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INTRODUCCION

Las osteocondrodisplasias o displasias dseas son trastornos del
desarrollo y del crecimiento de los huesos que condicionan una
alteracién de la forma, el tamano y la resistencia. Parrot fue el que
en 1878 cred el concepto de trastorno cartilaginoso, denominando
a la alteracion acondroplasia (Fig. 36-1). Esta denominacién se ha
expandido y adn hoy frecuentemente se utiliza de forma errénea,
aplicandose por extension a todas las displasias 6seas. Ha sido pre-
cisa la sistematizacion de los diagndsticos. para que el resto de las
displasias éseas (Figs. 36-2 v 36-3) no sean todas denominadas
acondroplasias. Segtn la revisién mas reciente sobre la nosologia
y la clasificacion de las displasias esqueléticas, éstas comprenden
372 trastornos' que se identifican por su fenotipo, caracteristicas
radioldgicas, tipo de herencia y nuevos conceptos moleculares y
genéticos patolégicos. Se pueden agrupar en ocho apartados dife-
rentes (Tabla 36-1).

INCIDENCIA

En su conjunto, tienen una incidencia de 1/4.100 nacidos y son
la causa de aproximadamente el 3% de las tallas bajas patoldgicas,?
afectando a 2-4,7 individuos/10.000 habitantes.’ La tasa de preva-
lencia en Espana es de 12,1/100.000 recién nacidos vivos,* con
una tasa estimada de mutacion de 48,5 por millén de gametos y
siguiendo una distribucién geografica uniforme. Las estimaciones
de frecuencia son relativamente variables segtn los distintos autores
(Tabla 36-2). Algunos autores han demostrado que el riesgo de mu-
tacion se debia fundamentalmente a la edad paterna.>”

DEFICIENCIA Y DISCAPACIDAD
EN LAS OSTEOCONDROPLASIAS

Para evaluar la deficiencia y la discapacidad debe efectuarse una
exploracion fisica que, ademds de permitir observar la talla baja,
debe servir para evaluar la desproporcién entre las extremidades y
el tronco y distinguir si se trata de una displasia 6sea con miembros
cortos, rizomélica, mesomélica, acromélica o con tronco corto.

Es necesario realizar registros seriados de las medidas auxolo-
gicas del nifo, de la circunferencia occipitofrontal (COF) o perimetro
cefalico (que debe medirse mensualmente durante el primer afio),
de la talla y del indice corporal superior/inferior. No es infrecuente
que la talla, al nacimiento y durante la infancia, se encuentre en el
limite inferior de la normalidad, siendo a partir de los 2 afos cuando
se aprecia el retraso marcado en la progresion de la talla.

Se han disenado graficas de crecimiento especificas para los pa-
cientes con diferentes displasias 6seas,>® que son dtiles porque sirven
para: a) definir una nueva normalidad; b) comparar con sus iguales,
y ¢) detectar trastornos anadidos del crecimiento, lo que es muy im-
portante.

Debera programarse el cribado de las complicaciones neuro-
I6gicas en la unién cervicomedular o de la presencia de hidrocefalia
y de complicaciones respiratorias. Se debe empezar por realizar
ecografias transfontanelares, si las fontanelas son anormalmente
amplias o aparecen trastornos sugestivos de hidrocefalia, siendo lo
més aconsejable y eficiente monitorizar la COF. La American Aca-
demy of Pediatrics (AAP)° recomienda, si se detecta un crecimiento
rapido de la cabeza, practicar de forma seriada ecografias transfon-
tanelares, a los 2, 4 y 6 meses de vida, valorando a partir de enton-
ces y hasta los 12 meses su indicacion en funcién del crecimiento
de la cabeza.

Debe hacerse una valoracion de la evolucion del desarrollo
motor, que suele estar retardado, por lo que deberia realizarse, pre-
cozmente, una estimulacion psicomotora para reducir el retraso en
la adquisicion de todas las habilidades como sedestacion, bipedes-
tacion y deambulacion. Si presenta hipotonia intensa o hiperreflexia
en las extremidades superiores e inferiores o clono con respuesta
policinética, deberd efectuarse una tomografia computarizada (TC)
0 una resonancia magnética (RM), para estudiar la base del craneo,
los ventriculos cerebrales, la unién cervicomedular y la médula es-
pinal.'o

La hipotonia del lactante con displasia 6sea se ha atribuido cla-
sicamente a la compresién cervicomedular en el agujero occipital
(foramen magnum). Su presencia dificulta y retrasa el desarrollo
motor y el control de la cabeza, aumentando el riesgo de lesién
neuroldgica y, por lo tanto, de muerte del lactante. En la lactancia
y durante los primeros 2 afios pueden aparecer complicaciones en
el oido medio, por lo que es aconsejable iniciar su valoracién sis-
tematica en todas las infecciones de vias aéreas superiores. Debe
buscarse, de forma activa, la presencia de otitis media serosa y sera
necesario revisar el riesgo de padecerlas entre los 6 y los 12 meses
de vida.

