lo cual nos dará el pronóstico, por lo que para establecer el 
diagnóstico de la patología el examinador debe someter cada caso a una 
revisión detallada y sistemática como se propone a continuación en el siguiente 
cuadro: 
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TOPICOS PARA LA EVALUACIÓN DEL FETO CON SOSPECHA DE DISPLASIA 
ESQUELÉTICA POR ULTRASONIDO BI O TRIDIMENSIONAL. 

1. Medición de todos los huesos largos. 
2. Comparar con otros segmentos y clasificar el acortamiento de los miembros: 

.   Rizomelia, mesomelia, acromelia, micromelia severa. 
3. Defectos cualitativos de los huesos largos: 

- Desmineralización 
- Fracturas 
- Ausencia de huesos 
- Angulaciones. 
- Contracturas. 

4. Medición de las dimensiones del tórax. 
5. Evaluación de manos y pies. 

- Dedos (polidactilia/sindactilia) 
- Deformidades posiciónales. 

6. Evaluación del cráneo. 
- Macro-cráneo 
- Abultamientos frontales. 
- Cráneo en trébol. 
- Craneosinostosis. 
- Hiper o hipotelorismo. 

7. Defectos faciales. 
8. Examen de espina dorsal. 

- Platispondilia 
- Desmineralización 
- Hemivertebra 
- Desorganización vertebral. 
- Masas de tejido peri espinal. 

9. Evaluación interna de órganos incluyendo eco cardiografía. 
10. Movimientos fetales. 
11. Volumen de líquido amniótico. 

 

Una vez hecha la revisión estructural, y dado que el propósito del 
diagnóstico prenatal es identificar la patología específica para establecer 
asesoría prenatal a los padres así como consejería genética, ortopédica y 
obstétrica, se deberá establecer si hay o no datos de letalidad los cuales se 
enumeran a continuación: 

 

Indicadores de letalidad:  

1.- Displasias letales: Acondrogénesis, displasia tanatofórica, síndrome de 
polidactilia-costillas cortas, fibrocondrogénesis, atelosteogénesis, acondroplasia 
homocigota, Osteogénesis imperfecta, hipofosfatasia.  

 

2.-Hipoplasia pulmonar: Circunferencia torácica menor al percentil 5, 
Relación circunferencia torácica/abdominal menor al percentil 5, área pulmonar 
menor al percentil 5, volumen pulmonar fetal disminuido medido por US 3D. 
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3.- Acortamiento severo de los miembros.11 

 

Para facilitar el diagnóstico prenatal las anomalías músculo esqueléticas 
son divididas en tres grupos, anomalías primarias, del crecimiento y  
contracturas,12 sin embargo dentro de la revisión estructural sistemática y 
detallada propuesta, el tipo de hueso afectado sigue constituyendo la 
información más importante para acercarse al tipo de displasia esquelética., 
aunado a la forma del hueso, curvatura, mineralización, por lo que se 
analizaran las posibilidades diagnosticas dependiendo del tipo de hueso 
afectado: 

 

Acortamiento de los miembros. Cuando se identifica un acortamiento 
debe distinguirse en micromelia, que involucra una extremidad entera, rizomelia 
el segmento proximal, mesomelia, segmento intermedio, o acromelia involucra 
el segmento distal. En general las alteraciones en la longitud de los huesos es 
de etiología no genética. La detección prenatal la divide en 3 grupos12: 1) 
Acortamiento severo, retraso de 3-4 semanas en longitud, la mayoría son 
letales y detectadas en el ler trimestre. 2) Acortamiento moderado con retraso 
de 2-3 semanas en talla ósea, el diagnóstico es posible a las 12 SDG. 3) 
Aparecen con longitud normal en el embarazo temprano y el acortamiento es 
visible después de las 23 SDG. La reducción aislada de una extremidad 
usualmente se relaciona con un síndrome.13  Rizomelia se relaciona con 
acondroplasia, atelosteogenesis, condrodisplasia punctata, fémur 
congénitamente ortodisplasia disfórica, displasia tanatofórica. Mesomelia en 
relación con Acromelia, Síndrome de Ellis-Van Creveld, displasia mesomélica. 
Micromelia asociada a acondrogénesis, atelosteogenesis, displasia distrófica, 
fibrocondrogenesis displasia de Kniest, osteogenesis imperfecta tipo II, 
síndrome polidactilia-costilla corta tipo I y III. 

 

Anormalidades de las manos y pies. Se deberá estudiar número y forma. 
Polidactilia se refiere a más de 5 dedos, se clasifica como axial si el dedo extra 
se encuentra del lado lunar o fibular y preaxial si esta localizado del lado radial 
o tibial., generalmente es un trastorno aislado y de buen pronóstico, cuando es 
compleja se asocia a alteraciones cromosómicas. Sindactilia se refiere a tejido 
blando o fusión ósea de los dedos adyacentes, es una falla en la diferenciación, 
en los casos menos severos es difícil su diferenciación. Clinodactilia, es una 
desviación anormal de los dedos. 

 

Diagnósticos probables de displasias esqueléticas basadas en 
anormalidades de manos y pies: 
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Polidactilia posaxial Displasia torácica asfixiante, displasia 
condroectodermal, displasia mesomélica, síndrome otopalatodigital. 

Polidactilia preaxial Síndrome de Carpenter, Displasia condroectodermal, 
síndrome de polidactilia costilla corta tipo II 

Sindactilia Síndrome de Apert, Síndrome de Carpenter, displasia 
mesomélica, síndrome de Poland, Roberts, trombocitopenia con radio ausente. 

 

 Anormalidades de la cabeza y cara. Deben ser observadas las 
desviaciones de la forma normal, incluyendo braquicefalia, escafocefalia y 
craneosinostosis, valorar puente nasal, presencia de huesos wormianos 
(estructuras óseas en fontanelas), valorar distancia entre ojos cuando esta 
disminuida es hipotelorismo o aumentada hipertelorismo. 

Diagnóstico probable de displasias esqueléticas basado en anormalidades 
de la cabeza y cara: 

Cabeza alargada: Acondrogénesis, acondroplasia, síndrome camptomélico, 
displasia cleidocranial, hipofosfatasia, osteogenesis imperfecta, displasia meso 
mélica, displasia tanatofórica. 

Cráneo en trébol: Displasia tanatofórica tipo II,síndrome camptomelico. 

Craneosinostosis: Acrocefalosindactilia, acrodisostosis, Síndrome de Apert, 
Síndrome de Antley Bixier, Síndrome de Carpenter, Hipofosfatasia. 

Hipertelorismo: Acondroplasia, Artogriposis, displasia camptomélica, y 
cleidocranial, síndrome de Coffin, Síndrome de Holt Oram. 

 

 

 Anormalidades del tórax. Una caja torácica pequeña es común en las 
displasias esqueléticas letales, generalmente hay costillas anormalmente 
cortas llevando a hipoplasia pulmonar. El diámetro toráxico debe ser del 80 al 
100% del diámetro abdominal, las displasias letales cuentan con un diámetro 
toráxico al 50%. 

Diagnósticos probables de displasias esqueléticas basadas en tórax 
pequeño: 

             Acondrogénesis.    Displasia de Kniest 

             Displasia tanatofórica asfixiante  Síndrome de Jarcho 
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              Atelosteogenesis    Displasia meta trópica. 

              Displasia campomelica.   Osteogenesis imperfecta 

              Sd. de disostosis cleidocranial  Hipofosfatasia 

              Fibrocondrogenesis               Displasia tanatofórica 

              Síndrome otopalatodigital 

 

Anormalidades en la espina dorsal. Hay una calcificación de ésta bien 
definida a las 10 a 12 SDG, las malformaciones congénitas se dividen en 2 
grupos. 1) Anomalías causadas por falla en su formación como hemivertebra o 
ausencia de la misma. 2) Alteraciones causadas por falla en su segmentación 
como vértebras fusionadas, no segmentada u otras causantes de escoliosis 
congénita. La más común es platispondilia que consiste en un aplanamiento de 
las vértebras típico de displasia tanatofórica, acondroplasia muestra ausencia 
de espina lumbar, acondrogénesis tipo I cuenta con una osificación de la 
espina dorsal. 

Estas alteraciones son detectadas mediante la exploración estructural fetal 
por ultrasonido, que  es considerado la mejor técnica diagnóstica al momento, 
el rastreo se realiza al final del primer trimestre o inicio del segundo, que es el 
tiempo en que es posible observar mejor los órganos fetales., en cuanto a la 
detección de alteraciones esqueléticas es hasta cuatro semanas más temprano 
el transvaginal que el ultrasonido transabdominal. 

La limitación del ultrasonido transvaginal en el primer trimestre es su corta 
distancia focal, por lo que su límite superior para la identificación de estructuras 
es 17-18 SDG, por lo que se sugiere que si se realiza una revisión entre las 14 
y 16 SDG el 96% de anomalías musculoesqueléticas será diagnosticada.14 En 
cuanto a la imagen del ultrasonido tridimensional sus beneficios sobre el 2D no 
son claros, aunque esta bien establecido que el ultrasonido 3D es mejor que el 
US 2D en la identificación de características fenotípicas y en precisión 
diagnostica (77.1%(27/35) vs. 51.4% (18/35), p 0.004) 15, el ultrasonido 3D en 
comparación con tomografía helicoidal 3D: las características genotípicas 
encontradas favorecieron a la tomografía sobre US, sin embargo se hizo la 
observación que la tomografía no fue superior al ultrasonido 3D en el 
diagnóstico correcto es cual se puede establecer por ambas modalidades.11En 
un estudio realizado a 6 mujeres embarazadas con sospecha de displasia 
esquelética a quienes se realizo, US 2D, US 3D, y Tomografía helicoidal 3D , 
se obtuvo diagnóstico por US 2D en el 66.7% de los casos, y por US 3D y 
tomografía helicoidal en el  100% de los casos.16 En un estudio en Francia se 
establece que la eficiencia ultrasonográfica en el diagnóstico de displasias 
esqueléticas es satisfactoria 60%, la evaluación del pronóstico de esta entidad 
es excelente 96% y en el 25% de los casos el diagnóstico es tan temprano 
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como antes de las 16 SDG17. El ultrasonido abominal es de elección a partir de 
las 17 SDG, las ventajas del ultrasonido 4D no han sido bien estudiadas. 

 

ESTUDIO GENETICO 

El estudio genético es importante para el análisis de mutaciones y es un 
apoyo para el diagnóstico confirmatorio en aquellas displasias con alteraciones 
moleculares bien identificadas., se puede realizar mediante muestra de 
vellosidades coriónicas a las 11 a 13 SDG, amniocentesis 16 a 20 SDG. El 
desarrollo de la tecnología medica ha cambiado el diagnóstico prenatal, así 
como la afección del embarazo y su manejo, esto tiene implicaciones 
epidemiológicas en el estudio de los defectos, un ejemplo de ello es la 
terminación del embarazo después del diagnóstico prenatal en patologías 
letales.18A pesar de las facilidades crecientes para el diagnóstico de las 
displasias esqueléticas que incluye diagnóstico histológico, radiológico, 
ultrasonográfico y molecular, se reporta hasta un 7% de los casos sin 
corroborar diagnóstico.19    Y sin embargo el pronóstico es tan diverso como 
amplia la clasificación de las displasias, dada la variabilidad en la letalidad de 
las mismas,  el conocimiento cada vez más amplio ha llevado a ampliar las 
características estructurales, genéticas y moleculares para el diagnóstico y el 
establecimiento del pronóstico y por tanto el manejo prenatal el cual puede 
incluir desde revisiones seriadas, modificaciones terapéuticas o incluso 
interrupción del embarazo. 

