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DISPLASIA MESOMERICA DE LANGER FETAL. A PROPOSITO DE UN CASO

NEBOT NAVARRO A., MAQUEDA MARTINEZ IM, FERRANDEZ MARTINEZ M., DIAGO MUNOZ DM., GARCIA CASTEJON MM., GUTIERREZ DE RUBALCAVA SUBIELA L., LOPEZ SOTO A., MARTINEZ CENDAN JP.

INTRODUCCION:
La incidencia de trastornos esqueléticos del feto es de 5:1000 embarazos. Los trastornos afectan las extremidades o partes de ellas(dismelia), todo el esqueleto (displasia esquelética), el craneo (cran
craneosinostosis) y la columna vertebral (disostosis, regresion caudal). La displasia mesomélica de Langer (DML) es una forma mas grave de disconrosteosis de Léri-Weill (DLW) y se presenta al nacimiento con talla
baja grave desproporcionada con acortamiento mesomélico y rizomélico de las extremidades.

DESCRIPCION DEL CASO
Mujer de de 35 afios, gestante de 20+2 semanas de gestacidon, que acude a consulta de obstetricia de segundo
trimestre. Gestacion gemelar bicorial biamnidtica. Captacién tardia, fuera de rango para cribados del primer
trimestre.
Hipotiroidismo pregestacional materno, resto de antecedentes médico-quirurgicos sin interés.

Pareja consanguinea, ambos padres primos hermanos. Talla materna 146 cm; talla paterna 158 cm.
BIOMETRIA:
FETO A:

Estatica: Podalica, Latido cardiaco: Positivo, DBP: 49.0, CC: 180.0, CA: 151.0, LF: 22.0, PFE: 266, Liquido FETO A FETO B
. D D
Amnidtico: Normal. (mm) S (mm) S
FETO B: CA 151 0 159 1
Estatica: transversa, 2292 atido cardiaco: Positivo, DBP: 47.0, CC: 168.0, CA: 159.0, LF: 27.0, PFE: 310, Liquido cc 180 0.5 168 -1
Amniotico: LF 22 -4.5 27 -2.6
Normal. Tibia 22 -3.4 20 -4.3
- Array CGH: sin desequilibrios cromosdmicos significativos
. , . . . ) ; Peroné 15 -6.3 16 -5.9
- NGS/MLPS gen SHOX: variante patogénica c.517C>T: p.Arg517Cys en homocigosis en gen SHOX en ADN de LA Figura 1, 2, 3: ecografia en semana 20+2
Hdmero 22 -4.7 22 -4.7
CONCLUSIONES: Cubito 14.6 7 15 6.8
- La prevalencia exacta de DML es desconocida, siendo mayor en poblaciones con un nivel de consanguinidad elevado. R 15 = 23 -
. . . 0z o o . . Z oo . adlo . -f. . =
- Requiere monitorizacion de talla, peso y perimetro cefalica, debido a las malformaciones esqueléticas graves. La esperanza de vida es normal.
- Es heredada de forma pseudoautosémica dominante. Alteracion gen SHOX. Pie 35 0.6 34.5 0.4
- La DLW se caracteriza por la deformidad de Madelung, no presente en DML. Figura 4: medidas (mm) en biometria en
- El tratamiento es sintomatico desde el nacimiento con hormona del crecimiento humana recombinante. 5G 20+2y DS
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