Hay que insistir, de forma enérgica, en que se adopten medidas
posturales, y hay que aplicar las ortesis necesarias para prevenir la
aparicién de cifosis toracica baja y lumbar alta. La rotacion externa
de las caderas que presentan a esta edad suele desaparecer a los
6 meses y no suele requerir tratamiento. '

Hay que tener especial cuidado en la evolucion del lenguaje,
que no deberia retrasarse mas alla de los 2 anos. Su retraso debe
hacer sospechar una hipoacusia que haya pasado desapercibida.
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Figura 36-1. Acondroplasia. Figura 36-3. Displasia mesomélica.

Para prevenir la obesidad, aunque su inicio suele ser mds tardio,
se deben valorar los habitos alimentarios del nifio. Sera importante
introducir medidas dietéticas que eviten el establecimiento de la
obesidad, puesto que el 10% de éstas comienzan en la infancia o
en la adolescencia."

A partir de los 5 afos hay algunos problemas que persisten y
provienen de edades anteriores y a los que habra que seguir desti-
nando una especial atencién, como la evolucién del lenguaje, que

Tabla 36-1. Principales displasias 6seas

Trastornos que afectan a la proteinas de la matriz del cartilago

¢ Displasias espondiloepifisarias
¢ Displasia metafisaria de Schmid
¢ Displasia de Stickler

¢ Seudoacondroplasia

e Displasia epifisaria multiple

Trastornos que afectan a receptores transmembrana

e Grupo acondroplasia
¢ Displasia metafisaria de Jansen

Trastornos que afectan el transporte de iones

¢ Displasia distrofica
e Acondrogénesis tipo IB

Trastornos que afectan a los factores de transcripcion

e Displasia campomélica
¢ Displasia cleidocraneal
e Sindrome uia-rétula

Figura 36-2. Displasia espondiloepifisaria.

Trastornos que afectan a una deficiente reabsorcion 6sea

La marcha puede estar retrasada hasta mds alla de los 2 anos, por » Osteopetrosis
lo que deberia realizarse una estimulacion precoz psicomotora * Picnodisostosis
para mejorar este retraso, si ésta no se ha efectuado previamente. Osteogénesis imperfecta

Las deficiencias ortopédicas empiezan a cobrar importancia a
partir de que el niflo comienza con la sedestacién y mds tarde con
la bipedestacion, por lo que hay que asegurarse de que la rotacion Trastornos en los que el defecto es desconocido o insuficientemente

Sindrome de Marfan

externa de las caderas involuciona. Asimismo, es necesario intro- Zonzile
ducir las medidas que prevengan la aparicion de nuevas deficien- - st o v Sl
. . . [P e Displasia toracica asfixiante
cias, como la rodilla vara por sobrecrecimiento de las diéfisis, o la - STl ¢ el g wr R i EE AR
cifosis dorsolumbar. Debe protegerse la aparicién de deformidades e Hipoplasia cartilago-cabello
ciféticas, colocando una pequefia almohada durante la sedestacién ¢ Displasia metafisaria
y, al mismo tiempo, evitar la sedestacion sin sujecion de los pies y * Displasia espondilometafisaria tipo Kozlowski
. . . . e Osteocondrosis juvenil
prevenir las sobrecargas de las articulaciones evitando pesos, mo- « Sindrome de Caffey

chilas, o el salto repetido.
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Tabla 36-2. Incidencia de las osteocondrodisplasias

en recién nacidos vivos

Autor Frecuencia

Tanaka, 1997 1/6.500-20.000

ISCIII, 2002 1/40.000
Hunter, 1998 1/26.000
Pauli, 1999 1/26.000
Little People of America (LPA), 2000 1/14.000

Zucconi, 1996
Ruiz-Garcia, 1997
Mohamed, 1998

1/10.000-25.000
1/15.000-40.000
1/26.000-35.000

ISCIII: Instituto de Salud Carlos IlI.

debe ligarse estrechamente con la valoracion auditiva anual, me-
diante audiometria'y otoscopia, asi como la prevencion de las otitis
serosas recurrentes silentes. Pueden aparecen algunos problemas
nuevos, como los trastornos respiratorios obstructivos o la obesidad.