 

 

ESTUDIO POSNATAL  

 Después del nacimiento.  Un diagnóstico específico requerirá un examen 
completo radiológico, patológico, clínico, y examen genético molecular, y 
estudio postnatal en todos los casos. El estudio posnatal debe incluir una 
evaluación clínica detallada por un genetista experimentado, y radiografías del 
esqueleto., este examen radiográfico permite precisar el diagnóstico en la 
mayoría de los casos, los estudios bioquímicos se reservan para casos que 
sugieran trastornos metabólicos, estudio cromosómico en todos los casos.20       

Por lo anteriormente comentado, el presente estudio se enfocara  al 
diagnóstico ultrasonográfico prenatal dado que al momento es el mejor método 
disponible para la identificación de fetos con riesgo de alteraciones 
estructurales y cromosómicas., lo anterior mediante el análisis de los 
expedientes del departamento de Medicina Materno Fetal del INPerIER. 
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CAPITULO 2 

MATERIAL Y METODOS 

JUSTIFICACION 

 

 Las displasias esqueléticas son un grupo heterogéneo de alteraciones en el 
crecimiento y morfología de varios segmentos del esqueleto, estas cuentan con 
distintas y variadas formas de presentación, historia natural, pronóstico y por tanto 
manejo y tratamiento. Uno de los aspectos más importantes es que pueden ser 
letales o no, las que no lo son se encuentran en individuos socialmente adaptados 
a la vida cotidiana, es por esto que aunque no constituyen una entidad frecuente, 
es importante conocer, en dado caso, el diagnóstico prenatal, seguimiento y 
manejo. Conforme el avance tecnológico se hace presente, se amplia el campo 
del diagnóstico prenatal mediante ultrasonografía, bioquímica o técnicas de 
ingeniería genética, lo cual permitirá un manejo multidisciplinario que constituya 
información verídica y sólida para establecer un pronostico de dicha entidad., por 
lo que el análisis descriptivo de esta entidad es parte de éste avance en medicina. 
El presente estudio representa la oportunidad de que la experiencia institucional 
aporte información acerca del abordaje de esta entidad, se constituirá en una 
autoevaluación para así poder revisar protocolos de manejo y modificarlos en 
beneficio de la población. En nuestra población no hay grandes estudios de series 
de casos con displasia esquelética, dada la baja frecuencia, sin embargo el 
INPerIER es un centro de referencia en el país para medicina perinatal por lo que 
este estudio aportará gran información en esta patología. 

OBJETIVOS  

General. Describir la experiencia institucional en el abordaje de fetos con 
displasia esquelética revisados en el departamento de medicina materno fetal. 

 Objetivos específicos 

1.-Establecer la frecuencia de displasias esqueléticas en el INPerIER. 

2.-Establecer las características principales para el diagnóstico de displasia 
esquelética. 

3.-Determinar con que frecuencia se corrobora el  diagnóstico prenatal con el  
posnatal. 

 



DISEÑO DEL ESTUDIO. 

Tipo de investigación 

Descriptivo, observacional, retrospectivo, serie de casos. 

Lugar y duración  

Departamento de  medicina fetal del Instituto Nacional de Perinatología  “Isidro 
Espinoza de los Reyes”, 1998-2007 

Universo 

El universo lo constituyen los registros de medicina fetal de mujeres 
embarazadas con diagnóstico de displasia esquelética en el feto, analizados y  
concretados en un archivo en el departamento de Investigación de Medicina 
Materno Fetal en el periodo 1998-2007. 

Criterios de inclusión 

Todos los archivos de casos del       departamento de medicina materno fetal 
con diagnóstico fetal de alteración esquelética. 

 

Criterios de exclusión 

Archivos con datos incompletos. 

 

Descripción del estudio 

Se incluyeron de manera subsecuente  todos los casos con diagnóstico de 
displasia esquelética concentrados en el departamento de medicina fetal del año 
1995 a mayo del 2007. Los datos colectados se citan en anexo 2. Datos que se 
analizaron con el programa estadístico SPSS 12. 

Variables en estudio 

Edad materna: 

Def. conceptual: tiempo que la madre ha vivido desde su nacimiento. 

Def.operacional: edad registrada al momento del diagnóstico de displasia 
esquelética en el feto. 



Tipo de variable: cuantitativa discreta. 

Nivel de medida: Años. 

Displasia esquelética:  

Def. conceptual: Las displasias esqueléticas son un grupo heterogéneo de 
alteraciones en el crecimiento y morfología de varios segmentos del esqueleto.1 

Las cuales cuentan con distintas y variadas formas de presentación, historia 
natural, pronóstico y por tanto manejo y tratamiento. 

Def.operacional.: aquel diagnóstico de displasia esquelética hecho por el 
especialista adscrito al INPerIER y acotado en el archivo. 

Tipo de variable: Cualitativa nominal. 

Nivel de medida: Tipo de displasia esquelética registrada en el archivo de 
medicina fetal. 

Patología materna:  

Def.conceptual.: alteración del estado o funcionamiento del organismo 
materno. 

Def.operacional: enfermedad de la madre coexistente al momento del 
diagnóstico de displasia esquelética en el feto acotada en el expediente. 

Tipo de variable: Cualitativa nominal. 

Tipo de medición: diagnósticos patológicos 

Antecedente heredofamiliar presente para displasia esquelética. 

Def.conceptual: Presencia de paridad resultando en hijo (padre o madre) con 
alteración esquelética es antecedente familiar directo, indirecto si hay historia en el 
resto de la familia de displasia esquelética. 

Def. operacional: Encontrar en la historia clínica la referencia del nacimiento de 
hijo con alteración esquelética. 

Tipo de variable: Cualitativa nominal dicotómica 

Tipo de medición: si o no 

Semanas de gestación al diagnóstico de displasia esquelética: 



Definición conceptual: semanas y días a partir del primer día de la fecha de 
última menstruación, o del primer ultrasonido,  al momento del diagnóstico de 
displasia esquelética en el feto. 

Def. Operacional: Semanas referidas en el expediente en la fecha del 
diagnóstico de displasia esquelética. 

Tipo de variable: Cuantitativa discreta. 

Tipo de medición: Semanas 

Hallazgos ultrasonográficos. 

Definición conceptual: todos aquellos rasgos ultrasonográficos anormales 
encontrados en la revisión estructural del feto mediante ultrasonido bidimensional. 

Definición operacional: alteraciones estructurales del feto y del líquido 
amniótico referidos en el expediente. 

Tipo de variable: Cualitativa nominal 

Tipo de medición: Acortamiento de extremidades que incluyen micromelia, 
rizomelia, mesomelia, acromelia. Desmineralización, fractura, ausencia ósea, 
angulación, contractura, polidactilia posaxial o preaxial, sindactilia, asi como 
alteraciones del cráneo que incluyen macrocráneo, cráneo en trébol, 
craneosinostosis, hipertelorismo, hipotelorismo, abultamiento frontal, hidrocéfalo. 
Alteraciones de la columna vertebral como platispondilia, desmineralización, 
hemivertebra, téjido periespinal “masa”. 

Muerte neonatal 

Definición conceptual:  fallecimiento dentro de los 28 días de vida extrauterina. 

Definición operacional:  registro en el expediente de la muerte después del 
nacimiento. 

Tipo de variable. Cualitativa nominal dicotómica. 

Tipo de medición. Si, no. 

Óbito 

Definición conceptual: muerte fetal in útero 

Definición operacional: registro en el expediente de muerte fetal. 



Tipo de variable: Cualitativa nominal dicotómica. 

Tipo de medición: si, no. 

Recién nacido vivo 

Definición conceptual: feto con  FCF al nacimiento mayor de 100 latidos por 
minuto. 

Definición operacional: Producto de la concepción registrado en el expediente 
con vitalidad. 

Tipo de variable: Cualitativa nominal dicotómica. Tipo de medición: Si, No. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 



  CAPITULO 3 

RESULTADOS 

Durante el periodo de estudio de 12 años se incluyeron 69 casos de fetos con 
diagnóstico inicial de displasia esquelética,  5 en los que no se corroboro el 
diagnóstico al nacimiento y 4  que no cursaron el desenlace perinatal en el 
INPerIER.  

 

El total de nacidos vivos en el periodo de estudio fue de 68340, de los cuales 
encontramos 2777 defectos al nacimiento, que corresponden al 4.06% con 60 
casos corroborados de displasia esquelética, la prevalencia de displasia 
esquelética fue de 8 casos por 10 000 nacidos vivos. (Tabla 1) 

 
Prevalencia anual de displasia esquelética. 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal 

1995-2007 
 

AÑO NACIMIENTOS No.CASOS PREVALENCIA
1995 5891 2 2.9/ 10 000NV 
1996 5745 7 10 
1997 5415 7 10 
1998 4741 4 5.8 
1999 5076 4 5.8 
2000 5165 3 4.3 
2001 5377 4 5.8 
2002 6098 5 7.3 
2003 5795 8 11.7 
2004 5765 7 10 
2005 5709 3 4.3 
2006 5408 4 5.8 
2007 2068 2 2.9 

TOTAL 68340 60 8.7 

Tabla 1. 

 

 

 



DIAGNOSTICO DE DISPLASIA ESQUELETICA 

  Las cuatro displasias más frecuentes fueron osteogénesis 
imperfecta, displasia tanatofórica, acondroplasia, displasia campomélica e 
hipocondroplasia, la principal displasia esquelética no letal fue la osteogénesis 
imperfecta, mientras que la displasia tanatofórica fue la principal displasia 
esquelética letal. Tabla 2 

 
Frecuencia, proporción y Prevalencia según tipos de Displasia esquelética. 

INPer IER 
Departamento Medicina Materno Fetal 

1995-2007 
 

Tipo de DE Frecuencia  
No. 

Proporción % Prevalencia por 
10 000 Nacidos 

vivos* 
Osteogénesis imperfecta 12 20 1.71 

Displasia tanatofórica 9 15 1.30 
Acondroplasia 7 11.6 1.00 

Displasia campomélica 3 5 0.43 
Síndrome costillas cortas 

polidactilia 
2 3.3 0.29 

Condrodisplasia 
metafisiaria 

2 3.3 0.29 

Acondrogénesis 1 1.6 0.14 
Hipocondroplasia 2 3.3 0.29 

Hipoplasia femoral 1 1.6 0.14 
Displasia Xifomélica 1 1.6 0.14 
Síndrome de Pffeifer 2 3.3 0.29 
Síndrome de Apert 1 1.3 0.14 

Hemihipertrofia miembro 
pélvico 

1 1.3 0.14 

Displasia espondilocostal 2 3.3 0.29 
Arnold Chiari 1 1.6 0.14 

Síndrome de regresión 
caudal 

1 1.6 0.14 

Displasia ósea de NET 1 1.6 0.14 
Displasia esquelética sin 

especificar 
11 18.3 1.60 

TOTAL 60 100% 2.9/10 000 

Tabla 2. *68 340 Nacimientos 1995-2007. 

 



  Se analizaron las displasias esqueléticas más frecuentes individualmente: 

 

Osteogénesis imperfecta 

Se encontraron 12 casos  de osteogénesis imperfecta, el 91.7% de los casos 
se concentraron en la edad de 16 a 29 años. (Tabla 3) 

 
Edad de las pacientes con diagnóstico fetal de osteogénesis imperfecta 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 
 

EDAD (AÑOS) NUMERO PORCENTAJE 
16-19 4 33.3 
20-24 2 16.6 
25-29 5 41.6 
30-34 1 8.3 
35-39 0 0 
40-42 0 0 

TOTAL 12 100% 

 Tabla 3. 

 

Se presentaron antecedentes familiares positivos a displasia esquelética en el 
41.6% de los casos con osteogénesis imperfecta, destaca el único caso con 
antecedente familiar directo tuvo diagnóstico posnatal de osteogénesis imperfecta 
tipo IV en este caso la madre, la abuela y 1 hermano presentaron diagnóstico de 
osteogénesis imperfecta sin especificar tipo, la madre tuvo 1 hijo sin patología, se 
registro hipoplasia pulmonar como dato de letalidad, y el resultado perinatal fue un 
recién nacido vivo. (Gráfico 1) 

 

 

 

 

 



Casos de osteogénesis imperfecta según antecedentes familiares 
INPerIER  

Departamento de Medicina Materno Fetal  
1995-2007 
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Gráfico 1. 

