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\/ALORACION ECOGRAFICA FETAL EN DISPLASIA
ESQUELETICA, A PROPOSITO DE UN CASO DE
DISPLASIA TANATOFORICA

Rommel Omar Lacunza Paredes’, Marlon Lluem Jiménez Espinoza?

RESuMEN

Se presenta el caso de una gestante de 30 semanas con feto afectado por displasia tanato-
férica (TD) tipo |, quien fue remitida a la Unidad de Medicina Materno Fetal, Hospital Nacional
Daniel Alcides Carrién, Callao, Perd, por sospecha de displasia esquelética. En la ultrasono-
graffa se encontraron signos caracterfsticos de TD, con marcadores asociados con alto riesgo
de letalidad. A propdsito del caso sugerimos algunas recomendaciones para la evaluacién
ultrasonografica ante la sospecha de casos de displasia esquelética, como una estrategia de
acercamiento al diagndstico.
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FETAL ULTRASOUND EVALUATION OF SKELETAL DYSPLASIA, APROPOS OF A
CASE OF THANATOPHORIC DYSPLASIA

ABSTRACT

The case of a 30 weeks pregnant woman and her fetus affected by thanatophoric dysplasia
(TD) type |, referred to our Maternal Fetal Medicine Unit, Hospital Nacional Daniel Alcides
Carrion, Callao, Pery, due to suspicion of skeletal dysplasia is reported. On the ultrasound,
characteristic signs of TD and markers related to high risk of lethality were found. Recommen-
dations are suggested for ultrasound evaluation of suspected cases of skeletal dysplasia, as a
differentiated approach to diagnosis.

Keywords: Thanatophoric Dysplasia; Skeletal Dysplasia; Ultrasound, Prenatal.
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INTRODUCCION

Las displasias esqueléticas (DE) constituyen un
conjunto de enfermedades muy diversas y de
dificil diagnoéstico. Su baja incidencia hace que
su estudio y entendimiento sean campo dificil
para la medicina fetal. La displasia tanatoférica
(TD) constituye la mas frecuente de las displasias
esqueléticas letales, con una incidenciade 2 a 3
por 100 000" nacidos vivos. Las caracteristicas
ultrasonograficas mas representativas descritas
en la literatura son la rizomelia extrema con lon-
gitud normal del tronco, térax estrecho y macro-
cefalia con frente prominente®. Se la ha clasifi-
cado en dos subtipos: a) el tipo | caracterizado
por fémur corto y curvo, rara vez asociado a cra-
neo en trébol; b) el tipo Il muestra fémur corto y
recto, casi siempre asociado con deformidad del
craneo en forma de trébol®.

La exactitud del diagnostico prenatal de TD ba-
sado en hallazgos de ultrasonido ocurre en 40%
a 88% de los casos, lo cual refleja la dificultad
para establecer con precision el tipo de DE®.

La causa de la muerte en TD es por insuficiencia
respiratoria producida poco después del naci-
miento, debida a hipoplasia pulmonar secunda-
ria al deficiente desarrollo de la caja toracica; en
otros casos, la compresion del tronco del encé-
falo por un estrecho foramen magnum ocasiona
la muerte®.

A prop6sito del caso que se presenta, sugerimos
algunas recomendaciones para la evaluacion ul-
trasonografica ante la sospecha de un caso de
displasia esquelética, basada en el andlisis se-
cuencial de las estructuras.

REPORTE DEL CASO

Se presenta el caso de una primigesta de 20 afios
de edad con 30 semanas de edad gestacional por
ecografia precoz. Acudio al servicio de ecografia
con diagndstico de acondroplasia fetal, sin ante-
cedentes personales ni familiares de importan-
Cia con relacion a patologias de orden genético.
Al examen ultrasonografico se hall6 ponderado
fetal de 2323 g (p12 para la EG), fémur corto (p<
2DE) y curvo, térax estrecho (circunferencia de
172 mm <p 2,5), costillas cortas, abdomen protu-
berante, macrocefalia DBP de 93 mm (>p 97,7%)
CC de 319 mm (>p 97,7%), con craneo en forma
de trébol, frente prominente y aplanamiento
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nasal; relacion fémur-pie de 0,4 (figuras 1y 2).
Otro hallazgo fue la presencia de polihidramnios
leve (pozo mayor de 8,1 cm). No se encontraron
malformaciones cardiacas. La reconstruccién
3D evidenci6 el acortamiento de los miembros
superiores e inferioresy las caracteristicas facia-
les (figura 3). De acuerdo a los hallazgos, se plan-
teo el diagnostico de TD, informando a la familia
acerca del grave prondstico del feto. El parto va-
ginal se dio una semana después, con un recién
nacido vivo de sexo masculino de 2 015 g, Apgar
2 alminutoy 5 a los 5 minutos, requiriendo intu-
bacion endotraqueal y soporte ventilatorio. Fue
hospitalizado en UCI neonatal con el diagndstico
de insuficiencia respiratoria. El estudio radiogra-
fico evidencio costillas acortadas, con los huesos
largos de los miembros superiores e inferiores
cortosy curvos (figura 4). El neonato fallecié por
insuficiencia respiratoria a los 7 dias.

DiscusioN

Los signos ecograficos encontrados con mayor
frecuencia en estudios rutinarios prenatales
y que nos pueden hacer sospechar en una DE
son el fémur corto y la macrocefalia. En el caso
presentado, el motivo de referencia fue un fé-
mur corto, con sospecha de acondroplasia. Ante

FIGURA 1. CORTE AXIAL DEL CRANEO MOSTRANDO LA FORMA EN TREBOL.
HUESOS LARGOS (FEMUR Y HUMERO) ACORTADOS.