Poco después de los 5 afios, cuando por norma general ya se
ha normalizado la hipotonia,'* es necesario efectuar una valoracién
neuroortopédica, para prevenir y planificar las necesidades de estos
pacientes. Debe insistirse en la educacion postural y realizar anual-
mente una valoracion sistematica de los reflejos tendinosos, bus-
cando déficit, asimetrias o hiperreflexia que sugieran la presencia
de estenosis del canal vertebral.

A partir de los 5 anos también es importante realizar la valora-
cién de la adaptacién social,’ por lo que habra que disponer de
personal cualificado para brindar tratamiento psicolégico adecuado
a estos pacientes y a su familia, ofreciendo, si fuera necesario, la
opcion de la participacion del paciente en grupos de soporte.

Las necesidades de los adultos con displasia 6sea han sido poco
evaluadas, Mahomed et al.’® realizaron un estudio que las evaluaba
mediante el Cuestionario sobre el Estado de Salud (Short Form He-
alth Survey, SF-36) e indicaron que los problemas musculoesque-
[éticos y particularmente la deformidad de la columna vertebral, el
dolor y las manifestaciones neurolégicas asociadas son los causas
mds frecuentemente informadas como problemas de salud, por lo
que hay que poner especial interés en ellas.

B Deficiencias neurolégicas y discapacidad

M union craneocervical

Una de las principales complicaciones es la estrechez del agu-
jero occipital y de la charnela occipitoatlantoidea, que comprimen
las estructuras del tronco encefalico, pudiendo incrementar el riesgo
de muerte, cuantificado en un 7,5% en el primer afio de vida, aun-
que disminuye después hasta el 2,5% a los 4 afos."”

En la acondroplasia, la base del craneo en la unién craneocer-
vical es mas larga y estrecha, la fosa posterior esta distorsionada y
el agujero occipital es mds pequefio. A esto hay que anadir la in-
estabilidad atloaxoidea por hipotonia generalizada, porque el axis
tiene una apdfisis odontoides corta y mayor laxitud ligamentosa. El
riesgo de mielopatia es elevado;'® virtualmente esta presente en
todos los nifos, por lo que se recomienda llevar a cabo cuidados
preventivos que incluirfan el manejo con cuidado del cuello, asien-
tos que miren atrds en el coche y desaconsejar el uso de cinturones
de seguridad. De este estudio se desprende también que 1/10-
15 nifios con acondroplasia morird por complicaciones en la union
craneocervical. Cuatro variables establecen un 97% de poder pre-
dictivo positivo para indicar alteraciones en la unién craneocervical:
hiperreflexia, respuesta policinética o clono en las piernas, didmetros
del agujero occipital por debajo de la media e hipopnea central.

Aunque la muerte stibita por compresién craneocervical es eviden-
temente la preocupacién mads importante, no es la Gnica, dado que
también es posible encontrar: a) debilidad creciente de la extremi-
dades inferiores, con paraparesia progresiva;'® b) diplejia con reflejo
extensor plantar; ¢) ataxia por alteracion de la columna sensitiva
dorsal; d) infartos medulares no traumdticos, con aparicion de ca-
vidades intramedulares secundarias o sin ellas, y e) mielomalacia
o siringomielia."®

El diagnéstico se establece mediante RM y/o TC y, aunque se
considera de eleccion la RM, hay que tener en cuenta que en nifos
o lactantes debe realizarse bajo sedacion profunda, lo que dificulta
su repeticion. Se han utilizado también los potenciales provocados
sensitivos (PPS) para valorar la compresion de la craneocervical con
una alta especificidad. El tratamiento de esta compresion es la des-
compresion quirdrgica mediante craniectomia suboccipital, que a
menudo suele incluir también la laminectomia de C1 (atlas).?°

B Hidrocefalia

Es relativamente frecuente, aunque los nifios no suelen tener
sintomas de hipertension endocraneal. La macrocefalia puede ser
consecuencia de la megaencefalia, la hidrocefalia y el crecimiento
excesivo del calvario para compensar una base del craneo pequena.
Las técnicas diagndsticas propuestas son variadas y no existe con-
senso respecto a su eficacia. Se han utilizado la TC, la ecografia ce-
rebral transfontanelar, la angiografia intravenosa por sustraccién di-
gital (digital intravenous angiography subtraction, DIVAS) y la
monitorizacién intracraneal y extracraneal de la presion intracraneal.
La asociacion de la RM a contrastes intravenosos permite valorar
la dindmica venosa a través de las venas yugulares y de los flujos
por venas colaterales cuando existe estenosis foraminal.?!