Las semanas de gestación al diagnóstico comprenden un rango e 13.2-40.3 
semanas, con un promedio de 25.1semanas, el 66.6% de los casos fueron 
diagnosticados en  el segundo trimestre. (Gráfico 2) 

 
Casos diagnosticados de  osteogénesis imperfecta según trimestre del embarazo 
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Gráfico 2 



Un  58.3% de los casos presentaron alteraciones en el líquido amniótico  de 
estos  polihidramnios en el 57.4%, y oligohidramnios en el 42.8%. 

En cuanto a los hallazgos ultrasonográficos en osteogénesis imperfecta el 
100% presentó alteraciones musculoesqueléticas, de éstas el 91.6% con 
acortamiento en extremidades, 50% con alteraciones en cráneo, y el 25% 
alteraciones sistémicas correspondientes a cardiopatías y sistema genitourinario. 
(Gráfico 3) 
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Gráfico 3 

  De las alteraciones musculoesqueléticas la más frecuente fue acortamiento 
de extremidades. (Gráfico 4) 

 
Casos de alteraciones músculoesqueléticas en Osteogénesis Imperfecta 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 

                   

0

2

4

6

8

10

12

Acortamiento de
extremidades

Angulación Desmineralización Fracturas

Alteraciones musculoesqueléticas

Nú
me

ro 
de

 ca
so

s

91.60%

75%

50%

25%

 
Gráfico 4 



Casos osteogénesis imperfecta según acortamiento de extremidades 
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Gráfico 5. 

De las alteraciones en cráneo 5 casos corresponden a abultamiento frontal, y 1 
caso a macrocráneo y de las alteraciones sistémicas son 3 casos: micrognatia, 
alteración urinaria, y cardiopatía. 

 

El rango de semanas de gestación a la resolución fue de 17 a 40.5 semanas 
con un promedio de 32.4 (Tabla 4), 50% se resolvió vía abdominal. (Gráfico 6) 

 
Casos de Osteogénesis Imperfecta según semanas de gestación al momento de la 

resolución. 
INPerIER 

Departamento de Medicina Materno Fetal  
1995-2007 

 
Semanas de gestación Frecuencia % 

<20 1 8.3 
20.1-27 2 16.6 
27.1-33 2 16.6 

33.1-36.6 2 16.6 
>37.1 5 41.6 
Total 12 100 

Tabla 4 



 
Número de casos de Osteogénesis imperfecta y vía de resolución según trimestre del 

embarazo  
        INPerIER  
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Gráfico 6 

La confirmación del diagnóstico de Osteogénesis Imperfecta se hizo en el 
91.6% de los casos, en solo un caso no se corroboró el diagnóstico, en el resto de 
los casos se estableció el diagnóstico y tipo, la mortalidad global en este grupo fue 
de 58.3% (Tabla 5) 

 
Frecuencia por tipo de Osteogénesis Imperfecta y mortalidad. 

INPerIER 
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 
 

               
Mortalidad 

 

Tipo de OI Frecuencia % Frecuencia % 
Tipo I 0 0 0 0 
Tipo II 9 75 6 50 
Tipo III 1 8.3 0 0 
Tipo IV 1 8.3 0 0 

Sin especificar 1 8.3 1 8.3 
Total 12 100% 7 58.3% 

Tabla 5. 

 



La mortalidad por trimestre se ubica hacía el término del embarazo, siendo 
todos los casos del segundo trimestre óbitos. (Gráfico 7) 
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Gráfico 7. 

En cuanto a datos de letalidad de los 7 casos finados, 5 presentaron datos de 
letalidad que corresponde al 71.4%, de éstos 2 casos (28.5%) presentaron tanto 
acortamiento severo de extremidades como hipoplasia pulmonar, 2 casos solo con 
acortamiento severo, y 1 caso con hipoplasia pulmonar como único dato de 
letalidad, es decir el dato de letalidad prevalente fue acortamiento severo de 
extremidades con 57.1%. 

 

Displasia tanatofórica 

Se diagnosticaron 9 casos de displasia tanatofórica,  la edad promedio de 
presentación fue a los 28 años, el 66.6% de los casos se concentran en una edad 
que va de 20 a 34 años.(Tabla 6) . 

 

 
 
 



Edad de las pacientes con diagnóstico fetal de Displasia Tanatofórica 
INPerIER  

Departamento de Medicina Materno Fetal  
1995-2007 

 
EDAD (AÑOS) NUMERO PORCENTAJE 

16-19 1 11.1 
20-24 2 22.2 
25-29 2 22.2 
30-34 2 22.2 
35-39 1 11.1 
40-42 1 11.1 

TOTAL 9 100% 

Tabla 6 

De los 9 casos en solo 1 de ellos cuentan con antecedente familiar de 
displasia, en una mujer de 31 años con hijo previo sano, diagnóstico de displasia 
tanatofórica a las 31 SDG el cual vivió al nacimiento. 

 

Las semanas de gestación al diagnóstico van del rango de 17 a 31 semanas, 
con un promedio de 25 semanas, 6 casos de 9 se diagnosticaron en el segundo 
trimestre. (Gráfico 8) 
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Gráfico 8 



Dentro de las alteraciones de líquido amniótico se encontraron con una 
frecuencia de 66.6%, todos con polihidramnios. 

 

 Las alteraciones ultrasonográficas en cuanto a acortamiento de extremidades 
se encontraron en el 100% de los casos, otras musculoesqueléticas en el 44.4%, 
alteraciones en cráneo el 88.8%, sistémicas presentaron cardiopatía o 
alteraciones en genitales el 44.4% de los casos, alteraciones en dedos 1 caso con 
el 11.1%. (Gráfico 9) 
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Gráfico 9 
Casos de alteraciones musculoesqueléticas en Displasia Tanatofórica 
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Gráfico 10 



Acortamiento de extremidades en displasia tanatofórica 
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Gráfico 11 

De las alteraciones sistémicas, 2 casos de cardiopatía, 1 con ascitis, 1 con 
alteraciones en genitales. Se aprecia un elevado número de alteraciones en 
cráneo (Gráfico 12) 
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Gráfico 12 

Las semanas de gestación a la resolución van de 22.1 a 40.4 SDG con un 
promedio de 32 semanas, con solo 3 casos resueltos en el segundo trimestre. 
(Tabla 7) 



Casos de Displasia Tanatofórica según semanas de gestación al momento de la 
resolución. 

        INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 

 
Semanas de gestación Frecuencia % 

20.1-27 6 66.6 
27.1-33 3 33.3 

33.1-36.6 0 0 
>37.1 0 0 
Total 9 100% 

Tabla 7 

El 66.6% de los embarazos se resolvieron en el segundo trimestre del 
embarazo, el 100% de estos se resolvieron vía vaginal. (Gráfico 13) 
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Gráfico 13 

La mortalidad global fue de 88.8%, 8 de los 9 casos con datos de letalidad, 
todos con óbito o MNT. (Gráfico 14) 
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Gráfico 14 

Se aprecia en displasia tanatofórica una alta mortalidad y todos los casos se 
identificaron con datos de letalidad,  1 caso presentó tanto acortamiento severo de 
extremidades como hipoplasia pulmonar, 3 casos con acortamiento severo, 4 
casos con hipoplasia pulmonar. 

 

Acondroplasia 

Hubo 7 casos con acondroplasia, el 85.6% de los casos se concentran de los 
25 a 34 años de edad. (Tabla 8)  

 
Edad de las pacientes con diagnóstico fetal de Acondroplasia 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 
Tabla 8 

EDAD (AÑOS) NUMERO PORCENTAJE 
16-19 0 0 
20-24 0 0 
25-29 3 42.8 
30-34 3 42.8 
35-39 0 0 
40-42 1 14.4 

TOTAL 7 100% 



En cuanto a los antecedentes heredofamiliares 2 casos los presentaron, en el 
primer caso tanto el padre como la madre tuvieron diagnóstico de acondroplasia, 
el diagnóstico fetal fue a las 16 semanas de gestación, presentó acortamiento 
severo de extremidades y la resolución fue a las 36 SDG, el desenlace perinatal 
fue MNT. En el segundo caso la paciente tenía 1 hija con acondroplasia, el 
diagnóstico del feto fue a las 26.4 SDG, la resolución a las 39.6 SDG, sin datos de 
letalidad, presentó MNT, ambos casos constituyen el 100% de la mortalidad 
global. (Gráfico 15) 
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La semana de gestación promedio al diagnóstico es de 26, con un rango de  16 
a 35.4 SDG. (Gráfico 16) 
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Gráfico 16 

De las alteraciones ultrasonográficas se encontró un 57.1% (4 casos) con 
alteraciones en líquido amniótico el 100% con  polihidramnios. 

 

Las alteraciones ultrasonográficas encontradas se distribuyen de la siguiente 
manera: el 100% de los casos tenía acortamiento en extremidades, otras 
alteraciones musculoesqueléticas en 57.1% , alteraciones en cráneo el 42.8%, y 
en columna vertebral 2 casos con el 28.5%, no se registraron alteraciones 
sistémicas. (Gráfico 17) 
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Casos con alteraciones musculoesqueléticas de acondroplasia 
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Las semanas de gestación a la resolución del embarazo van de 36 a 40.4 
semanas, con un promedio de 37.4 semanas, todos se resolvieron vía abdominal, 
y todos los casos se resolvieron en el tercer trimestre. (Tabla 9) 

 
Casos de Acondroplasia según semanas de gestación al momento de la resolución. 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 
 

Semanas de gestación Frecuencia % 
20.1-27 0 0 
27.1-33 0 0 

33.1-36.6 2 28.5% 
>37.1 5 71.4% 
Total 9 100% 

Tabla 9. 

En el caso de acondroplasia se encontraron 2 muertes neonatales tempranas, 
en ambos casos se encontraron datos de letalidad: los dos con hipoplasia 
pulmonar y 1 con acortamiento severo de extremidades. Los dos casos se 
resolvieron en el tercer trimestre. 

 

Displasia campomélica 

Se encontraron 3 casos de displasia campomélica la edad de presentación al 
diagnóstico fue a los 29 años, rango de 23, 30 y  35 años, todos los casos fueron 
primigestas sin patología de base o antecedentes positivos para displasia 
esquelética. 

 

Las SDG al diagnóstico en los tres casos son  de 23, 24 y  34.3 semanas. 

 

El 66.6% de los casos cursaron con alteraciones de líquido amniótico y el 100 
% de ellos son polihidramios. 

 



Las alteraciones encontradas en todos los casos presentaron acortamiento de 
extremidades de éstas 2 casos con micromelia, 1 caso con rizomelia, otras 
musculoesqueléticas en el 66.6% de los casos angulación en 2 casos y 
desmineralización en 1 caso, el 100% con alteraciones en cráneo 2 con 
abultamiento frontal y 1 con hidrocéfalo, y 1 caso con alteraciones en sistema 
urinario. 

Las semanas de gestación a la resolución se ubican todos los casos con 
embarazo de término promedio de 39.5SDG, todos resueltos vía abdominal y sin 
mortalidad registrada en este grupo.  

 

Una vez analizadas individualmente las principales displasias esqueléticas se 
enfocarán de una forma global las características de los diagnósticos encontrados. 

 

EDAD 

La edad más frecuente al diagnóstico en los casos revisados fue de  23 años, 
con un promedio de 27.3 años, mediana de 27 y DE de 6.5, mostrando una 
distribución normal de los datos en cuanto a la edad, la madre más joven fue de 
16 años y la de mayor edad de 42, el rango con mayor número de pacientes fue el 
de 25 a 29 años. (Tabla 10) 

 
Edad de todos los casos con diagnóstico de displasia esquelética 

INPerIER 
Departamento de Medicina Materno Fetal   

1995-2007 
 

RANGOS DE EDAD DE LAS PACIENTES EN ESTUDIO

9 13.0
16 23.2
18 26.1
16 23.2

7 10.1
3 4.3

69 100.0

16 - 19
20 - 24
25 - 29
30 - 34
35 - 39
40 - 42
Total

Frecuencia %

 

Tabla 1 



ANTECEDENTES HEREDOFAMILIARES 

 En el 80% de los casos, no cuentan con antecedente familiar directo o 
indirecto de displasia esquelética o defectos al nacimiento, las displasias más 
frecuentes como antecedente positivo fueron osteogénesis  imperfecta y 
acondroplasia. (Gráfico 19) 
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SEMANAS DE GESTACION AL DIAGNOSTICO 

El promedio de edad gestacional al diagnóstico fue de 27.1 SDG, con un 
diagnóstico tan temprano como a las 13.2 SDG y tan tardío como a las 40.3SDG, 
y una DE de 6.3. 

