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Displasia Acromesomélica. Reporte de dos casos
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Abstract

Acromesomelic dysplasia is a very rare inherited osteo-
chondrodysplasia that presents an autosomal recessive 
pattern, first described in 1971. Two cases were observed 
at clinical examination presenting severe dwarfism with 
shortening of the middle and distal segments of the limbs. 
Radiographic findings showed multiple osseous disorders; 
among them the shortening of the large bones, mainly the 
middle segments as well as vertebral and pelvic abnorma-
lities. Facial appearance and intelligence of the individuals 
are normal with no major complications on the course of 
the disease. A medical literature review about the topic was 
performed and the diagnosis of the affection was confir-
med in order to establish an adequate genetic advice. 
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Resumen

La displasia acromesomélica es una osteocondrodisplasia 
poco frecuente con un patrón de herencia autosómico rece-
sivo, se describe por primera vez en 1971. Se presentan dos 
casos en los que clínicamente se constata un enanismo seve-
ro con acortamiento de los segmentos medio y distal de las 
extremidades. Radiológicamente presentan múltiples altera-
ciones óseas, entre ellas se encuentra el acortamiento de los 
huesos largos de los segmentos medio, anomalías vertebra-
les, pélvicas y otras. La apariencia facial e inteligencia son 
normales. No han experimentado complicaciones mayores 
en el transcurso de la enfermedad. Se hizo revisión de la 
literatura médica sobre el tema y se confirmó el diagnóstico 
de la afección, posibilitando el asesoramiento genético.

Palabras clave: Displasia acromesomélica; enanismo de 
miembros cortos/ enanismo severo; displasia esquelética.

Introducción

La displasia acromesomélica (DAM) es una dis-
plasia esquelética, que ocurre a partir de defectos en 
el crecimiento óseo, ocasionando forma y tamaño 
anormales del esqueleto.1 Se caracteriza por el hipo-
crecimiento intenso con acortamiento de los segmen-
tos medio y distal de las extremidades. Su incidencia 
es ciertamente baja, sin alcanzar el medio centenar de 
casos publicados. En la sinonimia solo hay que anotar 
la alternancia de los términos de displasia o enanismo 
acromesomélico. El gen ha sido mapeado en 9p13-
p12, y diferentes mutaciones están implicadas en la 

regulación del crecimiento esquelético. Se han inves-
tigado varios tipos de DAM que no mapean para la 
misma región cromosómica, entre ellas se encuentra 
la DAM tipo Maroteaux  (OMIM: 602875), Hunter-
Thompson (OMIM: 201250) y Grebe (OMIM: 
200700) como las más descritas, sugiriendo que la 
heterogeneidad genética explica la severidad variable 
clínica y radiológica de la DAM. Dado que no se han 
descrito complicaciones médicas ni ortopédicas aso-
ciadas a DAM, debe proponerse ayuda psicológica a 
los pacientes que presentan problemas sociales. La fi-
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sioterapia es aconsejable para controlar la progresión 
de deformidades en la columna vertebral.2 

Es importante realizar un diagnóstico precoz para 
brindar el asesoramiento genético a pacientes afecta-
dos y su familia. Estas consideraciones constituyen la 
principal motivación para presentar estos dos casos 
con displasia acromesomélica tipo Maroteaux.

Presentación de dos casos

Se trata de dos hermanas, MBH y CBH de 35 y 42 
años de edad, residentes en el Municipio San Luis, 
Provincia de Pinar del Río, ambas ofrecieron su con-
sentimiento para la publicación de su patología, ilus-
trando solamente las radiografías.

Motivo de consulta: Baja talla extrema
Examen físico:
Paciente MBH Talla: 76 ½ cm, Peso: 20 Kg.
Paciente CBH Talla: 85 cm, Peso: 20 Kg
(Los signos físicos que se describen a continuación 

son comunes a ambas pacientes)
Cráneo y cara: Fascie alargada con cráneo dolico-

cefálico, pero de apariencia normal, paladar alto, ore-
jas con borramiento de los pliegues, la paciente CBH 
presenta además, paladar hendido y úvula bífida. 

Tronco: Corto con severa cifoescoliosis, pectus  
carinatum, exageración de la lordosis lumbar. 

Cuello: Limitación de los movimientos de rota-
ción en ambos sentidos. Miembros superiores: Acor-
tamiento de los 3 segmentos pero predomina en los 
segmentos medio y distal. Encurvamiento óseo me-
dio y distal. 

Manos: Acortamiento de metacarpianos y falanges 
proximales, medias y distales con limitación en los 
movimientos para cerrar las manos, o sea se dificulta 
la flexión de ambas manos, uñas cortas y anchas. 