No existe consenso que permita establecer claramente un cri-
terio para la indicacion del tratamiento, puesto que en la mayoria
de los casos se presentan series cortas de revision de la experiencia
de distintos centros, aunque se sugiere que el tratamiento sélo debe
indicarse cuando se presenten sintomas secundarios a la hiperten-
sion endocraneal. Algunos autores sugieren derivacion ventriculo-
peritoneal si la presion intracraneal es superior a 15 mm Hg.

M otras complicaciones neurolégicas

En los adultos es frecuente encontrar complicaciones por com-
presion medular. La mas prevalente es la estenosis del canal lumbar
(ECL)*? por disminucién del didmetro anteroposterior del canal ver-
tebral y porque los fordmenes intervertebrales son estrechos, redu-
ciéndose el area del saco dural y de los nervios espinales, lo que
provoca un incremento de tension en éstos. Se han informado otras
complicaciones, como neuralgias asociadas a deformidades de la
base del craneo,?® paralisis faciales por afectacién del nervio facial
en su trayecto intrapetroso* o neurinomas del nervio acustico, aun-
que no se ha encontrado una relacién bien establecida entre estas
afecciones y las displasias éseas.

B Deficiencias respiratorias y discapacidad

Fundamentalmente, son trastornos restrictivos u obstructivos de
la via aérea. Las alteraciones respiratorias se producen en el 75-
85% de los pacientes.?>?® Son poco habituales en nifios mayores
de 2 afos o en adultos. Deben considerarse también los trastornos
de origen neuroldgico central, que pueden derivar en apnea central
y muerte stbita. Como complicacion de la hipoxemia grave que
presentan algunos pacientes, puede producirse hipertension pul-
monar.”’ La hipoxemia también ha sido relacionada con los déficits
cognitivos.

La alteracion respiratoria mds frecuente es la obstruccion de
la via aérea superior, generalmente asociada a ronquidos, y se
han identificado mdltiples causas que pueden justificar grados va-
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riables de la obstruccion, entre las que habria que destacar las si-
guientes:

® Alteraciones en las vias respiratorias superiores, como hipoplasia
faringea laringea y de las fosas nasales, macroglosia e hipertrofia
amigdalar. A ello se afade el aumento de la flexibilidad de estas
estructuras, por hipotonia generalizada de la via aérea superior.

® Deformidades dseas: mandibula grande, maxilar superior hipo-
plasico, con prognatismo mandibular relativo.

® Deformidades toracicas, mas frecuentes en los nifios.

No hay ninguna prueba que permita, por si misma, clasificar a
los nifios segln el riesgo para desarrollar apnea, ya sea obstructiva
o central. A diferencia de los adultos, los nifios con apnea duermen
a lo largo de las apneas sin presentar despertares stbitos y prosi-
guiendo en todas las fases del suefo. La polisomnografia (PSG) se
ha utilizado para diagnosticar los trastornos respiratorios, combinada
con otras muchas técnicas:*® electroencefalograma (EEG), electro-
oculograma (EOG), electromiografia (EMG), pletismografia de in-
duccién (esfuerzo toracoabdominal), electrocardiograma (ECG) y
la monitorizacién de la saturacién de oxigeno (SO,) y la presion
parcial de diéxido de carbono.

El tratamiento de los trastornos obstructivos, asociados o no al
sindrome de apnea obstructiva del sueno (SAOS), puede ser qui-
rdrgico y hasta se ha descrito algiin caso aislado de cirugia de ex-
pansion tordcica, aunque en mas del 75% de los casos***° se realiza
tratamiento con presion aérea positiva continua (CPAP), que es bien
tolerada, siempre asociada con una dieta para fomentar la pérdida
de peso.

Las alteraciones restrictivas por afectacion de la pared tordcica
y por el tamafo de los pulmones son escasas. La musculatura to-
racica, a pesar de una apariencia normal, puede ser poco efectiva
por alteraciones mecanicas y, junto a la posible hipotonia, contri-
buyen a una capacidad vital forzada (FVC) baja, aunque en nifios
mayores de 7 afios ésta se normaliza cuando se ajusta por su masa
corporal ?!