Los casos detectados antes de la semana 17 fueron  el 4%, la mayor parte de 
ellos  en el segundo trimestre con 35 casos y 33 casos en el tercer trimestre. 

 El diagnóstico en el primer trimestre se hizo en solo 1 paciente y se localiza 
en el grupo etario con mayor número de pacientes 25-29, en el mayor número de 



casos el diagnóstico se hizo en el segundo trimestre con un 50.7% de los 69 casos 
con diagnóstico inicial de displasia esquelética. (Gráfico 20) 
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ALTERACIONES ULTRASONOGRAFICAS 

Alteraciones en Líquido amniótico 

 Encontramos un 63.8% de alteraciones en líquido amniótico con una mayor 
frecuencia de polihidramnios. (Gráfico 22) 
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Acortamiento de extremidades 

De los 69 casos se encontró que solo en 8 de ellos no tenían alteración 
estructural en extremidades, es decir el 88.4% presentan algún tipo de 
acortamiento de extremidades, de éstas la más frecuente encontrada fue 
micromelia 49 casos, rizomelia 13 casos, mesomelia 5, acromelia 2, ya sea solos 
o en combinación, la distribución se muestra a continuación: 

  

 Dentro de otras alteraciones musculoesqueléticas encontradas diferente a 
acortamiento de extremidades las principales fueron angulación y 
desmineralización, seguidas por fracturas, el 50% de los casos no solo cuenta con 
acortamiento extremidades sino con alguna otra alteración musculoesquelética. 

 



De los 69 casos revisados hay un 44.9% de alteraciones en cráneo, y 5.7% de 
los casos presentó alteraciones en dedos y columna vertebral, distribuidos de la 
siguiente forma: 

Hay 4 casos (5.7%) con alteración en columna vertebral entre éstas 
platispondilia, desmineralización, hemivertebra y ausencia de columna sacra, las 
displasias que presentaron estas fueron 2 casos de acondroplasia, 1 de displasia 
espondilocostal y un caso de síndrome dismórfico. 

 

De las alteraciones en los dedos: 2 de polidactilia, 1 de sindactilia y 1 caso de 
clinodactilia (5.7%), correspondientes a 2 casos de síndrome de costillas cortas 
polidactilia, 1 de  craneosindactilia y 1 de trisomía 18. 

 

El 21.7% de los casos cursaron con alteraciones sistémicas, entre las más 
frecuentes cardiopatías, alteraciones en cara y cuello, y genitourinarios. Al 
observar las displasias que cursaban con estas alteraciones la más frecuente fue 
displasia tanatofórica seguida de osteogénesis imperfecta y displasia 
campomélica. 

 

HIPOPLASIA PULMONAR 

De 65 casos que concluyeron seguimiento, se presentó hipoplasia en  16 de 
los casos (23%), con MNT u óbito en el 80% de ellos. En 12 casos (75%) se 
diagnóstico hipoplasia pulmonar en el segundo trimestre, y en el grupo de edad de 
20 a 29 años se concentraron la mayoría de ellos. De 61 casos con acortamiento 
de extremidades el 24.5% presento acortamiento severo de extremidades todos 
con muerte perinatal. (Gráfico 23) 

 

 

 

 

 



 
Casos y mortalidad de las principales displasias esqueléticas con letalidad 

INPerIER  
Departamento de Medicina Materno Fetal  

1995-2007 

0

1

2
3

4

5

6
7

8

9

Hipoplasia pulmonar Acortamiento severo Mortalidad 

Datos de letalidad y mortalidad

N
úm

er
o 

de
 c

as
os Osteogénesis imperfecta

Displasia Tanatofórica

Acondroplasia

Displasia Campomélica

 

Gráfico 23 

 

CARIOTIPO 

En el 10.1% de los casos se obtuvo cariotipo de forma prenatal, todos contaron 
con resultado,  y el 100% resultaron normal, sin embargo 1 de los casos en el 
diagnóstico posnatal contó con características de trisomía 18, en este caso no se 
realizó cariotipo de manera prenatal. Se aprecia que los casos a quienes se 
realizó cariotipo cuentan, además de acortamiento de extremidades, con otra 
alteración estructural llámese cardiopatía u otras musculoesqueléticas y urinarias. 

 

RESOLUCION DEL EMBARAZO 

La media de resolución en cuanto a semanas de gestación fue de 35.6, siendo 
la resolución más temprana a las 17 SDG y tan tardío a las 42 SDG, cabe 
destacar que en el caso de las 42 SDG la paciente tenía un mal apego al 
seguimiento médico con varias faltas en su control prenatal. (Tabla 11)  

 



El 89.3% de los embarazos se resolvieron en el tercer trimestre del embarazo, 
solo el 10.7% en el segundo trimestre, y ninguno en el primer trimestre, la 
resolución fue vía abdominal en el 77% de los casos, y el 23% vía vaginal, lo 
anterior de un total de 65 casos, 4 no concluyeron en el INPerIER por deseo de la 
paciente. 

 
Trimestre de gestación a la resolución del embarazo en todos los casos de displasia 

esquelética 
        INPerIER 

Departamento de Medicina Fetal 1995-2007 

 
TRIMESTRE NUMERO (Casos) PORCENTAJE (%) 
Primero 0 0 
Segundo 7 10.7 
Tercero 58 89.3 
TOTAL 65 100 

Tabla 11 

 En el segundo trimestre a todos los casos se propuso interrupción del 
embarazo, debido a los datos de letalidad, sin embargo 3 se presentaron 
posteriormente con óbito y los cuatro casos restantes se preindujeron, las 
pacientes con datos de letalidad y diagnóstico en el tercer trimestre a ninguna se 
propuso resolución del embarazo. 

 

DESENLACE PERINATAL 

Contamos con una mortalidad del 46.1%, constituyendo una muerte perinatal 
de 4-5 por 10 000 nacimientos. (Gráfico 24)  
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De los casos de MNT y óbito en el  53.3% de los casos se realizó necropsia la 
cual apoyo el diagnóstico de displasia esquelética en el 87.5% de los casos. Cabe 
mencionar que los datos acerca del resultado de necropsia y de seguimiento 
posnatal en los neonatos vivos no se encuentra acotado dentro de los archivos 
consultados. 

 

DIAGNOSTICO PRENATAL Y POSNATAL 

De los 69 casos iniciales, 4 no concluyeron el embarazo en el INPerIER, de los 
65 casos restantes hay una coincidencia diagnóstica, en cuanto a confirmación 
como displasia esquelética en el 81.5% de los casos (60 casos), el diagnóstico 
para el tipo de displasia esquelética tuvo una precisión prenatal con posnatal  en el 
27.6% de los casos. 

 
 



CAPITULO 4 

  DISCUSION 

La prevalencia para los casos de displasias esqueléticas reportada en la 
literatura se dobla en el caso de nuestro estudio, se revela un incremento anual 
con leves fluctuaciones debido a que  el INPerIER es un centro de referencia 
nacional en embarazo de alto riesgo, por lo que el presente estudio no puede ser 
un reflejo de la prevalencia de la patología en México, pero si una guía debido al 
número de casos diagnosticados. La tendencia en la serie de casos revisados es 
un aumento en el diagnóstico de displasia esquelética en una casuística de 12 
años. 

 

Las displasias esqueléticas más frecuentes en la serie son equiparables a las 
reportada en la literatura siendo en nuestro Instituto la mayormente diagnosticada 
la Osteogénesis imperfecta, las prevalencias se duplican o triplican en cada una 
de las displasias encontradas por ser centro de referencia en patología perinatal. 
De los 65 casos estudiados se diagnosticaron 22 tipos diferentes de displasias 
esqueléticas. 

 

En el estudio individual de las displasias más frecuentes hay gran coincidencia 
de las alteraciones estructurales encontradas en comparación con otras series, se 
aprecia un incremento notable en la prevalencia de cada una de ellas acorde con 
la prevalencia global de displasia esquelética encontrada en el estudio.  

 

La displasia más frecuente fue osteogénesis imperfecta (OI)  la mayoría de los 
casos se concentran en el grupo de edad reproductiva, se encontraron 
antecedentes familiares positivos destacando en osteogénesis imperfecta tipo IV 
de la cual se describe un patrón autonómico dominante que puede explicar esta 
relación; la mayoría de los diagnósticos se realizaron en el segundo trimestre y 
solo el 8.3% de los casos en el primero, lo anterior refleja un diagnóstico tardío en 
una patología que proporciona alteraciones estructurales tempranas como lo es la 
osteogénesis imperfecta tipo II que es la más frecuente reportada y la más común 
encontrada en el estudio; todos los casos de OI tuvieron alteraciones 
musculoesqueléticas, seguidas por alteraciones en cráneo en la mita de los casos 
un porcentaje importante e infrecuente sin embargo sí se reporta la presencia de 
hidrocéfalo como anomalía asociada; de las alteraciones estructurales destaca 
que el 91.6% cursaron con acortamiento de extremidades y de estos la micromelia 



fue prevalente, además de angulación y desmineralización compatibles con los 
defectos más frecuentes al diagnóstico. Se aprecio el tipo más frecuente de 
diagnóstico ya mencionado, la osteogénesis imperfecta tipo II en el 75% de los 
casos, con el 50% de mortalidad, lo anterior dado que es el tipo más diagnosticado 
prenatalmente  y de mayor mortalidad, la resolución del embarazo se oriento hacía 
el tercer trimestre., la mortalidad global fue alta  de 58.3% y la coincidencia con 
datos de letalidad fue del 7l.4%, baja en comparación con los reportes que 
mencionan que con datos de letalidad la mortalidad es de 90 a 100%. 

 

 En el caso de displasia tanatofórica la presentación de los casos se da en el 
rango de mujeres en edad reproductiva, no hay antecedentes familiares de 
importancia; en esta displasia se aprecia un mayor número de diagnósticos en el 
segúndo trimestre probablemente debido a que al ser una displasia letal, los datos 
de óbito o MNT son encontrados más sencillamente, la base del diagnóstico es 
acortamiento severo de extremidades y tórax estrecho, ambas características de 
letalidad y presentes en 8 de los 9 casos que se presentaron y  todos con MNT u 
óbito. Las características predominantes son acotamiento de extremidades con 
angulación y desmineralización, en más de la mitad de los casos hay alteraciones 
en cráneo seguidas por sistémicas; las alteraciones en  cráneo compatible con 
cráneo en trébol que lleva a hidrocéfalo y posteriormente abultamiento frontal, 
todos encontrados en el estudio. Llama la atención que la resolución se orienta al 
segundo trimestre con 66.6% de los casos vía vaginal, que puede ser explicado 
por la pérdida de la vitalidad del producto en etapas tempranas y corroborando 
una alta mortalidad con 88.8% d los casos, sin embargo se deberá prestar mayor 
atención a los datos de letalidad en relación con mortalidad. 

