DISPLASIA ESQUELETICA FETAL

INTRODUCCION

Las displasias esqueléticas conforman un grupo heterogéneo de enfermedades dseas, que afectan tanto el

crecimiento del hueso como su composicion.

La prevalencia de las displasias esqueléticas en recién nacidos, se ha estimado en aproximadamente 2.4 por cada

10 mil nacimientos.

Solo algunas displasias pueden ser detectadas de manera precisa en la ecografia prenatal. Algunas comparten
una caracteristica basica, como el acortamiento de los huesos largos, lo cual involucra diferenciar entre

restriccion del crecimiento intrauterino o un tipo de enanismo.

Lo mas importante es saber diferenciar si la patologia es letal o no, para lo cual se requiere un estudio secuencial

de toda la anatomia fetal.

El avance ecografico y los test moleculares con técnicas invasivas ha permitido no sélo un diagndstico precoz, sino

también una definicién mas precisa de letalidad.

CASO CLINICO

*Paciente de 25 afos, gestante de 12 semanas-
*AP: No AMC. GS 0+. G1.

*AF: Hermano Sindrome de Down.

Acude a consulta para realizar ecografia de primer trimestre. Screening de

cromosomopatias de bajo riesgo.

Serologia negativa.

Se visualiza acortamiento de huesos largos, con morfologia curva.
Alteracion del angulo brazo-mano y pie equinovaro bilateral. Caja
toracica con morfologia en campana.

La paciente rechaza la realizaciéon de prueba invasiva y desea continuar
con la gestacion.

*Se realiza seguimiento en consulta de alto riesgo.

Se visualiza en ecografia de semana 20: quiste de plexos coroideos
bilaterales y dilatacién bilateral de via urinaria de 4-5 mm de didmetro
AP. Liguido amnidtico de cantidad normal.

Actualmente la paciente se encuentra en el sexto mes de embarazoy
continuara el seguimiento en consulta sin la realizacion de prueba
invasiva.
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*La importancia de esta patologia radica en que cerca del 50% de los casos son letales (23%

mortinato, 32% mortalidad neonatal precoz).

eLas alteraciones en el crecimiento del esqueleto suelen causar acortamiento de miembrosy
estrechamiento de la caja toracica. Esto ultimo puede llegar a ser tan severo que compromete

la vida extrauterina por la hipoplasia pulmonar que produce.

*El diagndstico de certeza de las displasias esqueléticas es siempre postnatal y existen varios
enfoques para lograrlo. Son insustituibles el examen clinico y radiolégico del paciente y la

mirada experta del médico genetista.

*Es importante diferenciar un feto con una displasia esquelética de un feto con restriccion del

crecimiento intrauterino o con otros sindromes como sindrome de Down o sindrome de
Noonan que son relativamente frecuentes y también presentan acortamiento de miembros.
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