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INTRODUCCION

Displasias mesomélicas: Grupo heterogéneo de trastornos genéticos caracterizados por acortamiento de la porcidon media de las
extremidades.

DML: Descrita por Langer en 1972. Se trata de una entidad rara ( Prevalencia 1:100000) , de herencia autosdmica recesiva y
donde los progenitores presentan hallazgos clinicos y radiolégicos de Discondrosteosis de Leri- Weill, asi como generalmente talla
baja .

Los sujetos afectados tienen extremidades cortas, hipoplasia de cubito , peroné y mandibular en grado variable . Habitualmente
presentan inteligencia normal.

CASO CLINICO

Mujer 22 anos raza gitana, G2P1, Talla baja (140cm). Gestacion de captacion tardia (consultan por primera vez

confirmando gestacion 20sg) .

* AF rama materna: talla baja en varios familiares.

* AF rama paterna: madre, 3 hermanos y 4 primos diagnostico genético Mesomelia de Langer. Un primo fallecido por Sd.
Edward.

* JD prenatal: displasia esquelética no impresiona de acondroplasia ni acondrogéenesis. Mesomelia

Biometria 29sg: DBP 75 (p4), PC 283 (p<4), PA 236
(p<2), LF 37(p 2), Tib 27 (p<5), Per 20 (p<1), LH 34 (p<5),
Rad 18 (p2), cubito (p1). MESOMELIA

Circunferencia toracica en P2 indice CT/CA 236/262: 0.9
normal. Doppler N.

C Morfologica: Destaca reduccion global de todos los segmentos de MMSS y MMI, pero especialmente antebrazo (cubito) con
desviacion cubital de manos. Resto de rastreo morfologico normal.

11/10/2015. Gestacién a término, parto eutdcico,
varon, Apgar 9-10y peso 2700 .Fenotipo mesomelia
llamativa, sobre todo de tren superior. No otras
malformaciones externas evidentes.

28/11/2015:n0 acude a consultas para completar
estudio.

CONCLUSION

-La DML es, por tanto, una forma rara de enanismo.

-Las manifestaciones clinicas en los heterocigotos varian en intensidad, y muchas veces no
son reconocidas, por lo que es dificil realizar asesoramiento genético en estas familias.
-Esta entidad se puede sospechar por ecografia en la semana 20 de embarazo .

-Los hallazgos ecograficos junto a AF paternos nos hace sospechar del diagnostico de
enanismo mesomielico
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