 

 Los casos de Acondroplasia  se concentran también en el grupo en edad 
reproductiva,  en antecedentes heredofamiliares destacan 2 casos de los cuales 
en uno los padres padecían acondroplasia y el neonato falleció, el diagnóstico en 
los que presentaron el antecedente de acondroplasia fue más temprano por lo que 
inferimos se deberá interrogar intencionadamente los antecedentes de displasia 
esquelética, en general el diagnóstico fue más temprano con 57.1% de casos 
diagnosticados en el segundo trimestre destaca como alteración llamativa, 
polihidramnios en todos los casos así como todos los casos con acortamiento en 
extremidades, el signo más obvio reportado es micromelia el cual se presentó en 
el estudio en el 85.7% de los casos acertadamente seguida de angulación y 
desmineralización, pero en ninguno de los casos se aprecio depresión del puente 
nasal otro dato característico, hubo alteraciones en columna vertebral importante 
pues es una de las condiciones que causan morbilidad posnatal  por lo que deben 
buscarse intencionadamente en esta patología, pues es la displasia esquelética no 
letal más frecuente. Destaca que todos los casos se resolvieron en el tercer 



trimestre, es decir al ser una displasia no letal se continua el embarazo, en esta 
serie se encontró el 28.5% de mortalidad con MNT. 

 

 En el caso de displasia campomélica  al igual que en las tres displasias más 
frecuentes se presenta en el grupo de mujeres en edad reproductiva, se obtuvo 
como hallazgo en esta displasia que todas las pacientes fueron nuligestas y sanas 
y sin antecedentes familiares para displasia esquelética, es diagnóstico se realizo 
la mayoría en el segundo trimestre dos de 3 casos con polihidramnios, esta 
entidad es caracterizada como un desarrollo anormal de la curvatura de los 
huesos largos particularmente en extremidades inferiores, hipoplasia de la 
escápula, que es uno de los datos para diferenciar con osteogénesis imperfecta, e 
hidronefrosis; de los tres casos encontrados en 2 se aprecio angulación como 
característica dominante, 1 con hidronefrosis y en todos alteraciones en el cráneo, 
lo que coincide con los datos diagnósticos publicados. No se reporto mortalidad en 
este grupo. 

 

 La edad a la que se diagnosticaron los casos sigue una distribución normal 
demostrando que los extremos de la vida no son factores de riesgo para presentar 
la patología, los casos se presentaron desde la adolescencia hasta mujeres de 42 
años, sin embargo se aprecia una concentración del número de pacientes en la 
edad de 25 a 29 años pues constituye el grupo en edad reproductiva, lo anterior es 
un común en las cuatro principales displasias esqueléticas. 

 

 Se  demostró que hay un bajo porcentaje de casos con antecedentes 
familiares de displasia esquelética en las pacientes estudiadas por lo que no se 
establece relación familiar directa con displasia esquelética, entendible pues el 
patrón genético son generalmente mutaciones de novo, las menos recesivas y 
dominantes. Sin embargo hay displasias que tienen un transtorno dominante o 
recesivo lo cual es importante para asesoría genética y pronóstico por lo que en 
todos los casos se deberá interrogar dichos antecedentes. 

 

 La edad gestacional a la que se realiza el diagnóstico de displasia muestra 
un promedio de 27.1 SDG, la mayoría de los casos en el segundo trimestre en las 
cuatro displasias más frecuentes,  solo el 4% de los casos se diagnosticaron antes 
de la semana 17 de gestación, no compatible con el reporte de 25% de 
diagnóstico temprano en la literatura, se puede explicar dado que el INPerIER no 



es un centro de contacto primario con la población, es decir las pacientes son 
referidas una vez que se hizo 1 o 2 ultrasonidos en otra Institución o medio 
particular, por lo que es necesario la evaluación completa en el primer contacto 
con la paciente. 

 

Dentro de las alteraciones ultrasonográficas más frecuentes en los casos de 
displasia se describía inicialmente alteraciones en el líquido amniótico lo cual fue 
corroborado en 68% de los casos siendo más frecuente polihidramnios, por lo que 
en general se puede decir que la mayoría de las displasias esqueléticas se 
presentaran con alteración en la cantidad de líquido amniótico. 

 

De las alteraciones estructurales de los 60 casos con diagnóstico displasia 
esquelética solo el 12% no presentó alteración estructural en extremidades por lo 
que esta alteración sigue siendo una de las bases para el diagnóstico. La 
alteración más frecuente fue acortamiento de extremidades donde micromelia  se 
encontró en 64% de los casos seguida de rizomelia y mesomelia, hasta la mitad 
de los casos se acompaño con otras alteraciones musculoesqueléticas, es 
compatible con los resultados puesto que la displasia esquelética más frecuente 
encontrada fue osteogénesis imperfecta que tiene como característica 
acortamiento de extremidades caracterizada con micromelia. A su vez se 
encontraron presentes otras alteraciones en columna vertebral, dedos y sistémicas 
en porcentajes no despreciables dado que las displasias esqueléticas cursan no 
solo con alteraciones en huesos largos sino también en otros sistemas, y apoyan, 
descartan u orientan el diagnóstico, es decir los datos encontrados con alteración 
estructural en dedos aunque fue solo el 5.7% de los casos orientaron y apoyaron 
el diagnóstico de síndrome de costillas cortas polidactilia. 

 

Es importante determinar las alteraciones sistémicas mediante la revisión 
ultrasonográfica, en nuestra serie se encontraron el 21.7% de alteraciones 
sistémicas no despreciables en el sentido de que las displasias esquelética tienen 
el mas del 50% de sobrevida y estas alteraciones constituyen parte del pronóstico. 

 

En el 89.3% de los casos se resolvió el embarazo en el tercer trimestre y la 
mayoría fue por cesárea, esto se puede explicar dada la sobrevida de las 
displasias no letales, y la decisión de la cesárea por la patología de base y las 
alteraciones sistémicas co-mórbidas. 



De los datos de letalidad encontrados se corroboro una alta mortalidad del 80 
al 100% dependiendo del dato ultrasonográfico evaluado, el manejo en este grupo 
se aprecio la siguiente conducta, en embarazos tempranos, es decir primero y 
segundo trimestre se propuso resolución del embarazo evaluado previamente por 
un comité de bioética, no así en el tercer trimestre. 

 

La frecuencia de displasia dentro de las muertes perinatales es de 9.1/1000, 
25% se reportan como óbito, y un 32% mueren en el periodo neonatal, hay un 
43.5% en nuestra serie de casos de mortalidad perinatal con MNT en un 27.5%, 
es decir de los casos de displasia esquelética cerca de la mitad de ellos cuentan 
con un resultado adverso, por lo que se destaca nuevamente la necesidad de 
establecer los datos de letalidad y someter a revisión cada uno de los casos para 
ofrecer medidas terapéuticas como interrupción o seguimiento del embarazo con 
el menor riesgo, por lo que es imperante el seguimiento de los casos y la asesoría 
conjunta e integral por personal médico, perinatólogos, genetistas y ortopedistas 
en todas las etapas, prenatal, natal y posnatal. 

 

Un diagnóstico certero requiere una detección temprana de hallazgos 
ultrasonográficos compatibles con la patología, una descripción basta y detallada 
de ellos, una revisión genética del caso y la realización de estudios 
complementarios; a pesar de las facilidades crecientes para el diagnóstico de las 
displasias esqueléticas que incluye diagnóstico histológico, radiológico, 
ultrasonográfico y molecular, se reporta hasta un 7% de los casos sin corroborar 
diagnóstico, en nuestra serie se encontró una precisión diagnóstica satisfactoria, 
más no excelente. 

 

Por lo que al constituir las displasias esqueléticas un grupo  con características 
definidas se torna necesario el correcto diagnóstico prenatal para poder ofrecer un 
pronóstico, consejería y manejo multidisciplinario. 

 

Ante los resultados descritos se puede establecer un flujograma de manejo que 
facilite el diagnóstico certero, temprano y por lo tanto pronóstico. 

  

 



Figura I. 

 
US feto con alteración esquelética 

 

 

En el primer contacto de caso con sugerencia de displasia esquelética solicitar 
US segundo nivel, lo anterior basado en que el 25% de los diagnósticos puede 
realizarse antes de las 16 semanas de gestación, además de solicitar biopsia de 
vellosidades coriales si las semanas de gestación lo permiten y valoración 
temprana por genética. 

Descripción sistemática y detallada de los defectos encontrados. 

Revaloración ultrasonográfica seriada, por lo menos 2 US de segundo nivel 
primer y segundo trimestre ante caso de sospecha. 

Con diagnóstico presuncional informe temprano  a genética para someter a 
valoración del comité de bioética. 

Envio a US de 2º. Nivel, 
ler. trimestre

Primer contacto con la paciente 

Revisión sistemática, detallada y descriptiva. 

Sospecha de displasia esquelética  Sin sospecha de displasia esquelética
 

Datos de letalidad

si no

Valorar interrupción del 
mbarazo con revisión po

comité de bioética 
e r 

US 2º. Nivel, 2º. o 3er 
trimestre 

 
Sospecha de displasia esquelética 
 

 Sin sospecha de displasia esquelética 

Datos de letalidad

si no

Seguimiento por obstetricia 

Asesoria genética

VALORACION GENÉTICA 

Biopsia de vellosidades 
corialees



Asesoría pronostica en todos los casos. Seguimiento posnatal. 

 

Lo anterior nos dará un diagnóstico más temprano, mayor precisión 
diagnóstica, asesoría integral y un mayor beneficio al binomio materno fetal, así 
como un impacto social considerable pues bien se podrá no solo interrumpir 
tempranamente embarazos cuya patología curse con datos de letalidad, sino 
continuar y mejorar la calidad de vida familiar de aquellos que continúen.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



CAPITULO 5 

CONCLUSIONES 

 

Se encontró una elevada prevalencia de displasias esqueléticas, lo que 
constituye un buen número de casos lo cual permitió analizar la metodología 
usada institucionalmente para el diagnóstico y seguimiento de estas pacientes, se 
puede concluir que se requiere mejorar el diagnóstico temprano para el caso de 
displasia esquelética, para así lograr un seguimiento integral, oportuno y 
mustidisciplinario con los servicios de genética, medicina fetal, pediatría, y 
radiología. Así como tener acceso a intervención terapéutica como resolución del 
embarazo una vez verificados el diagnóstico y la letalidad e la displasia y 
subsecuentemente ofrecer consejería genética. 

El presente estudio nos permite visualizar la necesidad en el avance de 
técnicas moleculares, ingeniería genética en si, y estudios de imagen que apoyen 
el diagnóstico y permitan aumentar la precisión diagnóstica. 

Lo anterior para el bienestar fetal y materno base de la familia y la sociedad.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 



CAPITULO 6 

APENDICES 

ANEXO 1 

 

Hoja de recolección de datos   

FICHA DE IDENTIFICACION. 

Nombre:___________________________________________________ 

Edad:  _______ 

Dirección:__________________________________________________ 

ANTECEDENTES RELEVANTES. 