B Deficiencias auditivas y del lenguaje

La incidencia de otitis media se sitGa entre un 60-75%?** en
el primer afo de vida. En adultos mayores de 18 afos la incidencia
es del 11%.%* La recidiva de estas otitis obliga, en muchos casos, a
la colocacién de tubos de drenaje o de ventilacion del oido medio.
Esto puede llegar a ocurrir hasta en un 16% de los casos en el primer
afo de vida y alcanzar el 54% a lo largo de la vida.** La hipoacusia
es frecuente y su diagndstico suele ser tardio, hacia los 4 afos,
cuando empiezan a aparecer los trastornos del lenguaje. Un 17%
de los nifos de 8 afios y un 38% de los adultos presentardn esta
complicacion.® Por ello, las guias de la AAP recomiendan la eva-
luacién de la audicién, incluyendo audiometrias, cuando se sos-
peche hipoacusia. Se deberia empezar a valorar el lenguaje a partir
de los 2 afios, puesto que hasta un 20% de los nifios con acondro-
plasia presentan un retraso en su adquisicion, aunque menos del
50% recibe tratamiento adecuado, siendo en muchos casos etique-
tados como nifos con aprendizaje lento o con retraso mental. El
tratamiento debe ser causal, si es posible, y acompanarse de logo-
pedia, si es necesario. Es importante que se detecte precozmente,
para que la integracion social y escolar sea adecuada y los indivi-
duos mejoren sus oportunidades durante la vida.

B Deficiencias cognitivas y psicolégicas

Se presupone que los nifios presentan un coeficiente intelectual
(Cl) normal, aunque un 10-22% de los casos tienen un Cl < 80,
cuando en la poblacién no afecta la prevalencia es del 9%.2°3¢ En
otro estudio, la incidencia es mayor, el 25%, y a través de las en-
trevistas con los padres se confirma que el 57,9% de éstos llevan

a cabo conductas de facilitacién con sus hijos, y el 73,7% afirman
que existe sobreproteccion tanto en el dmbito familiar como en el
escolar.?”

En cuanto al rendimiento escolar de estos nifios, con frecuencia
es mas bajo que el de sus hermanos o grupos de control, especial-
mente en la comprensién del lenguaje, ya sea por el retraso en la
adquisicion del habla, por el retraso en el desarrollo motor o, sim-
plemente, porque su estatura predispone a los adultos a un trato
infantil.?

Muchos autores sospechan que el impacto psicolégico de las
displasias 6seas puede ser muy superior al de las complicaciones
médicas que puedan presentarse, mds si tiene en cuenta que una
gran mayoria de estos individuos tienen un nivel cognitivo normal.
En 1998 Hunter*** realiz6 uno de los principales estudios, en-
trevistando a 174 pacientes condrodispldsicos y a sus familias, in-
tentando determinar las consecuencias psicolégicas, familiares y
sociales, demostrando que los afectados por una displasia mos-
traban niveles mas altos de satisfaccion que sus familiares. Los in-
dividuos casados tenian peor percepcion de su nivel de salud. Los
ninos tenfan menores indices de ansiedad que la poblacién ge-
neral, al contrario de lo que se verificaba en los adultos, y no pa-
recia que hubiera mayor incidencia de depresion en la poblacion
displdsica. En cuanto a la autoestima, muchos nifios con condro-
displasia son tratados acorde con su talla mas que con su edad,
provocando un elevado indice de inmadurez, pobre adaptacion
y caracteristicas de negacion. En general tienen una actitud positiva
respecto a su aspecto, capacidad de liderazgo y habilidad para
expresar sus ideas. Antes de los 16 anos sus puntuaciones en au-
toestima son significativamente mejores que las de la poblacién
general, invirtiéndose a partir de esa edad. La valoracion del ajuste
conyugal provoca dudas sobre la posibilidad de que los condro-
displdsicos se casen de forma impulsiva, y cuando lo hacen con
individuos de talla normal se producen interrupciones mas signi-
ficativas en el matrimonio que cuando lo hacen con otro displasico
y esto se manifiesta principalmente ante el nacimiento de un hijo
displasico. El soporte social al colectivo condrodisplasico, en
cuanto a su extensién y funcionamiento, es comparable al de la
poblacién normal, aunque en nuestro medio hay muchas dudas
al respecto, y la adaptabilidad y la cohesién familiar son compa-
rables a las de la poblacién general, aunque no hay consenso res-
pecto a cémo se gestiona el funcionamiento familiar.

