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Displasia espondiloepifisaria tarda.
Presentacion familiar

M. LAGUIA, A. PATINO, M. TINTO Y C. LOPEZ

RESUMEN:

Los autores presentan un caso de Displasia Espondiloepifisaria Tarda, de pre-
sentacioén familiar y afectando s6lo a las mujeres. Se revisa las principales manifes-
taciones clinicas y radiogréficas.

El estudio citogenético revela que se trata de una forma de transmisién diferente
a la considerada cléasica por la mayoria de autores.

Descriptores: Displasia Espondiloepifisaria Tarda. Afectacién mujeres. Heren-
cia Autosdmica.

SUMMARY:

The authors present a case of late spondyloepiphyseal dysplasia of familial pre-
sentation that only affected the female members. The main clinical and radiologi-
cal characteristics are described. Cytogenetics revealed a form of transmission
different tothat considered classical by most authors.

Key Words: Late spondyloepiphyseal dysplasia. Female involvement. Autosomal

inheritance.

Introduccién

La forma tarda de este tipo de Displa-
sia fue descrita inicialmente por
JACOBSEN! en 1939 con el nombre de Os-
teocondrodistrofia Deformante Heredita-
ria. Mds tarde, en 1957, MAROTEAUX y
cols.? la individualizan desde el punto de
vista clinico-radioldgico y la designan con
¢l nombre que se le conoce actualmente.

Revisando la literatura encontramos que
la mayoria de autores (JACOBSEN, 1939';

MAROTEAUX y cols., 1957%; LANGER,
1964%; WYNNEy DAVIS, 1982¢) se inclinan
porque la enfermedad se transmite en for-
ma recesiva ligada al sexo, de igual forma
que la hemofilia tipo A; también es cierto
que se encuentran referencias de otras for-
mas de transmisiéon: Autosémica dominan-
te v Autosémica recesiva en trabajos
publicados mas recientemente (FELMAN,
1969%; BARBER y cols., 1984%; AL-AWADI
y cols., 19847; MILADI y cols., 1987%). El
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objetivo de este trabajo es presentar el ca-
so de una familia con esta enfermedad,
donde sélo fueron afectadas las hembras,
por lo que consideramos de interés esta pu-
blicacion, ya que en la literatura hay muy
pocos casos con esta forma de presen-
tacion.

Para centrarnos mas sobre el tema ha-
remos un breve resumen de la enfermedad.

Manifestacines clinicas

Los pacientes afectos de una Displasia
Espondiloepifisaria Tarda son normales al
nacer y asi permanecen hasta la pubertad
o la adolescencia, cuando empiezan a pre-
sentar dolor en las caderas, con progresi-
va impotencia para la deambulacién. En
este estadio es frecuente la aparicion de do-
lor lumbar sin ningin patrén definido.
Posteriormente se hace evidente un enanis-
mo discreto, con tronco corto.

No existen alteraciones extraesqueléticas
ni metabdlicas.

El grado de inteligencia es normal.

Radiologia

Desde el punto de vista radioldgico lo
que mds llama la atencién en estos momen-
tos son las alteraciones en caderas y en ra-
quis toracolumbar y cervical superior.

Bésicamente, las alteraciones a nivel de
cadera son: deformidad de la cabeza femo-
ral, coxa vara, cuello corto y coxartrosis
precoz.

En raquis lo caracteristico es la marca-
da platispondilia en regién toracolumbar
preferentemente, acompafiada de la pre-
sencia de una «jorobay localizada en la mi-
tad posterior de las placas terminales
superior e inferior de los cuerpos verte-
brales. Los espacios intervertebrales se
encuentran ensanchados, los discos calci-
ficados y en algunos casos se observa ima-
genes semejantes a los nédulos de Schmorl.

En la region cervical superior se obser-
va hipoplasia de la odontoides que puede
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condicionar una inestabilidad subsidiaria
de tratamiento quirurgico.

En la region tordcica se encuentra
aumento del didmetro anteroposterior, con
diversos grados de horizontalizacién del es-
ternén.

