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PUNTOS CLAVE:

® En las revisiones del Programa de Salud Infantil es im-
portante la valoracion auxoldgica, incluyendo las pro-
porciones corporales para diferenciar el hipocrecimiento
en armonico o disarmonico.

* Notodas las osteocondrodisplasias son desproporciona-
das. Sinembargo, una talla baja desproporcionada siem-
pre es patologica.

e Existendisplasias dseas de aparicion tardia, las cuales se
detectan por undescenso en la velocidad de crecimiento
yen latallaa partir de los 6 afos de edad.

* la displasia espondiloepifisaria tardia es una entidad
que afecta a varones y de forma predominante a la co-
lumna vertebral, producida por una mutacion del gen
TRAPPC2.

® Se caracteriza por talla baja desproporcionada de apari-
cion a los 6-8 afios en un nifio con una talla previa nor-
mal junto con anomalias 6seas como escoliosis, torax en
barril y platispondilia (reduccién de la altura de una o
varias vértebras).

® Esimportante pensar en esta patologia cuando tenga-
mos un descenso importante en el percentil de talla o
velocidad de crecimiento en el nifio mayor asociado a las
alteraciones comentadas.

e Su tratamiento es ortopédico o quirurgico. Se basa en
corregir deformidades y prevenir lesiones musculoes-
queléticas. Sin embargo, no existe un tratamiento cura-
tivo.

INTRODUCCION

Hablamos de talla baja o hipocrecimiento cuando se cumple
alguno de los siguientes criterios: talla por debajo de -2 desvia-
ciones estandar (DE), una velocidad de crecimiento (VC) inferior
a -1 DE para la edad y sexo mantenida mas de 2-3 anos, talla
por debajo de 2 DE del carril de crecimiento de su talla diana, o
expectativas de talla adulta mas de 2 DE por debajo de la talla
diana®. Los hipocrecimientos pueden ser de causa desconocida
(80% de los casos; dentro de los cuales se incluyen las variantes
normales de talla baja) o de causa conocida (20% de ellos;
como osteocondrodisplasias, retraso de crecimiento intrauteri-
no, cromosomopatias, malnutricion, etc.).

¢Cudndo sospechar una talla baja patoldgica?

Para realizar un diagnostico de talla baja es necesaria como
orientacion inicial una valoracion auxoldgica completa, inclu-
yendo las proporciones corporales (segmento superior, seg-
mento inferior, envergadura y las relaciones entre ellas). Esta
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primera evaluacion ayuda a diferenciar si una talla baja es ar-
monica o disarmdnica (es decir, con desproporcion de los seg-
mentos corporales), siendo esta Ultima siempre patoldgica y
caracteristica de las osteocondrodisplasias. Ademas, se deben
analizar las curvas pondero-estaturales desde el nacimiento y
comparar la edad ésea con la edad cronolégica (EC).

Una vez orientada la linea diagndstica y seguin nuestra sos-
pecha clinica, debemos completar el estudio con pruebas com-
plementarias de primer nivel: hemograma, bioquimica con
perfil lipidico, funcion hepatica, renal y tiroidea, anticuerpos
antitransglutaminasa; y de segundo nivel: perfil hormonal con
IGF-1, IGFBP-3, insulina basal, hormona luteinizante (LH), hor-
mona foliculoestimulante (FSH); estudio radiolégico completo;
cariotipo o genética, entre otros.

OSTEOCONDRODISPLASIAS

Las osteocondrodisplasias suelen ser de causa genética y
son enfermedades que cursan con malformaciones en la es-
tructura, densidad, tamafio o forma de huesos o cartilagos.
Tienen unaincidencia de 15,7/100 000 recién nacidos? Su am-
plia clasificacion varia rapidamente gracias a los avances gené-
ticos, existiendo mas de 450 entidades descritast. Depende de
la zona topografica que afecten, distinguimos displasias epifi-
sarias, fisarias, metafisarias o diafisarias.

Su maxima expresion clinica se da en la infancia y adoles-
cencia, sin embargo, en los casos graves ya se aprecia desde el
nacimiento. En cuanto al tratamiento, se basa en el ortopédico
y el quirurgico para corregir deformidades, prevenir lesiones
(esqueléticas o neuroldgicas) y en algunos casos, alargamiento
de extremidades. No existe tratamiento curativo, aunque estan
eninvestigacion algunas terapias (como la sustituciéon enzima-
tica en enfermedades de depésito).

CASO CLINICO

Varén de 12 afos con talla baja. No presenta antecedentes
personales de interés: parto eutdcico a las 40 semanas de edad
gestacional, peso al nacimiento de 3200 gramos (P, -0,5 DE),
longitud de 50 cm (P,,, -0,23 DE), con proporciones corporales
normales, perimetro craneal de 34 cm (P,s, -0,68 DE); periodo
perinatal y desarrollo psicomotor normales.

En las visitas que realiza dentro del Programa de Salud Infan-
tilen su centro de salud se aprecian unas curvas de crecimiento
pondero-estatural y de velocidad de crecimiento normales has-

ta los 8 afios, presentando en los Ultimos 4 afios una caida im-
portante de percentil de talla, desde el P, al P,.,,. En la explora-
cion fisica presenta: peso 37,5 kg (P,,, -1,11 DE), talla: 138,2 cm
(P, -2,37 DE), brazada 144 cm y VC de 2,6 cm/afio (P,,, -3,43
DE). Destaca talla baja a expensas de un segmento superior
acortado, con térax en tonel, cuello corto, test de Adams pato-
logico e hiperlordosis lumbar. Desarrollo puberal acorde a su
edad.