Parece clara la necesidad de dar soporte psicologico a aquellos
ninos, jovenes y adultos que presenten alteraciones en estas areas'
y disponer de los medios necesarios que permitan su deteccion. Es
importante destacar también la importante labor que al respecto
pueden realizar los multiples grupos de soporte que se han orga-
nizado alrededor de este proceso. La integracion de las displasias
facilita en muchas ocasiones el acceso a recursos que estos grupos
han preparado para organizar y agilizar su mejor tratamiento.

B Deficiencias ortopédicas y discapacidad

Las deficiencias ortopédicas son uno de los mayores problemas
de las displasias 6seas, que —ademds— inciden en el desarrollo
motor, fundamentalmente en la deambulacién y habitualmente
estan causadas por tres mecanismos: a) deformaciones dseas con-
génitas, b) sobrecarga de las articulaciones secundarias a las de-
formidades 6seas y ¢) crecimiento inadecuado de los huesos.

I Alteraciones de la columna vertebral

Los lactantes suelen tener una pequena y leve cifosis lumbar
que desaparece cuando el nifo empieza a crecer.* La cifosis
(Fig. 36-4) se debe a que los pediculos vertebrales son cortos, la
distancia entre las carillas articulares es menor de lo normal y los
ligamentos estan afectados por la laxitud, lo cual, junto al acorta-
miento de las costillas, impide una posicion erecta del tronco.' En
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Figura 36-4. Cifosis en la acondroplasia.

ninos hipotdnicos, generalmente en los menores de 18 meses, la
sedestacion y el acusado peso de la cabeza generan una tendencia
a la flexion de la columna, favoreciendo el acunamiento de la pri-
mera y la segunda vértebra lumbar. Este acunamiento da lugar a
una cifosis, que no es sélo transitoria, puesto que en muchas oca-
siones empeora y requiere tratamiento ortésico intensivo u ortopé-
dico quirdrgico. Por lo tanto, hay que prevenir la sedestacién en
estos nifos, hasta que adquieran suficiente fuerza en la musculatura
erectora del tronco, sentandolos s6lo con un dngulo del respaldo
de 45° o permitiéndoles deslizamientos libres en dectbito supino
o prono. Debe recordarse que la aparicion de cifosis conlleva una
mayor incidencia de estenosis del canal lumbar y de complicaciones
en el adulto. Cuando el paciente tiene una cifosis entre D11 y L1
superior a 5° Cobb, deberd colocarse un corsé para reducirla y
evitar que se estructure por acuiamiento vertebral y lo haga de
forma definitiva.'>4¢

La desaxacion de la columna vertebral con aparicion de esco-
liosis es también frecuente, hasta en el 50% de los casos. En el 38%
de los casos es una escoliosis leve (< 20°),*” asociada también a
veces con cifosis (9%). Su deteccién precoz es importante, puesto
que el tratamiento conservador con corsé ortopédico es posible.

B Estenosis del canal lumbar

Las displasias 6seas afectan a los huesos largos y, al mismo tiempo,
al tamano de los cuerpos vertebrales y al didmetro de los arcos pos-
teriores vertebrales y del agujero occipital, afectando a veces estructuras
neuroldgicas adyacentes. El drea del canal lumbar estd reducida en
un 39% a la altura de L1y en un 27% en L5, sin embargo la estenosis
del canal lumbar se presenta en el 98% de los casos en L2-L3; menos
frecuentemente, en L3-L4 (61%) y en L1-L2 (58%).!” Los sintomas
suelen aparecer en la tercera década, en forma de dolor en las extre-
midades inferiores o en la zona lumbar baja, pudiendo progresar a
otras formas en las que predomine la afectacion neurolégica con pa-
ralisis. Si se presenta compresion del saco tecal, aparte del dolor pue-
den producirse: ataxia, incontinencia, hipotonia, parestesias, parapa-
resia progresiva o hasta tetraparesia.

El diagndstico debe hacerse con las técnicas habituales, ya sea
con radiograffa simple, TC, RM, y pruebas neurofisiolégicas (EMG
y electroneurografia), que permitirian ver las deformidades verte-
brales asociadas a las hernias discales, la presencia de osteofitos
espondiloartrésicos, cunas ciféticas, lordosis lumbar excesiva, anillos
fibrosos deformados y mal alineados o inestabilidad vertebral y dé-
ficits sensitivos y/o motores.

