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Introducción 

En este trabajo se describe a dos pacientes no 
emparentadoscon caracteristicasclinicas y radio- 
Iógicas similares, las cuales no corresponden a 
ninguna entidad conocida. Se concluye que se 
trata de una nueva osteocondrodisplasia causada 
probablemente por una mutación dominante. 

Descripcidn de los casos 

Caso A,- Varón de 21 años de edad, producto 
de la quinta gesta y embarazo a termino, obtenido 
por operación cesárea por desproporción cefalo- 
pélvica. Presentó cianosis neonatal y peso al 
nacimiento 4,800 g; la estatura no fue registrada 
pero fue referida como normal. A los dos años de 
edad su retardo en el crecimiento era notable. Su 
desarrollo psicomotor fue normal, logrando obte- 
ner un titulo universitario. A los21 años el examen 
físico reveló una talla de 121.5 cm, 28 kg de peso 
60.5 cm, en el perímetro cefálico, 58 cm, en el 
segmento inferior, relación de segmentos (supe- 
riorlinferior) 1.09, y brazada 112.2 cm. Las carac- 
teristicas clinicas (Figura 1 )y radiológicas (Figura2) 
se resumen en los Cuadros I y II. 

Figura 1. Caso A Se aprecia facies peculiar con discreta ble- 
farofimosis, narizcartacon narinasantevertidas, labiosgruesos 
y enanismo desproporcionado 

Caso B.- Paciente femenino de 11 años y 7 
meses de edad, producto de gesta resuelta al 
octavo mes de gestación. Su peso y estatura al 
nacimiento no fueron registrados. Desde el naci- 

miento fue evidente su talla baja. El desarrollo 
psicomotor ha sido normal. Menarquia a los 11 
años deedad. El examen fisicoa estaedad mostró 
estatura de 11 0 cm, 23 kg de peso, 53 cm de peri- 
metro cefálico, 50 cm de segmento inferior, relación 
desegmentos (superiorlinferior) 1.2, y brazada 104 
cm. Las caracterfsticas clinicas (Figura 3) y radio- 
lógicas (Figura 4) se muestran en los Cuadros I y II. 

Figura 2 Caso A Estridio radiologico mostrando cuerpos 
vertebrales deforma cuboide vetiebras T6 y T7 colapsadas, 
huesos largos acortados y anchos pelvis hipoplasica con 
coxavalga bilateral braquimetacarpalia y braquimetafalangia 
en todos los dedos de las manos 

Exámenes paraclinicos 

En ambos casos, los estudios de laboratorio 
incluyendo biometria hemática, química sangui- 
nea y urinaria, tamizaje para problemas metabó- 
licos (Phenistix, glucosa oxidasa, millon, antrona, 
cloruroférrico, DPNH, nitrosonaftol, turbidrezpara 
albúminaácida, CTA, ácidometilrnalónico, Benedict, 
ciano-nitroprusiato), cromatografia de plasma y 
orina para azúcares y aminoácidos, y cariotipo, 
fueron reportados como normales o negativos. 
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la niña, ambos eran sanos al igual que sus otros 
Cuadro l. Características cl inicas l - 

Caso A 
- 

Caso B 

Talla bala 
Cabello grueso y abundante 
Facies peculiar 
Blefarofimosis moderada 
Hendiduras palpebrales mongoloides 
Cejas y pestanas abundantes y rizadas 
Nariz pequeria con narinas antevertidas 
Filfmm largo 
Boca grande 
Maloclusion dental anterior 
Cuello corto 
Hiperlordosis lumbrar 
Acortamiento rizo-meso-acromelico 
Clinodactilia de los <o? dedos 
Limitacion de la pronosupinacion 
del antebrazo 
Hipoplasia ungueal y platoniquia 
Voz aguda y ronca 