Las articulaciones del hombro también
pueden afectarse, y es menos frecuente que
lo hagan los codos y las rodillas.

Caso clfnico

E. L. L., de 15 afios de edad, sexo femenino, que
consulta en 1982 por presentar dolor en cadera dere-
cha después de ejercicio no violento, con claudica-
cién y limitacién progresiva de la movilidad de
caderas.

Posteriormente la madre not6 que le habian creci-
do demasiado los miembros y poco el tronco.

Antecedentes familiares: Es la 5.? hija de una fa-
milia de 7 hijos, 3 varones y 4 hembras; de éstas, 2
son gemelas. De las 4 hembras, hay 3 afectadas por
una Displasia Espondiloepifisaria Tarda, incluyendo
el caso que nos ocupa y una de las gemelas.

A una hermana, a las edades de 12 y 13 afios, se
le practicé un reemplazo total de cadera bilateral (en
otro centro).

A la otra se le realiz6 un procedimiento similar a
la edad de 15 afios, pero sdlo en cadera izquierda (en
otro centro).

Examen fisico: Presentaba enanismo con tronco
corto; talla 136 cm. Distancia vértex-pubis: 55 cm.;
pubis-piso: 81 cm. Térax con aumento del didmetro
anteroposterior y presencia de escapulas aladas.

A nivel de caderas se observa, en la derecha, una
contractura en flexién de 30°, con el miembro infe-
rior correspondiente en rotacion externa y abduccion;
cadera contralateral con flexién de 90° y rotaciones
abolidas. Marcha en abduccién e imposibilidad para
sentarse en sillas de altura normal.

Se procede a practicar estudio radiografico de ra-
quis, caderas, hombros, manos, etc., presentando sélo
anomalias en raquis y caderas, como las que se ob-
servan en las figuras 1, 2, 3, 4, 5.

La exploracidén analitica y bioquimica es comple-
tamente normal.

Se practica estudio citogenético a los padres y a las
otras dos hermanas afectadas, lo mismo que a la pa-
ciente. Estos estudios citogenéticos se realizaron con
la técnica habitual de cultivo de linfocitos en sangre
periférica. Posteriormente las preparaciones enveje-
cidas durante 7-10 dias se trataron con la técnica de
bandas G: tripsina-Giemsa (MOORHEAD y cols.,
1960)° (SEABRIGHT, 1971)°,

Los resultados de los estudios citogenéticos de es-
tos pacientes fueron normales, presentando carioti-
pos 46, XX 0 46, XY segtin fueran mujeres o varones.
¢ El 4rbol genealégico puede observarse en la figura
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Fic. 2.— Platispondilia en regidén toraco- FIG. 3.— Platispondilia e imagenes en «len-
lumbar y discreta escoliosis. gua» en parte anterior de cuerpos vertebrales.
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FIG. 4.— Presencia de imagenes semejantes a
nédulos de Schmorl.

El 10 de marzo de 1987 se interviene quirurgica-
mente por presentar clinicamente una fibrosis gltitea
en cadera derecha; se practica capsulotomia y alar-
gamiento gliteo, recuperando la movilidad, pero en
su dia sera subsidiaria de una artroplastia total de ca-
dera. Se aprovecho para practicar biopsia dsea de cres-
ta iliaca, la cual es informada como normal.

La evolucién ha sido satisfactoria, obteniéndose
una movilidad util de su cadera derecha.

Discusién

Hemos tenido la oportunidad de estu-
diar a una familia afecta de una Displasia
Espondiloepifisaria tarda, donde sélo las
mujeres estaban afectadas (excepto una ge-
mela), lo que implica que estamos frente
a una forma de transmision genética dife-
rente a la considerada clasica por la ma-
yoria de autores' > % *: la recesiva ligada
al sexo.

Nos Ilama la atencién la no afectacion
de una hermana gemela, posiblemente por-
que la herencia tiene una dominacion
incompleta y necesita otros condiciona-
mientos para manifestarse.

FIG. 5. — Marcada hipoplasia de la odontoides.
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F1G6. 6. — Arbol genealdgico de la familia estudiada.
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