AHF positivos a alteraciones 
esqueléticas:___________________________ 

APNP. Toxicomanía en alguno de los padres: Si_________ 
No__________ 

APP. Alguna enfermedad en la madre: Si ______  No_____   

Especificar______________________  Tratamiento 
(fármacos)__________ 

AGO.  M_____ R_____ IVSA_____  #PS_____  G_____ P_____ 
C______A_____ PAP_____ 

Edad en el primer embarazo_____ 

Hijos previos con dx. De displasia esquelética______Tipo:___________ 

Cómo y dónde se hizo el diagnóstico____________________________ 

Está vivo:    Si ________ Manejo especial:________________________ 

No______ Causa de fallecimiento_______________________________ 



 

 

EMBARAZO ACTUAL: 

Motivo de referencia a MMF:___________________________________ 

Diagnóstico de alteración estructural fetal:  Si_____  No_____Cuál:_____ 

 

Realizado por US:  ExtraINPer____  INPer I nivel____ INPer II nivel____ 

Evaluación por otro motivo, especificar:___________________________ 

Edad de la paciente al momento del diagnóstico de displasia esquelética 

Semanas de gestación al momento del diagnóstico de displasia 
esquelética_____________ 

Datos ultrasonográficos II N:___________________________________ 

Alteración de LA 

Acortamiento de extremidades 

Desmineralización____________Fracturas_______Contracturas_______ 

Ausencia òsea__________ Angulación__________ Hipoplasia pulmonar 

Polidactilia preaxial____________Polidactilia posaxial_______________ 

Sindactilia___________ Alteraciones de cráneo____________________ 

Alteraciones de columna vertebral_______________________________ 

Otras alteraciones estructurales:________________________________ 

Cariotipo o estudio molecular:  Si____ No____Prenatal_____Posnatal__ 

Cuál:______________________________________________________ 

Hallazgos al nacimiento: 



Semanas de gestación al momento de la resolución del embarazo_____ 

Vía de resolución:   abdominal__________ vaginal___________ 

Peso:________ Apgar:________ SA_____  Talla:_______ Óbito______ 

MNT:_______ Vive Y evolución:_______________________________ 

Se realizó necropsia:  Si_____   No_____ 

Cuál fue el diagnóstico posnatal?________________________________ 

El estudio posnatal corroboró el diagnóstico prenatal:  Si_______  No___ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

ANEXO 2  

 

CLASIFICACION DE DISPLASIAS ESQUELETICAS. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



TABLE J. Update of Cl83SificatiQn of Constitutional DtsordersofBone., "' "' 
Modeof OMIM Chrotn()SOme OM!Mgene/ 

Osteochondrod)'<>'Plasia inheritance .. syndrome Comments Joou.ac; Gene Geoo product protein 

= Osteochondl·odysplnsins a 
l. Achondroplasia ,:rou.p 
Thanat.ophoric dy¡;plásia, type I (i nclude..:; AD 187600 4pl6.3 FGFR.1 FGFR.1 l3slfl34 

San Die¡;o Type) 
Thanat.ophoric dy¡;plasia, type I J AD 18760 1 4pl6.3 FGPR.1 FGFR.1 l3slfl34 
Achondropla.sia AD 100000 4p l6.3 FGFR.3 FGFR.3 134934 
Hypoc.hondropla.sia AD 146-000 4pl6.3 FGFRS FGFR.3 134934 
J.[ypochondroplasia AD 146000 other 
SADDAN (eevere achondroplasia, AD 134934 4pl6.3 FGFR.3 FGFR.3 

d evelopmental dela y, acanthosis nigricans) 

Q .• Severe spondylodysplastic dysplash.ts 
Lethal platyspondylic s.keletal dys.plasia.s SP 270230 

(Torrance type, Lut.on type) 151210 
Achondro~ne!:ls type lA AR 200600 
(}p$.Lsm<xlysplasia AR 25848-0 
SMD Sedashatian type AR 25022-0 

See &!so: thanat.ophoric. 
dy,plw;ia, type¡; 1111 
achondro~oesis types 
mm and ¡¡roup 3. 

:3. i\.fe tatropic. dysplasiagroup 
Fibrochoodrogenesis AR 22852-0 
Schoeckenbecken dy.$pl8.aa AR 269250 
~fetatropic dysplasia {vadous forms) AD 156530 
4. Shorl-rib dysplasia (SP...P) (with or withoul polydactyly) ,:rou.p 
SRP type Iml iSaldino-Noonar,I AR 263510 

Verma-Naumoft) 263ói0 
SRP type ll (M~jewsl<ll AR 263520 
SRP type IV \Beemer) AR 26fJS60 
Asphyxi ating thoracic dys plasia (Jeune) AR 208500 
Chondrooctodermal dys plasia (El lis-van AR 225500 4p l6 

Creveld dyi;plasia) 
Thoracolarynj.,vpelvic dysplasia (Barnes) AD 187760 
5. Atelosteoftenesis-oruodysplas h.t ,:roup 
Atelosteogenesis type I {ineludes SP 108720 

"Boomerang dy~lasia-'') 
Omodys plasia I (tiaroteaux) AD 164745 
Omodyepla.,ia U i.Borochovátz) AR 258315 
Atelosteogenesis type JU AD 108721 
d e 111 Chapelledysplasia AR 256050 See also: Group 6 5q32-<i33 DTDST Sulfate tran.sp. 
G. Diastrophic dysplasia grou.p 
Achondro~neas lB AR 600fl72 5q32-<i33 DTDST Sulfate tran.sp. 
Di a,.trophic dys plasia AR 222600 5q32-<i33 DTDST Sulfate tran.sp. 
t iED Auto8>m11l Recessive type AR 226flll0 See also: Group 11 5q32-<i33 DTDST Sulfate tra~..;p. 

7. Dysse,:ruental dysplasi,i.grou.p 
Dy~gmental dyspla.sia, · AR 224410 PLC aISPG2! Perlewn 

S ilverman-l landmaker type 



Dy~gmental dysplasla., 
RoUand4 Desbuquois type AR 224400 

8. n •pe lJ CO IJ<tl,!enop<-llhieH 
Achondro¡;enesis JI (Langer-Saldino) AD 200610 12~ 13.l -q l3.3 COL2.41 'l'ype n collagen 120140 
Hypochondrob'13ooas AD 200610 12~ 13. l·-ql3.3 COL2.41 'T'ype Il OOllSJ:,"eR 120140 
Spondyloepiphy..,,I dysplasia (SED) 

oongenita 
Spondyloepimetaphy,;eal dy$plrufa (SE~ID) 

AD 183900 12~ 13. l·-ql3.3 COI,2.41 Type Il ooUagen 120140 

Strudv.;ck type AD 184250 12~ 13. l·-ql3.3 COI,2.41 Type Il ooUagen 120140 
Kniest dys plru;ia AD 156550 12q13. l-q l3.3 COL2A1 Type Il ooUagen 120140 
SED N amaqual and type AD 142670 12~ 13. l·-ql3.3 COI,2.41 Type Il ooUagen 120140 
Spondyloperipheral dys plru;ia AD 271700 12q13. l-q l3.3 COL2A1 Type Il ooUagen 120140 
~{Ud SED with premature onaet arthro..:;L,; AD 12~ 13. l·-ql3.3 COI,2.41 Type Il ooUagen 120140 
Stickle:r dysplasia type J AD 108300 12q13. l-q l3.3 COL2A1 Type Il ooUagen 120140 
O. Type XI colla¡;enopalhies 
Stickler dysplasia type 11 AD 604S41 Heterogeneo~ ...,.; th or 

v,.;thout ocular 
invol\-ement 

Stickler dysplasia type m AD 184840 Wi thout Ot'U lar 'l'ype lO 
invol\-ement l p21 COLUAl colla.gen 1202SO 

Type Xl 
tiarshal l syndrome AD 1547SO l p2 1 COL11Al collag:n 1202SO 
Ot.ospondylome.gaepiphyseal dysplasia 'l'ype lO 

(OSMED) AR 215150 6p21.3 COL11A2 collag:n 120290 
Ot.o.:;pondylomegaepiphyseal 'l'ype lO 

dy,;pl .. ia (OSMED) AD 215150 6p21.3 COL11A2 collag:n 120290 g 
10. Olher Hpandyloepi-(mela)-physeal {SE(A-f)D/ dysplas ias !ll 
X-linked SED tarda XLD 313400 Xp22.2-:p22. l SEDL SEDLIN 300202 ;!!. 
SE~ID HandiJ¡odu type AD? ? the same as Mseleni CI> 

join t disease g 
Pmgreasi\'e ~orheumat.oid dysplas ia AR 208230 ~22~Z2 \l'lSP3 603400 :i: 
Dyg;ve-~felchior-Clausen dy~l88a AR 223800 o 

:, 
Transcription o 

Wolco"-4Rallison dyspl.'iaa AR 2269SO 2pl.2 EIFMK.1 factor -Immuno-os~eousdy~lSSa {Schimke) AR 242900 (') 
o 

Schwa..ru.Jampel syndrome AR 255800 l q36-34 PLC IHSPG2J Perlec-a.n 142461 " SE~ID with joint laxity(SaIDJL) AR 271640 "' :i: 
SE~ID with multiple disloc,atíons a.raU) a-(leptodact;i ic type) :i: 
SPONASTRIME dyspl .. ia AR 271510 o 
SE~ID short li mb-abnormal " caleification type AR 271665 See al-;o: Group 12 !:. 
SE~ID Paki,;tani type AR 603005 10q23-2'A PAPSS2 PAPSS2 603005 ~ 
Anauxeticdy:;;pla.,ia AR o 

:, 
See: o p;;i&m<>dy&pl .. ia o 

Group 2 !?. 
11. 1lfulliple e piphy,;eaJ dyspJ,rsi<-rs & ps,e udouchon.droplasiu "' o 
P~oachondroplasia. AD 177170 See al;o: Group.; 8./10 19p12-13. I COMP COMP 600310 a Multiple epiphy,;eal dysplasia (MEO) AD 132!00 See al.,.,: G"'"p 6 19pl3. I COMP COMP 600310 .. 

'l'ype IX ... 
"' (Fairbanks and Ribbini; types) AD 600204 lp32.2-33 COL9A2 collagen 120260 

'l'ype IX 
AD 600069 20q l3.$ COL9A3 collagen 120270 

O) 
AD 2p23-24· MATNS Matrilin 3 602109 _, 

Familia! hip dy•pla,;ia (Beuka,) AD 142669 4q35 



TABLE l. (Conli,wed) "' "' 
OMIM¡;enel 

Mode of OMIM Chromo.some protein 

= Ostoochondrody,;plasia lnheri tance., syndrome Conunent.s locu.s Gene Gene product 
~ 

12. ChondrodyHplasia pune/ala (CDPJ (s tippled e piph)'SeH group) 
Rhiwmelic CDP type I AR 215100 6q22-q24 PEX7 PTS2 receptor 601757 
Rhiwmelk CDP type 2 AR 22276.5 lq42 DIIPAT DHAPAT 60'2"744 
Rhiwmelic CDP type 3 AR 60-0121 2~31 AGPS ADHAPS 603051 

deficiency 
CDP O,nradi-Hünermann type XLD 302960 Xpl 1.23-11.22 EBP EBP 300205 
CDP X-linked reooash-e type XLR 302940 Xp22.3 ARSE Arylsulfatase E 300180 

lbrachytel ephal angie) 302fJ50 

CDP Tibia-metac.arpal type AD 118651 
CJULD Oimb-reduction-icthyosia) XLD 308050 Xpll NSDlfl, 
ClflLD {limb-reduction-icthyosis) XLD 308000 Xq28 NSDFIL 300275 

EBP 3002-05 
Hydrop.!H3:c.topie ealcification-moth-eaten AR 215140 

appearance J,IE~f (G:reenberg dyspla;1a) 
Dapplecl diaphy$eal d:,-spla,ia AR 
13. 1lfel<.tplt.ysettl d,)'Hpl«Hi«H 
Janeen type AD 156400 3p22-p21.1 PT/1R PTHRIPTHRP 168468 
Schmid type AD 156500 6q21-q22.3 COL10Al COLIO achain 120110 
C artilage-l [ai T· J,[ ypoplasia (tf cKu.5i ck) AR 260200 9pl3 MRMP 
tfetaphyt:;ea.l anady5pl8aa (variouis type;;) AD!XLD 309645 
~feta.physeal dyspla,;ia ...,.;t,h pa.ncr,eatic AR 260400 

insuf6dency ancl cyclie neutropenia. 
(Shwa.chmann Diamond) 

Adeno.5ine de aminase (ADA) defici ene.y AR 102700 20q-13.II ADA Adenosine 102100 
dea.minase 

tfeta.physeal c hondrodyspla.:;ia $pa.hr type AR 250400 
Acroscyphodysplasia ( ,·ario u., typo.;;) AR 26021ó 
14. Spondy lo111elaphyse<.tl dyspl.asias (S!lfD) 
SPondylometaphysea.1 dy~lllSa Koz.lov,-sld AD 184252 

type 
S pondylometaphysea.1 dy~laeia AD 184255 

(Sutcliffe/corner fracture t),:.>e) 
siro with 58\'eregenu ,·algun1 (includes 

Schmidt and Algerian types) 
AD 1842-03 

See al,o: SMD 
Sed.aghatian type 
(Group 2) 