CuadroII. Hallazgos radiológicos 

Caso A Caso B 

Cuerpos vertebrales cuboides + - 
Cuerpos vertebrales ovoides - + 
Disminucion del espacio 
intewertebral entre T6 y T7 + - 
Xlfosis cervical + - 
I \  cuerpo vertebral pequeíio + - 
Espondilolistesis enhe L5 y LI + - 
Pelvis hipoplasica + + 
Coxa valga bilateral + - 
Huesos largos, cortos y anchos + + 
Braquimetacarpalia + + 
Braquimetacarpalia/braqu~metatarsaI~a + + 
Hipertrofia del Icr rayo + + 
Edad osea ratardada en carpo - + 

Pruebas endocrinolóaicas mostraron valores 
normales deT3, T4, TSH~GH.  El ecocardiograma 
de modo 2-8 no mostró alteración. Las evaluacio- 
nes psicológicas fueron normales. 

Datos Familiares 

En ambos casos los padres eran sanos y no 
consanguineos 

En el Caso A, la madre tenia 26 años y el padre 
29 al nacimiento del propositus, y tenían otros seis 
niños aparentemente normales. En el Caso B, la 
madre tenia 32 años y el padre 33 al nacimiento de 

nueve hijos. 

Figura 3. Caso B Nótense las caracteristicas faciales 
similares a las del Caso A y la talla baja desproporcionada. 

Discusión 

Ambos pacientes mostraron el mismo síndro- 
me clínico y radiológico, caracterizado principal- 
mente por: estatura baja con acortamiento distal, 
facies peculiarcon moderada blefarofimosis, hen- 
diduras palpebrales dirigidas hacia abajo, ceja y 
pestañas abundantes, cabello grueso y abundante, 
voz ronca, braquimetacarpalia, braquimetatarsalia, 
y braquifalangia de los dedos de pies y manos, 
huesoslargos ensanchados y acortadoscon morfo- 
logía normal y pelvis pequeña. 

Se realizó diagnóstico diferencial especialmen- 
te con la displasia acromícrica,' la cual secaracte- 
riza clínicamente por estatura baja, micromelia 
relativa, acortamiento importantede manos y pies, 
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blefarofimosis, nariz corta, chata y con narinas 
antevertidas. Radiológicamente por acortamiento 
con moderado adelgazamiento de la porción ter- 
minal de los metacarpianos, presentandoel segun- 
dodeellos una muescalateral al igual que el quinto 
una muesca medial, epífísiscónicas, acortamiento 
y ensanchamiento generalizado de la primera y 
segunda falanges de los dedos de las manos, 
retardo en la maduración ósea del carpo y las 
epifisis de las falanges (en los pacientes la edad 
ósea promedio fue de 8 años), huesos del pie 
cortos y anchos, con huesos largos acortados 
aunque demorfologia normal. 

Figura 4 Caso B Las radiografias muestran cuerpos 
vertebrales de forma ovoide. huesos largos acortados y 
anchos pelvis hipoplasica braquimetacarpaliamenos severa 
que en el Caso A. y braquifalangia en todos los dedos de las 
manos 

Otras osteocondrodisplasias similares a la dis- 
plasia acromícrica y a los casos aqui presentados 
son: el síndrome Geleofísico y el síndrome Moore- 
Federman.2 El primero presenta braquidactilia y 
moderada limitación de la flexión de los dedos, 

sugiriendo una enfermedad de depósito, pero su 
exclusión se sustenta en lafacies típica ("aparien- 
ciafeliz") y la hepatomegalia, ausentesen nuestros 
casos. El síndrome Moore-Federman, del cual 
Winter y cols. en 1 985,3 sugieren podría ser idén- 
tico a la displasia acromicrica que se caracteriza 
por limitación articulargeneralizada, engrosamiento 
de la piel delos antebrazos, asma, hepatomegalia, 
glaucoma, catarata y desprendimiento de retina; la 
ausencia de estos signos en estos pacientes per- 
miten descartarlo. 