FEMUR™

HuEig €6 tewta <50%
FIGURA 2. CORTE SAGITAL QUE MUESTRA EL ESTRECHAMIENTO DEL

TORAX (IZQUIERDA). MARCADA DIFERENCIA DE DIAMETROS ENTRE LA
CIRCUNFERENCIA ABDOMINAL Y TORACICA (DERECHA).

* ABDOMEN



Valoracién ecogrdfica fetal en displasia esquelética, a propésito de un

caso de displasia tanatoférica

FiGURA 3. RECONSTRUCCION 3D DEL PERFIL FACIAL, MOSTRANDO LA
FRENTE PROMINENTE Y EL APLANAMIENTO DEL PUENTE NASAL (IZQUIER-
DA). MIEMBRO SUPERIOR CON MARCADO ACORTAMIENTO (DERECHA).

FIGURA 4. IMAGENES DEL RECIEN NACIDO: LA RADIOGRAFIA MUESTRA EL
ACORTAMIENTO SEVERO DE LOS HUESOS LARGOS Y COSTILLAS.

estos hallazgos, se debe referir a centros con
mejor equipamiento y mayor experiencia para
evaluacion detallada.

Se puede sospechar algunas displasias esquelé-
ticas desde el segundo trimestre y otras son po-
sibles de diagnosticar solo en el tercer trimestre.
Cobra importancia entonces la evaluacion de
estudios anteriores al recibir el caso. Los ante-
cedentes familiares y personales son de vital
importancia y pueden ayudarnos a reducir las
posibilidades diagnosticas®”.

La evaluacion de una displasia esquelética plan-
tea un estudio ultrasonografico exhaustivo y
metddico, para un acercamiento al diagnostico
y pronostico fetal.

El estudio biométrico debe explorar todos los
huesos largos, considerando tamafio (algunas
displasias tienen leve acortamiento y otras muy
severo), la forma, el grado de osificacion y pre-
sencia de fracturas. El siguiente paso es revisar
huesos no habitualmente considerados, como

son las costillas, clavicula y escapula, tanto su
presencia como tamafio. La visualizacion de las
manos y pies en busca de polidactilia y otras de-
formaciones ayuda en la busqueda de sindro-
mes genéticos®9,

Se continda con el estudio del craneo fetal, eva-
luando la forma, tamafio de la cabezay grado de
mineralizacién; no se debe olvidar que muchas
DE muestran macrocrania o deformaciones®?.
Estas deformaciones del craneo se producen
por cierres prematuros de las suturas (craneo-
sinostosis)®; una de las mas caracteristicas es
el craneo en trébol, que en el caso se presentd
pero como un fenotipo muy leve. La evaluacion
de la cara fetal debe ser completa, iniciando
con el perfil fetal en busca de frente prominen-
te, aplanamiento nasal o micrognatia; luego, se
descarta lesiones de la linea media y defectos
oculares (hipo o hipertelorismo)'%; caracteristi-
camente, en la TD se observa frente prominen-
te y aplanamiento nasal, como se observa en la
figura 3. El siguiente paso seria la evaluacion de
la columna fetal, para descartar problemas de
escoliosis, hemivértebras, deficiente mineraliza-
cion o defectos del tubo neural®©®.

Es imprescindible realizar una neurosonografia
completa en todos los casos, por la asociacion
con defectos neurolégicos. Los casos de TD se
suelen asociar a malformaciones corticales del
[6bulo temporal™. La ecocardiografia fetal es
también mandatoria; el hallazgo de cardiopa-
tias ayuda a estrechar ain mas las posibilidades
diagnosticas y establecer prondstico®©®,

Una vez establecidos todos los hallazgos, recién
podremos iniciar ‘el rompecabezas’ de la displa-
sia esquelética. Multiples autores han propuesto
diversos flujogramas que acercan al diagndstico.
El lector puede revisar articulos mas extensos
en este tema®”). El uso de otras pruebas auxi-
liares, como la resonancia magnética fetal, pue-
de contribuir y aportar datos definitivos en los
casos dificiles. Finalmente, es la tipificacién de
la mutacién que lleva al diagndstico definitivo y
con ello la posibilidad de recurrencia“, en aras
de realizar consejeria genética a los padres. En
TD, la mutacién esporadica se produce en el
gen del receptor 3 de crecimiento de fibroblas-
tos (FGFR3), situado en cromosoma 4 p16.3@4,
Lamentablemente, en nuestro pais son muy po-
cos los casos en que se llega a realizar pruebas
genéticas, por su alto costo. La necropsia fetal
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es también poco realizada, principalmente por
la negativa de los familiares, perdiendo la opor-
tunidad de confirmar los hallazgos prenatales y
establecer riesgo de recurrencia.

Un aspecto importante ante un caso de displasia
esquelética es establecer el riesgo de letalidad.
Si bien las malformaciones cardiacas o cerebra-
les de por si pueden establecer prondéstico, para
los casos que no las presentan la posibilidad de
muerte esta principalmente asociada a proble-
mas de insuficiencia respiratoria por hipoplasia
pulmonar®'314, Se ha propuesto muchos marca-
dores; entre los de aplicacion mas facil podemos
mencionar la relacién longitud de fémur/circun-
ferencia abdominal (FL/AC) menor de 0,1613,
la circunferencia toracica (CT) menor al 2,5 per-
centil™y |a relacion CT/AC menor al 5° percen-
til"¥. Entre estos marcadores, el de mayor poder
predictivo es la relacién FL/AC menor de 0,16; en
el caso presentado se encontrd una relacion de
0,07 y el resultado perinatal fue muerte a los 7
dias.
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