Se realiza estudio de talla baja: bioquimica con perfil hepa-
tico, renal y tiroideo normal; anticuerpos antitransglutaminasa
negativos; perfil hormonal (IGF1: 213 ng/ml, IGFP3: 4,6 ng/m|,
insulina basal: 3 mcU/ml, LH: 2,7 mUl/ml, FSH: 2,34 mUI/ml)
con valores normales para edad y sexo; edad 6sea de 13 anos
(que se corresponde con la EC). A la vista de los resultado anali-
ticos normales y de las caracteristicas de la exploracion fisica,
se solicita un estudio radiografico completo donde se aprecia
platispondilia, hiperlordosis lumbar, escoliosis leve (angulo de
Cobb menor de 20°) y dismetria de miembros inferiores (Figu-
ras 1y 2). Ante la asociacion de talla baja desproporcionada de
manifestacion tardia y las anomalias esqueléticas descritas, se
sospecha displasia espondiloepifisaria tardia y se solicita estu-
dio genético, obteniéndose la variante patogénica c.93+5G>A
en el gen TRAPPC2 en homocigosis, ligada al cromosoma X. Se
realiza estudio genético familiar, siendo la madre portadora de
la misma mutacion.

Actualmente el paciente tiene 16 afios y su somatometria
es: peso 47 kg (P, -1,52 DE), talla: 148,7 cm (P,,, -3.38 DE) y
brazada de 160 cm.

ki

Figura 1. Radiografia anteroposterior de pelvis: ensanchamiento de la cabeza
femoral bilateral y dismetria de miembros inferiores (derecho acortado).

160

Form Act Pediatr Aten Prim. 2020;13(4):159-61

©AEPap 2020 - Copia para uso personal, se prohibe la reproduccién y/o transmisién de este documento por cualquier medio o formato  www.fapap.es « ISSN | 2171-6811



M. Sdnchez Tierraseca, et al. mm Displasia espondiloepifisaria tardia: importancia de la talla baja en el niflo mayor

Figura 2. a) Radiografia lateral de columna vertebral: se observa
platispondilia (cuerpos vertebrales planos) con “jorobas™ en los platillos
inferiores y superiores de los cuerpos vertebrales (flechas) e hiperlordosis
lumbar. b) Radiografia anteroposterior de columna vertebral: escoliosis leve y
asimetria de hombros compensatoria.

DISPLASIA ESPONDILOEPIFISARIA TARDIA

Las osteocondrodisplasias pueden ser congénitas, las mas
frecuentes y graves, con manifestaciones clinicas desde el naci-
miento e incluso prenatales; o de aparicion tardia, las cuales se
presentan en el nifio mayor y adolescente, sin expresion clinica
al nacimientoy primeros anos de vida. Una de ellas es la displa-
sia espondiloepifisaria tardia.

¢En qué consiste?

Se produce por una mutacion en el gen TRAPPC2 (anterior-
mente conocido como SEDL)* Presenta una herencia ligada a X,
por lo que la enfermedad va a afectar a los varones, mientras
que las mujeres seran portadoras. En un 20% de los casos no se
encuentra esta mutacion.

¢Cuales son sus manifestaciones clinicas? ;Como se

diagnostica?

Se caracteriza por una afectacion predominante de la co-
lumna vertebral, por lo que produce una talla baja despropor-
cionada por untronco corto en tonel, siendo tipica una brazada

10-20 cm superior a la altura que se detecta hacia los 6-8 afos,
con una talla final de 137-163 cm, presentando previamente
una curva y velocidad de crecimiento, asi como una longitud y
proporciones corporales al nacimiento normales®. Entre otras
manifestaciones clinicas, destacan la hiperlordosis lumbar,
cuello corto, escoliosis, afectacion de grandes articulaciones y
nddulos en los dedos por tumefaccién de las articulaciones in-
terfalangicas, siendo el desarrollo motor y cognitivo normales.
Estas anomalias producen dolor lumbary articular, siendo tipi-
cala artrosis precoz de cadera. En |a radiografia 6sea son tipicas
la platispondilia con jorobas superiores e inferiores y alteracio-
nes de las caderas similares a la enfermedad de Perthes.

El diagndstico de confirmacion se realiza mediante estudio
genético dirigido, pero antes es preciso sospecharlo al enfren-
tarse a los hallazgos clinicos y radiolégicos, es decir, pensar en
esta patologia ante un nino mayor o adolescente con descen-
soen la velocidad de crecimiento y talla baja desproporciona-
da, con un tronco corto junto con las anomalias esqueléticas
descritas, que hasta esa edad presentaban una curva de talla
normal.

Es importante conocer que existen displasias dseas de apa-
ricion tardia. Muchas de ellas, ademas de la afectacion en la
tallay del desarrollo esquelético pueden asociarse con patolo-
gfas a otros niveles, como cardiaco u oftalmoldgico. Un diag-
nostico correcto permitira realizar un seguimiento completo de
todas las alteraciones. Ademas, el diagndstico es imprescindi-
ble para realizar un buen consejo genético tanto de los porta-
dores como de los pacientes afectos.
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