Se puedesugerir una mutación denovo, autosó- 
mica dominante, como causa de esta ostecondro- 
displasia constitucional, porque no hay consan- 
guinidad parental, afecta tanto a hombres como a 
mujeres, y por su ocurrencia esporádica en dos 
grandes hermandades. 

Durante una presentación en el VI11 Congreso 
Internacional de Genética H ~ m a n a , ~  dos colegas 
comentaron que habían estudiado pacientescon el 
síndromeaquidescrito. Hall,5 observóa unadultoy 
al hijo de éste, ambos afectados; situación que 
apoyó la hipótesis de una herencia autosómica 
dominante, mientras que GorlinB refiere haberestu- 
dado a un famoso actorde una popular serie de la 
televisión norteamericana (muy conocida también 
en nuestro país), quien tenía las mismas caracte- 
rísticas clínicas y radiológicas de los casos aqui 
descritos. El programa televisivofueconocidocon 
el nombre deVLa lsladela Fantasía", mismoque se 
propone como una fácil referencia, para identificar 
este sindrome. 
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Comentario 

Susana Kofman* 

Aunque individualmente las displasias óseas 
son padecimientos raros, existen tantas varieda- 
des de ellas que resultan colectivamente comu- 
nes. Porotra parte, lasmanifestacionesdrámaticas 
y el fenotipo tan peculiar de los pacientes siempre 
han llamado la atención de expertosy deno exper- 
tos. Existen actualmente más de 200 displa-sias 
esqueléticas bien delineadas, y seguramente mu- 
chas más esperan ser conocidas. Entre ellas, 
podriamos considerar la propuesta por el doctor 
José Maria Cantú, a la que denominó "lsla de la 
Fantasia", misma que se caracteriza por baja esta- 
tura con acortamiento distal, facies peculiar y ano- 
malias bien definidas en manos y pies. En su dis- 
cusión el doctor Cantú, establece el diagnóstico 
diferencial con otras entidades, tales como la dis- 
plasia acromicrica y los sindromes geleofisicos y 
de Moore-Federman, con los cuales la displasia 
"lsla de la Fantasía" comparte muchas caracteriti- 
cas. Sin embargo, aun cuando los fenotipos son 
muy similares, la displasia acromicrica presenta 
datos bien definidos en metacarpios y falanges, y 
la biopsia de hueso muestra desorganización de la 
zona de crecimiento con islas celulares y rearreglos 
anormalesde lacolágena. El sindrome geleofisico 
ha sidoconsiderado unamucopolisacaridosisfocal, 

con aparentedepósitodeestos productosen higado 
y sistema cardiovascular, datos no observadosen 
el sindrorne "lsla de la Fantasia". El sindrome de 
Moore-Federman se caracteriza además por asma, 
hepatomegalia y lesiones oculares. 

No obstante las diferencias señaladas, podria- 
mos anticipar que muchos sindromes que en la 
actualidad se presentan como entidades únicas, 
resultan por último, condiciones genéticamente 
heterogéneas. Esta heterogeneidad podría ser el 
resultado de mutaciones alélicas. Los estudios 
genéticos y moleculares realizados en otras pato- 
logías, han permitido clasificar las mutaciones en 
términos de la expresión del gen y10 en la estruc- 
tura del producto protéico. Las mutaciones en el 
DNAen diferentes sitios de un mismogen. pueden 
alterar su expresión al interferir con la transcripción 
o la traducción, loque resulta en fenotipos diferen- 
tes. Ha sido una doble satisfacción comentar el 
trabajo de ingreso del doctor José Maria Cantú a 
la Academia Nacional de Medicina, tanto por ser 
uno de los genetistas mexicanos más destacados 
a nivel nacional einternacional, y que estoy segura 
aportara sus conocimientos a esta Corporación, 
como por la gran amistad que nos une desde hace 
muchos años. 
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