15. Brachyo/111in !lpondy lody.~p/.asia s 
Hobaek (includ .. Toledo type) AR 271530-630 
~faroteaux t)•pe AR 
Aut o,5omal dominant t)tpe AD 113500 
IG. }feso111elic dysp/asiaH 
Dy;;cho nclrosteosis {Leri · Wei U) AD 127300 Xpter-p22.32 SIJOX 
La.nger type {homozy¡;ous 

dy,;chondrostoooi>) 
AR 249700 Xpler-p22.32 SHOX 

Nie,-ergelt type AD 163400 



Kozlowski-Reardon type AR 
Reinhardt.Pfeiffer type AD 191400 
Werner type AD 188770 
Robi.now type, domi nant AD 180700 
Robinow type, reces...'4 \'e AR 268310 9q22 ROR2 NTRKR2 
~iesomelic dyspla-Sa v.;th synost~ AD 600383 
tlesomelic dyspla.&ia Kantaputra type AD 156232 2q24-q32 
~fesomelic dyspla-Eia \ 7erl005 type AD 600383 
~fesomelic dyspla.&ia Savarirayan type 
17. Acro111elfr., dyHpl<.tsias 
Acromicric dysplaeia AD 102370 
G<,loophysie dy•pla,;ia AR 231050 
~iyhre dy.;;plasia 13!1210 
Weill-Marches.ani dysplasia AR 217600 
Trichorhinophalangeal dy.;;pla:;:ia types l/I]J AD 190.150 8q24.12 TRPSl 

19035 1 
Triehorhinophalangeal dy.;;pla:;:ia type U AD 150230 8q24.ll-q24.13 TRPSl 

0..anJ:,~r-G:iedion) KXT l 
Brachydactyly type Al AD 112500 2q35-36 llflJ 600726 
Brachydactyly type A2 AD 112600 
Brachydactyly type A3 112700 
B rachydactyly type B AD 113000 9q22 ROR2 602.137 
Brachydactyly type C AD 113100 20q ll.2 GD1'5 CartilaJ,"B 

derived 
601100 

morphogenic 
protein l Q Brachydactyly type D AD 113200 

~ B rachydactyly type E AD 113300 2q37 
PseudohypoparathymidL<,m {Albdght AD 103580 20qL1 GN.451 Guanine 139320 :!l. 

"' J,[e reditary Osteody.:;trophy) nucleotide " binding protein " e: of edenylate o 
cyelase ::: 
a.-subunit o 

Acrodysosto!:is SP(AD) 101800 -e, 
Saldino-'P.faimerdysplasi.a AR 266920 o 
Brachydactyly-hypertem.ion dysplru-ia AD 112410 12pl 2.2-pll.2 CACP " "' (Bil¡,,inturan) e: 
Crani,ofacial conoclysplasia AD s-
Angel-shaped phalango-epiphy.;;eal AD 105835 g. 

d)~pla.,ia (ASPEO) 
" Cmnpt.odactyly arthropathy a>xa vara AR l q25-3 1 !:. 

pericarditis {CACP) 

"' Christian brachydactyly AD 112450 o 
18. A,:rou1eHor11e lic dyHplasias " (> 

Acromesomelic dysplasia type ~iarot.eaux AR 602875 9p13-pl 2 !:?. Acromesomeliedysplasi.a type AR "' úunpai lla-Mllíti ne! lí ;, .. 
Acromesomelied)'5pla.si.a type Ferraz/Ohba. AD "' Acromesomelic dysplasia type Osebold AD 112910 "' .. 

Remondini "' Grebe dyspla,ia AR 200700 20qll.2 CDMP1 Carti 1~ derived 601146 
morphogenic 
pmtein l "' Cranioect:odermal dysplai,ia AR 218330 <t 



TABLE J. (Contim,ed) 
..., 
o 

O~OM ge,.,/ 
Alodc of OAffi.f Chromcx;om c pro-..ein ::e: 

O.stoochonclrodys plasia Jnheritance., .syndrome Comments locus G<,ne Genepmduct !:. 
Jf). Dyspl«si«H with predoruin«nt nien,brunouH bone itwolven,enl 
Cleidocranial dy~lasia AD 119600 6p2l CBl'AJ O>re hindi ng 

factor al-subunit 
600211 

Yunis-Varon dysplasia AR 216340 
Parietal foramina (ia>Latecl) AD 168500 llqll.2 ALX4 Aristale~Uke4 605420 
Parietal foramina {iMlated) AD 168.óOO 5q34-q.15 MSX2 ~fuscle !:!egment 123101 

homeobox 2 
2.0. Dent-bone dysp/asia,:,uup 
Campomeliedyeplasia · AD 114290 l7q24.3~25. l SOX9 SRY-box9 211970 
Cumming syndrome AR 211800 
Stü,-e-Wiedemann dysplasia {neonatal AR 601559 

Schwartz.,l'ampel) 
See also: Antley-BL"<le:r 

syndrome 
21. il-fultiple dis locations wilh dysp/usias 
Lan;en synclrome AD 150250 3p21. l -pl4.l 
Lan;en-1.ike 1,yndromes (includi.ng La 

Reunion lsland) 
AR 245600 

Desbuquoi:; dysplas:ia AR 251450 
P68udodiastrophic dys plasi.a AR 264 lSO 

See al<;() Group 10 
2.2 .. 1>)•11ost osi11 niultiplet: IJroup 
~fucopoly¡;.aceharidosis n,r AR 252800 4pl6.3 IDA et-l·lduronidase 
~{ucopoly.:.;.accharidosis IS AR 252800 4pl6.3 IDA a-1-Iduronida.,;.e 
~fucopolys aceharidosis Il XLR 309900 Xq27.3~28 IDS Iduronate-

Z.sulfat11.<!B 
~fucopolysaceharidosis IDA AR 252900 l7q25.3 TISS Hepamn sulfate 

s ulfatase 
~fucopolysaceharidosis IDB AR 252920 l7q2l N-Ac-a-D-

~fucopolysaceharidosis me AR 252930 
¡;lucoi;.ami.nidru;e 

Ac-CoA:a.· 
¡;lucoi;.ami.nidru;.e.N. 
acetyltramferase 

~{ucopoly.:.;.aceharidosis mo AR 252940 12ql4 GNS N·Ac-0. 
gluoosami.ne-~ 
s ulfata..-;e 

~fucQPOl)'G11cch11i-idw.iG TVA AR 230$00 lGq24.3 GA1.NS Gn.lnetoQc 6 
sulfata..-;e 

~fucopolys aceharidos.is TVB AR 230500 3p21.33 GLBT P.Galacto.sidase 
~fucopol)'Sllcc.haridosis VI AR 253200 5ql3.3 ARSB Arylsulfatase B 
~{ucopolys accharidos.is VIJ AR 253200 7q2l.ll GUSB P. Gl ucuron ida....e 
Fuco..:;idoás AR 230000 lp34 l'UCA a.-Fucoeidase 
a·~fa.nno.sido.,is AR 24S500 l9pl3.2-ql2 MAN a.-~{atu1os:idase 
lr1ia.tU10.:;idos.is AR 24S510 4 MAND P.~fatu10.:;idase 
A,epartylgl ueo.saminu ria AR 208400 4q23-q27 AgA A<;;party gl ucosami o.ida.se 
G~il Gangüo.:;ido.:;i$, several forms AR 230500 3p2l-pl4.2 GLBJ P.Galacto.,idase 
S ialidosk.;., s,e\~ral forms AR 2565.50 Gp21.3 NEU a-Neu.raminid~lSe 
Sialic acid storage dísease AR 269920 (x¡l4-ql5 SIASD 



Galac-t.osialidosi..,, se\-eral forms AR 256540 20q l3. l PPGB ~ Galattoeidase 
protec.tive protein 

!\ful tiple .sul fil tase deftcieney AR 2·72200 hfultlple 
ailf ata."les 

~fucolipidosis II AR 252500 4q21-23 G;..PTA N-Ac-Gl u,co.;.ami ne-

~fucolipidosis DI AR 252600 <1<¡21-23 G;..PTA 
phosphotrans.ferase-

N-Ac-Gluoosamine 
pho.sphotr am.f er aee 

See abo: G roup..i; 
8,10,11,14 

2:3. Low birlhwe igh.t i, /e11der bo11e ,:roup 
Type I mic-l"QC€1)halic osteodysplastic AR 210710 

dyspll;l.Sia 
Type IJ mi(!l"'()C(!phalicosteodysplastic AR 210720 

dysplasia 
~{ic.rocephal ic osteocly.splastic dys pla$.ia AR 210730 

(S aul WU..,n) 
3~f .syndrome AR 273750 
24. Dys p/«sias with. dooreased bo11e de,u, ity 
O.;;.teoJ;eoosi.s imperfecta J (normal teeth) .'\D 166200 17q COLTAl a(l)J prooollagen 120150 
O.;;.t.eo~nesis imperfecta J (normal teeth) 166200 7q22. l COLTA2 120160 
O;,teoJ;enesis imperfecta J (opalescent teeth) .'\D 166240 7q22. l COLTA2 a(l)J prooollt,gen 120150 

.'\D 166240 7q22. l COLTA2 a (2)1 procol lagen 120160 
O;,teoJ;enesis imperfecta U .'\D 166210 17q COLTAl a(l)J prooollQJ¡en 120150 

.'\D 166210 17q22,l COLTA2 a (2)1 procol lagen 120160 

.'\D 259400 17q COLTAl a (l)J prooollQJ¡en 120150 (') 

O.;;.t.eo~nesis imperfecta DI .'\D 259420 17q COLTAl a (l)J procol lagen 120150 [ 
.'\D 259420 7q22. l COLT.42 a.(2.)J procollas:en 120160 !!l. 
AR 259420 7q22. l COLT.42 a.t'2)J procollagen 120160 C'> 
AR 259420 " ,., 

0.;;.teosenesis imperfecta IV (normal teeth) .'\D 166220 7q22. l COLT.42 a(2)1 procollQJ;en 120160 ::: 
.'\D 166220 17q COLT.41 (l)J prooollagen 120150 o 

= 0.;;.teosenesis imperfecta IV .'\D 166220 7q22. l COLT.42 (2)1 prooollQJ;en 120160 o 
(opa.les.cent teeth) -0.;;.teosene..c.;is imperfecta V .'\D 166220 17q COLT.41 (l)I proooUagen 120150 (') 

o 0.;;.teogene.,i.s imperfecta Vl " Cole-Ca.rpenter dy.spla.sia SP 112240 ., 
::: Bruck dys plru;ia J AR 259450 17pl 2 TL/Jl e Bruck dy.splasia D ::: 

Singleton-ifert.on dysplru;:ia AR o 
0.;;.teopenia v..;th radiolucent lesion.sof the .'\D 166260 " ntandible !:. 
0.;;.teoporosi$4 pseudoglioma dyspl8aa AR 259770 llql2-q l3 1,:1 
Geroderma osteodyspla.!)ticum !IR 23 1070 o 

" Td:iopathieju\'enile osteoporosi$ SP 259750 " 
21). DyHp/«si«s. with de(ective 111i11er«Jiz«tion !?. 
f.[ypophosphatasia,>erinata.1 lethal and !IR 241500 lp36. l -p3{ ALPL Alkaline 171760 "' o 

i rú antil e f orms pho.,phataa.3: a f.[ypopho:,,phatasia adult form .'\D 146300 lp36. l -p3{ ALPL Alkaline 171760 "' pho..?phataee 
., 
"' J,Iypophoi,phatemie riekets XLD 307800 Xp22,2-p22. l PIJE X X-linked 171760 

hypopho.;.µhate mi a 
pn>tein .., 

!,I) F'QP'2S -



TABLE l. (Co,itinued) ... 
~ 

Modeof OMThf Ch rotn():i-0 me OMIM¡:enel 
Osteochonclroclysplasia Inheritance" ~yndrome Conunents locus Gene Gene: produc.t protein 

