Displasia Tanatoforica
Reporte de caso
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RESUMEN. Se describe un recién nacido del sexo femenino, quien presento las caracteristicas clinicas y radiologicas de la
Displasia Tanatoforica. Asi mismo se presentan conceptos sobre acondrogénesis, su relacion genética y consecuencias

pronosticos.

INTRODUCCION

La Displasia Tanatoférica fue descrita por
Maroteaux, Lamy y Robert en 1967%.

Este enanismo neonatal se vincul6 con letalidad, por
lo que utilizaron el término tanatoforico (que porta
la muerte), Se han reportado multiples casos desde
la primera descripcion, con una incidencia segun
reportes mlimdlales de 1.7 - 3.8 por cada 100,000
nacnmento§ y en México se estima que es de
1/60,000. <

Es el mas comun de los procesos de enanismo letal.
Consiste en una osteocondrodisplasia, reconocible
desde el nacimiento, con la presencia de una cabeza
grande en comparacion con el cuerpo, fascies

particular, con extremidades caracteristicamente
arqueadas, un torax notablemente estrecho y
restrictivo.

Se acompana ademas, de alteraciones
radioldgicas e histoldgicas caracteristicas.

los aspectos genéticos no se conocen en su
totalidad, ya que sus 1mp11ca010nes pronosticas y

de asesoramiento genético ain no se han
dilucidado.

El proposito de este articulo es de describir a una
paciente recién nacida que presentd las
caracteristicas clinicas y radiologicas de la displasia
Tanatoférica, asi como discutir brevemente los
aspectos clinicos, radiologicos y genéticos de la
entidad.
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PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una recién nacida, producto de la cuarta
gestacion, madre de 23 afios procedente de esta
ciudad, con antecedentes G=IV P=I A=l C=II
H.V.=L con una muerte neonatal temprana, y un
hijo vivo aparentemente normal. Embarazo de 36 1
;1 semanas de gestacion por FUM, controlada en
consulta externa. Nacié por via abdominal (por
cesarea previa y macrocefalia) obteniéndose produc-
to de sexo femenino, pélvico, extraccion dificil,
unico, con polihidramnios de aproximadamente 4
litros y color claro, con APGAR de 4 y 6 al primero
y quinto minuto, requiriendo oxigeno con presion
positiva con ambtl.

Al examen fisico se trata de una recién nacida a
termino, de 37 semanas por Dubowitz, de 2600 g,
con talla de 35.5 cm., con perimetro cefalico 38 cm.,
perimetro abdominal 31 cm. la longitud de
miembros superiores ¢ inferiores es de 10 cm. (Fig.

1.

Fig. 1 Aspecto general del recién nacido tanatoférico. Nét
macrocraneo, térax estrecho y acortamiento de extremidades.
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Se encontr6 ademas: macro craneo, fontanelas
amplias, occipucio y frente prominente, ligera
separacion entre suturas, con buena osificacion,
hemangioma capilar frontal en linea media en
forma de tridngulo invertido, Hipertelorismo,
puente nasal deprimido, nariz corta y ancha,
pabellones articulares de implantacion baja, cuello
corto.

Toérax pequeio, estrecho, con taquipnea, frecuencia
respiratoria de 68 por minuto y Silverman -
Anderson de 3.

Abdomen prominente, globoso, cicatriz umbilical
normal, higado 4 cm. palpable a 2 cm. bajo reborde
costal izquierdo, genitales externos normales, con
ano permeable.

Extremidades arqueadas en abduccién con notable
acortamiento, el segmento proximal de las mismas

mas corto  (rizomelia), ademas  presenta
engrosamiento del perimetro braquial, con
abundantes y profundos pliegues cutaneos

transversales, con poca movilidad, los miembros in-
feriores en posicion de rana.
Unidad de

Hospitalizado en la Cuidados

Intensivos, en incubadora con oxigeno bajo
campana, evoluciona con

la corporal que muestra |a forma anormal de los cuer-
S ¥ de 12 pelvis, asl como el acortamiento de los hue-
dades con curvatura caracteristica.

dificultad respiratoria moderada, hipoactividad con
SA=4. A las 36 horas presenta tinte ictérico
++/+++, con miccion y defecacion normal.

Presenta deterioro general progresivo, falleciendo a
las 68 horas por insuficiencia respiratoria
restrictiva.

Los informes de laboratorio no fueron
contribuyentes al caso, su test de sepsis fue negativo
asi como glicemia, calcio y electrolitos normales.

DATOS RADIOLOGICOS (fig. 2)

En la proyeccion anteroposterior corporal: se
observa macro craneo, con torax pequefo,
costillas cortas, radio lucidez pulmonar normal,
corazon normal, vértebras estrechas y cortas, poco
desarrollo de los huesos pélvicos, huesos largos
pequenos, tubulares y curvados, los fémures tenian
engrasamiento metafisiario en forma de auricular
de teléfono.

El ultrasonido cerebral mostré la presencia
de macro craneo, con volumen y ecogenicidad del
parénquima cerebral normal, sin malformaciones,
hidrocefalia u otra malformacion; fosa posterior
normal.

El ultrasonido abdominal se reportd completamente
normal.

Electrocardiograma dentro de limites normales, con
bajo voltaje.

DISCUSION

La displasia tanatoforica es la displasia esquelética letal
més comun en el neonato.”’ Histologicamente hay altera-
ciones en la osificacion endocondral y se manifiesta con
una maduracion normal con una hipertrofia de los discos
de crecimiento. Se sugiere que la patogénesis de la ano-
malia esquelética tiene su base en la sustitucion de los dis-
cos de crecimiento y periostio por tejido mesenquimatoso
anormal.

Langer et al distinguieron dos tipos de displasia
tanatoforica. Tipo I se caracteriza por huesos largos
tubulares, curvos, con vértebras muy estrechas.

En ¢ tipo II, los fémures son muy cortos y rectos y las vér-
tebras no son muy estrechas, el craneo tiene forma de tré-
bol. Ambos tipos son letales y probablemente son de ca-
racter autosomico dominante. Se ha descrito la edad avan-
zada paterna como factor epidemiologico asociado.™

La sobrevida de estos nifios es de pocos dias, pero se han
reportado casos de sobrevida hasta 150 dias.

Las manifestaciones clinicas incluyen sus anomalias
esqueléticas, y una marcada dificultad respiratoria que es
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causada por una caja toracica severamente restrictiva, sien-
do ésta la causa de muerte temprana.

La estenosis del foramen magnum y espinal con
compresion de la médula espinal puede contribuir al
distres respiratorio.

Se han asociado a esta patologia malformaciones cerebra-
les que incluyen megalocefalia, anormalidades de las cé-
lulas neuronales, con disgenesia del area parahipocampica
y heterotipia periventricular del 16bulo temporal. La hi-
drocefalia es un hallazgo comun en la displasia tipo IL.

Se han reportado otras anomalias en menor frecuencia
como: paladar y labio hendido, defectos cardiacos congé-
nitos y adenomiosis de la placa muscular del piloro."

la recurrencia de la displasia tonatoférica es muy baja (1 -
2%). Todos los casos son esporadicos y no es posible ex-
cluir a parejas sin hijos. La resolucion genética se basa en
la baja incidencia de los casos, sobre todo en ausencia de
datos genealogicos relativos a la herencia autosomica
recesiva.™
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"Descubrir: consiste en mirar las mismas cosas

como todos los demas pero pensar

diferente".

Albert Szent Gyorgy
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