El tratamiento es la laminectomia a la altura de la lesién, aunque
la recidiva no es rara. Es importante realizar previamente estudios
urodindmicos como parte de la evaluacién, para evitar complica-
ciones urolégicas después de la intervencion, puesto que el 80%
de los pacientes las presentan. Si la lesién se acompania de defor-
midades vertebrales, el tratamiento suele comportar la laminectomia
(53%), asociada o no a fusién anterior y/o posterior y asociada o
no a instrumentacién.*®

B Deformidades de la extremidad superior

La deficiencia de la extremidad superior se produce por el acor-
tamiento de ésta (Fig. 36-5), la limitacion de la extension del codo
(68% de los casos), la deformidad en flexion en la extremidad distal
humeral,** o por todas esas causas. Se aprecia la dislocacion pos-
terior de la cabeza radial en el 22% de los individuos y no es in-
frecuente la limitacion de la movilidad del hombro, a lo que hay
que anadir las deformidades caracteristicas de las manos, con mano
en tridente por la separacién entre los dedos anular y corazén, li-
mitando las funciones de la extremidad superior. No existen trata-
mientos estandarizados para estas anomalias.

B otras deformidades ortopédicas

Debe recordarse que la AAP? recomienda, hacia los 5 afos, la
valoracion integral por un especialista en ortopedia infantil, para
establecer con qué criterios se van a abordar las distintas compli-
caciones ortopédicas.

Las deformidades tibiales se asocian normalmente a rodilla vara
(genu varo) (Fig. 36-6) y a torsién externa. Es una lesién secundaria
al crecimiento relativo del peroné y que aparece normalmente en
el paso a la adolescencia. Su incidencia es variable y, en funcién
de la definicién, se establece en un 40-50% de los nifos*” y en el
93% de los adultos.*® En ocasiones existe genu recurvatum, por in-
estabilidad ligamentaria. Las desaxaciones leves son muy frecuentes
y s6lo deben recibir cirugia, mediante osteotomias, los casos muy
extremos, entre el 10 y el 22%,°° cuando la deformidad provoque
discapacidad evidente (Fig. 36-2).

Las deformidades del pie, generalmente en varo, con bloqueo
de la pronacién, son frecuentes y pueden corregirse inicialmente
mediante plantillas ortopédicas, aunque si no son efectivas preci-
saran tratamiento quirdrgico.

En las caderas suele observarse una contractura en flexién que
aumenta con la edad. Es poco frecuente la coxa varay, en cambio,
es muy frecuente la coxa valga, con un dngulo medio de 162°.

La artrosis degenerativa es una complicacién frecuente que se
presenta, preferentemente, en el margen anterior de columna ver-
tebral, rodillas y caderas.

Figura 36-5. Acortamiento de las extremidades superiores.
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Figura 36-6. Desaxacion de extremidades inferiores.

B Deficiencias y discapacidad derivadas de la talla

El acortamiento de las extremidades es una caracteristica de las
displasias dseas, que provoca talla baja desproporcionada, con unos
indices envergadura/talla de 0,94 (+ 0,36), que inciden de forma
negativa sobre las actividades basicas de la vida diaria (ABVD). Los
problemas derivados de la talla baja son la dificultad en la integra-
cion en la escuela o en la integracién social, especialmente a partir
del momento en que se hacen mas conscientes de la diferencia de
talla con respecto a los demds nifios. Fstos pueden preguntar en
exceso e incluso reirse y desplazarlos, provocando alteraciones
emocionales, problemas de comportamiento e incluso fobias es-
colares, o que desarrollen mecanismos de compensacién y com-
portamientos para llamar la atencién, convirtiéndose en mascotas
de la clase, pudiendo toda esa situacion provocarles una angustia
y tension excesivas y producir graves trastornos de personalidad.'>?*

En ocasiones el tratamiento consiste en el alargamiento quirdr-
gico de las extremidades (Fig. 36-7), con la intencién de normalizar
la desproporcién morfolégica y, a la vez, mejorar la talla. Se trata
de procedimientos controvertidos entre los profesionales médicos
y también entre los propios afectados, como se refleja las distintas
paginas web localizadas en internet.