= Neonatal hyperpamthyroidism AR 239200 3q2l-q24 
l9pl3.3 

CASR Caleiumsen,or 601199 ~ 
Transient neonatal hyperpa.rathyroidi.sm AD 145900 

v..-ith hypocalciuric hypercalcem.ia 
3q2l-q24 CASR Caleiumsen,or 601199 

AD 19pl3.3 
26. lncreased bone density withou.t 111odi(ication. of bon.e Nh«pe 
Osteor,etroi:is 

Infantile fonn (OPB) AR 259700 16ql3 TCIRG1 ''acuolar protein 604592 
AR l l q l3.4-ql3.5 CLCN7 Ch1oride cha.nnel 602727 

pump 
With írúantile neurom:onal dys plasia AR? 600329 
Delayed form ty¡¡e 1 (OPAl) AD 166600 l p2 1 
Delayed form type 11 (OPA2) AD 16&!00 16pl3.3 
Intermedia.te form (~ibly AR 259710 

hete ro¡;eneous) 
Wi th ect.odermal dyspl a.si a and i m.mu ne XL 300301 Xq28 !KDKG NF·kB siJ,~aling 

defe,t (OLEDAID) (NEMOJ 
Dysosteoscleroai.<; AR 224300 
OsteomeQOJ>yknosL-;: AD 166450 
Cranial ostoo.,elero!:'ls ,..,;th bamboo ha.ir AR 256500 SPINKS 

(Netherton) 
Pyknodyeostosis AR 265800 l q2 1 CTSK Cathepsin K 601105 
0&.eoscleros:is Stane.5(.'U type AD 122900 
0$00opathi a s triata (isolated) SP 
Osteopathia striata v..-ith era.nial sclerQ.5is ADfXLD? 166500 
~felorheostosis SP 155950 
Ot;teopoi kilosis AD 166700 
~{bced sderosing bone dysplai;ia SP 
27. fn,:reased bone density wilh dic.rphyseaJ in1.•olven1e11I 
Dia.physeal dyspla; ia AD 131300 19ql3. l - l3.3 TGFbI Transform in,¡; 

Camurati-Engelmann grzy.,..1.h factor 
beta I 

Diaphyseal dysplasia ,..,.;th anemia (Gh o.;;.al) AR 231096 
Craniodiaphyseal dysplasia ?AR 218300 

122860 
Lenz.-tfaje,.,.."Ski dysplai;.ia 151050 

Endosteal hyperosto!Jis 
van Buche m type AR 239100 17ql2-q21 
Scle msteos.is AR 26fJ500 17ql2-q21 SOST Sclerost ine 
Worth type AD 144750 
Scle m"<1steo-oorebellar dysplasia AR 213002 

Kermy-Caffey dysplai;ia type 1 AR 244460 lq42-q43 
Kermy-Caffey dysplasia type JI AD 127000 
Ost.eoectai;ia with hyperphQ.sphatas.ia AR 239000 

(Ju,-enile Paget disease) 
Diaphyseal medullary stenos.is ,..,.;th bone AD ll2250 9p2 l -p22 

malignancy 
Oru lodent.oosseous dysplasia AR 257850 

AD 164200 Gq22-23 



TrichodentooiGeou:; dy.;.plaaia AD AD 190320 17q21 DLX1 Distal-1~$ 
4 protein 

2.S. lnc.reased bone densit)• with 111et<tplr.),eal intv:1lt-en,ent 
Pyle dysplasia AR 269500 

Craniometaphyseal 
dysplasia 
Severe type AR 218400 
Mild type AD 123000 5pl5.2"pl4.2 trananembrane 

ANKTJ 
See a.1$.>: Group 29 

21). Craniotubular dil[ital dy,;p/<tsi<.rs 
Frontometaphy.;eal dy~l.asia XLR 305620 
Ot-:tecxlyepla.sty, ~felnick-Needle.:; XLD 309350 
Precodou.,; O$teodysplasty AR 249420 

(terJ.faar dysplasia) 
Otopalatodigita.l syndrome type I XLD 311300 Xq28 
Otopalatodigital syndrome type D XLR 30·1120 

See ahn: Group 23 
:~O. JVoonatal severe ollf,.,osclerotic dyspla-Ji«s 
Blomstrand dysplasia AR 216045 
Rai.ne dyeplasia AR 259775 
Caffey disease v.;th prenatal onset AD 114000 See a.1$,): 

?AR ~fucolipido!'is D 

A.stley-Kendall dyspla,;ia AR g 
:~J. Disor,:(tnized devel.ofN11e11t of <:ttrlila¡jnous a11d {ibrou.s co111ponents of lhe skele/011, !;; Dysplasi.a epiphy~a14 hemimelíc.a SP 127800 i!l. Multi ple c.artilagi.nou.1; exosto.~s AD 133700 8q23-q24.l EXT1 Exosto!:tn-1 

"' AD 133701 llpl:2-pll EXT2 Exo.,to(:i n-2 " AD 6-0020!) !9p " ::,: 
Ench ondromatosis (Ollier) SP 166-000 o 
Ench ondromatosi.s ..... ;th hemagiomata SP 166000 :, 

o (Maffucci) -Spondyloenchondron1atosis AR 271550 o 
Spondyloeochondromato.5is with basal AR § 

ganglia calcification ,, 
Dys.spondyl.oenc.hondromat.oeis ::,: 
~tetachondn>mat.osis AD 156250 = 05teoglophonie dysplasia AD 166250 ::,: 

o 
Genochondromat.osis AD 166000 " Carpotarsa.1 o.5teochondromatosis AD 127820 ::. 
Fi bmu..:; dysplasia (tfcCu ne-Albright and SP 174800 20ql3 GNASl guanine 13932-0 "' othen,) mosaie nucleotide o 

:, protem, a. " subunit !?. Jaffe-Campanacci type SP 
"' Fíbrodyspl a.si a ossificane progre8$i va AD 135100 4q27-31 112262 o 

Cherubism AD 118400 4pl6 SliWP2 a. 
CherubLsm ..... ;th gi.ngival fihromstosis AR 135300 " .. 
:32,. Ostoolyses ,, 
J"Jultic:entric-hands and feet 
tfu lticentric carpa! -ta.rsal os.eolysis with AD 166.'lOO 

and ..... ;thc.rut nephropathy .., 
:,;-



Osteochondrodysplas:ia 

Winch~ter syndron1e 
TQrg syndrome 

Distal phala~et; 
J.[adju..Cheney i,yndrome 
ti.landibuloacral synclrome 
Dia.physes and ntetaphysetJ 
Familia! expan'>ile osteoly.;i$ 
Ju\-eoile hyaline fibromatosL<; (indudes 

systemic juvenile hyalinosi.;) 

::C( Pate//a. dysplasias 
Nail-patella dysplas:ia 

Patella hypoplasia/aplasia 
Iachiopubie patellar dyspl8.aa 
Geni t.opatel lar synclrome 
Ear-patella...,hort atature syndrome 

{l.feier-Gorlin) 

Modeof 
Inheritance• 

AR 
AR 

AD 
AR 

AD 
AR 

AD 

AD 
AD 
AR? 
AR 

Loculize.d Skelet.al l\futrormntions (Dysostoses) 

TABLE J. (Ccmlinued) 

OMThf 
syndrome Conunents 

277950 
259000 
6-05Ui6 

102500 
248370 

174310 
2286-00 

236490 

161 200 

147891 
606170 
22·1690 

A. Localized disorden tvilh pred<nuinanl crani<rl and f<u:ial involve1ne11t 
Apert syodrome AD 101200 
Pfeiffer syndrome AD 101600 
Pfeiffer syndrome AD 101600 
Crow.on t;.j,•ndrome AD 123500 
Cranio1:>)'Tl0St.ooi, (Cmuzon-like) with AD 

Acantho.sis Ni¡;ric.an.'5' 
Jackson-'\\>' ei$s synclrome 
Jackson-WeLSS 5.ynclrome 
S aethre..Chot?..en $.yndrome 
Cranio<:>)'Tlostosis i fuenke type 
Cranio1:>)'Tl0Sto.,;·i.$ Bc);.t.on type 
Cranio<:>)'Tlostosis Adelaide type 
Cranio1:>)'TlC.)Sto,.,;:i., with polydactyly 

(carpen ter) 
Antley-BL"\'.ler ~ndrome 
Cranio")'n03tosis with cuits gyrata 

1.Beare·Ste\-err,;on) 
Oral-fachtl-OigitW syndrome type 1 
Cephalo-polysyndactyly {Grei¡¡) 
Craniofrontonasal dyspl&aa 
~fanclibulo-facial dysostoSs tTreacher 

O,llin;) 

AD 
AD 
AD 
AD 
AD 
AD 
AR 

AD 
AD 

XLR 
AD 
XLD 
AD 

123150 
123160 
101400 
6-02849 
6-04 757 
600593 
201000 

207410 
123790 

311200 
175100 
304110 
154500 

B. ÚJcali.zed disorderH tvith predo111 inanl w;ia/ intulven1e11I 
S pondyl-,tal d),;pla.,ia AD 277300 
Spondyloco;;tal dysplasia AR 277300 

See also: Group 19 

Chromoa.>me 
lot'US G,,ne 

19ql2--21 MMP2 

J6q21.1-q22 TNFRSFllA 

9q34.I LMXW 

l7q21-q22 

10q25-q26 FGFR2 
10q25-q26 FGFR2 
8p12-pll FGFR J 
10q26 FGFR2 
4pl6.3 FGFR,1 

10q25-q26 FGFR2 
8pll FGFRI 
7p21 T\VIST 
4pl6.3 FGFR.1 
5q34 M SX2 
4pl6 
7p21 

10q26 FGFR2 
10q26 FGFR2 

Xp22.3 CXORF5 
7pl3 GL/3 
Xp22 
5q32 

19q l3 
19q l3 

Gene produt.t 

MMP2 

RANK 

LIM 
homeodomain 

5351C 

P252R 

A391G 

P252R 

P250R 

_, ... 
OM!Mgene/ 

prc,téin 
tcl a. 

12036-0 

603499 

6-02515 



 

COVESDEM iCO,to VErtebral 
Segmentation DEfect v..;th ~fesomelia 
a.nd peculiar fa.ce) 

AR 180700 

Oculo· \Vrtebral syndrome tWeyer) AD 193530 
C. Localized distJrders u1it Jr. predou1in« 11t involve111e11I of the e.'l·tre,ait ies 

l,;olated SHFM3 AD 600095 
l,;olated SHFM4 AD 605289 
Syndromic SJ,ITI,.{l ....,; th deafnB.5-$ and ~{R AD 183600 
l,;olated SHFM2 XL 313350 
E<.trodactyly~etoderma.l dysplasia AD 129!)00 

cle ft.-pa.late syndrome 
Symphalangi.<;~pN)."\'.i.mal 
Rubinstein-Ta.ybi syndmn1e 
Coffin-Si.ri.'5 syndrome 
Coffin-Siris syodr,>me 
Fanconi syndmmt Group A 
Fanooni syndmm.e Group C 
Fanconi syndmmt G:roup D 
Fanconi syndmme G:roup E 
Fanconi syndrome G:roup F 
Fanconi syndmme G:roup G 
tfultiple S)'OO$to~ 

1'land foot ¡;P..ni tal synclrome 

AD 
?AD 
AR 
AR 
AR 
AR 
AR 
AR 
AR 
AR 
AD 
AD 

285800 
180849 
1359 00 
135900 
227650 
227650 
227650 
227650 
227650 
227650 
186.500 
140000 

See a)S(): Group !7 and 
G:roup 16 

• AD, aul<OMmaldontl.nant; AR, autoMnud reoe.-csive; SP, gporadi.c; XLO, X-UMeddomlnant; XLR, X·llnked ~$:JÍve. 

9q22 

4pl6 

10q24 
3q27 
7q2 1.3~22.I 
Xq26 
7qll.2~12.3 

17q22 
19pl3 
l q2 1 
7q34 
16q24.3 
9q22.3 
3p22-p26 
6p21-p22 
llpl!; 
9pl3 
17q21~22 
7p!5 
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