En la decisién de realizar una intervencion quirdrgica confluyen
mdiltiples factores de tipo cultural, familiar y de preferencias del in-
dividuo. Son procedimientos largos, complejos, dolorosos y caros,
estimandose su coste en cifras superiores a 20.000 €,°' no estando
exentas de mdltiples complicaciones (Fig. 36-8), por lo que previa-
mente a su practica es necesario tener en cuenta los siguientes as-
pectos:

1. Tipo de displasia 6sea y proporcionalidad de los segmentos cor-
porales: para determinar si deben corregirse dismetrias, desaxa-
ciones o realizar alargamientos globales y extensos. Existen for-
mas de displasia 6sea en las que hay contraindicacién absoluta
de alargamientos masivos, como en las que afectan a la matriz
del coldgeno, en las displasias epifisarias y en las espondiloepi-
fisarias, en las que afectan al transporte de iones, en el enanismo
diastréfico y en las mucopolisacaridosis.

2. Ausencia de contraindicaciones por trastorno sistémico: prin-
cipalmente neurolégico, relacionado con la compresion me-
dular.

3. Edad: debe realizarse siempre antes de que finalice el periodo
fértil de crecimiento de los huesos largos.

4. Mejoria prevista: relacionada con los centimetros que se desea
elongar, estimandose que la maxima talla a alcanzar son 150 c¢m,
para poder tener un equilibrio beneficio/riesgo.

Figura 36-8. Complicaciones del alargamiento y su correccion.

5. Desaxaciones: no deben existir o no deben superar los 10° de
valgo o varo de rodillas, ni debe haber recurvatum de éstas.

6. Estado articular: deben corregirse previamente las alteraciones
articulares, fundamentalmente coxofemorales, y no deben existir
alteraciones del cartilago, fragmentaciones, hipoplasias o dege-
neraciones que determinen un incremento del riesgo de afec-
ciones de las articulaciones de la cadera y/o la rodilla o altera-
ciones de los ligamentos cruzados de las rodillas que puedan
provocar subluxaciones en el momento de la elongacién.

7. Ausencia de contraindicaciones de orden psicolégico: por ello,
hay que valorar previamente y con precisién el Cl, el estado
emocional del individuo y su familia y sus expectativas,®” lo que
se complica desde el punto de vista ético, por la necesidad de
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emprender esta cirugia en una edad en la que el individuo no
tiene capacidad legal para decidir por si mismo. Un 10% de los
intervenidos interrumpen el tratamiento por intolerancia psico-
l6gica y mas del 50% de los casos sufriran trastornos en esta es-
fera, ya sea por las largas hospitalizaciones, la elevada tasa de
complicaciones o la multiplicidad de los procedimientos.>?

Al intervenir, tiene la misma importancia la eleccién de la técnica

como los huesos que se deben alargar. Los objetivos del alargamiento
para corregir la hipometria simétrica son mejorar al individuo desde
el punto de vista funcional y estético, lo que contribuird de forma
secundaria a aminorar o evitar la aparicién de trastornos psicolégicos.

Debido a la baja frecuencia de displasias 6seas, a las mdiltiples

deficiencias y discapacidades que presentan y a las necesidades
especificas de esta poblacidn, la atencién debe ofrecerse en un
centro de referencia, con profesionales formados y expertos, con
experiencia en el tratamiento de estos trastornos. Los objetivos son
mejorar los marcadores estrictamente sanitarios del colectivo, reducir
la variabilidad clinica y mejorar la seguridad y la eficiencia del tra-

Mejorar la funcion significa la posibilidad de realizar actividades
fuera del alcance de un individuo de talla muy baja y mejorar la es-
tética significa mejorar la proporcionalidad del enanismo.

Se ha indicado que una alternativa al tratamiento quirdrgico

podria ser el tratamiento con hormona del crecimiento (GH). Los
datos conocidos sugieren que el uso de la GH, independientemente
de su coste y de su indicacion, aunque aumenta la velocidad de
crecimiento,* tiene escaso beneficio y éste decrece con el tiempo:
raramente se producen mejorias mas alla de los 2 anos de trata-
miento,>* existiendo dudas razonables de que pueda provocar un
cierre prematuro de los cartilagos de crecimiento y empeorar la
desproporcion del tronco con las extremidades.>

tamiento. Para ello deben utilizarse protocolos clinicos que eliminen
la ineficiencia, reduzcan las tasas de mortalidad en los primeros
anos de la vida (relacionadas con la unién craneocervical) y el in-
cremento de la discapacidad. Este incremento estd relacionado,
principalmente, con las complicaciones ortopédicas, muy frecuen-
tes, que precisan ser prevenidas y diagnosticadas, efectuando su
seguimiento y la profilaxis secundaria.
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