Segmento inferior del cuerpo: Mayor acortamiento 
que el superior. 

Miembros inferiores: Acortamiento de piernas y 
ambos pies, presencia de ambos pies varo-equino. Li-
mitación en movimientos de flexión y extensión de la 
rodilla con engrosamiento o ensanchamiento articular 
de la rodilla, uñas cortas y anchas.

Exámenes Complementarios: 
Rx de todos los huesos largos incluyendo manos y 

ambos pies.
Rx Columna total anteroposterior (AP) y lateral.
Rx Caderas 
(Se examinan las radiologías correspondientes a 

las pacientes donde se observan rasgos comunes que 
se describen a continuación):

Características Generales: Existen alteraciones 
generales respecto a densidad, modelaje y longitud 
ósea, existiendo osteoporosis, alteraciones groseras 
del modelaje, acortamiento de los segmentos medio 
y distal y deformidad.

Rx cráneo: Ligera disminución del diámetro AP 
de la base de cráneo y tendencia a la hipoplasia del 
seno esfenoidal más evidente en la radiografía de la 
paciente CBH. 

Raquis: Cifoescoliosis acentuada con rotación y 
angulación secundaria del eje vertebral; vértebras 
aplastadas ligeramente sobre todo en la porción proxi-
mal del raquis (dorsal) con calcificación de los cartí-
lagos costales, acuñamiento y presencia de osteofitos 
marginales.

Extremidades superiores: Marcado acortamiento 
generalizado a predominio acro-mesomélico con epí-
fisis muy ensanchadas de aspecto insuflado y defor-
mado (Figura 1). Disminución del espacio articular de 
prácticamente todas las articulaciones, más acentua-
do a nivel de ambos codos y muñecas; prácticamen-
te con obliteración de espacios articulares, falanges 
muy acortadas, a predominio de las distales que están 
marcadamente hipoplásicas. Epífisis de aspecto cóni-
co, cabeza humeral deformada de aspecto lobulado. 
Extremidades inferiores: Ambas cabezas femorales 
muy aplanadas, deformadas, con signos de rarefac-
ción ósea; con marcada deformidad “en varo”, sobre 
todo de la paciente de menor edad (MBH). Epífisis 
cónicas insufladas deformadas y marcadamente des-
mineralizadas. Pies: Osteoporosis, deformidad con 
angulación, tendencia a la fusión de los huesos del 
tarso (Figura 2).

Figura 1. Acortamiento acromesomélico
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Figura 2. Deformidad en varo, osteoporosis. temente, los individuos afectados presentan antebra-
zos inusualmente cortos, acortamiento anormal de la 
parte distal de los huesos de las piernas y talla baja. 
Por ello se la conoce como enanismo de miembros 
cortos. Estos hechos se detectan típicamente durante 
los primeros años de vida. El desarrollo anormal del 
cartílago y del hueso puede también afectar a meta-
carpos, falanges y metatarsos. Aunque las manos y 
los pies pueden aparecer anormalmente cortos y en-
sanchados en el nacimiento, las malformaciones del 
desarrollo de estos huesos son también progresivas. 
Las uñas de las manos y los pies pueden también apa-
recer inusualmente cortos y anchos. Los individuos 
afectados pueden también tener otras anomalías aso-
ciadas como consecuencia del desarrollo anormal del 
cartílago y del hueso. Estas incluyen contracturas a 
nivel de los codos y de los brazos y una cifosis to-
rácica baja e hiperlordosis lumbar progresiva, estas 
características son observadas en las pacientes de este 
estudio. Muchos individuos con displasia acromeso-
mélica tipo Maroteaux tienen también dolicocefalia, 
aplanamiento leve de una mitad de la cara y una pe-
queña nariz de duende.2-6

Es un trastorno genético transmitido con herencia 
autosómica recesiva. Las pacientes de este trabajo son 
hermanas e hijas de un matrimonio consanguíneo, no 
se recoge en el árbol genealógico otros antecedentes 
similares. Hay que esperar un gran hipocrecimiento, 
con talla final entre 80 y 124 cm. Aunque hay posible 
retraso motor por la micromelia y la alteración articu-
lar, la inteligencia es normal, coincidiendo lo anterior 
con estas pacientes. No se experimentan complica-
ciones mayores en el transcurso de la enfermedad. 
La fisioterapia es aconsejable para controlar la pro-
gresión de las deformidades en la columna vertebral, 
también se ha utilizado el alargamiento quirúrgico de 
las extremidades y el control con la hormona del cre-
cimiento. 7-9

La DAM tipo Maroteaux es una entidad genética 
con características clínicas que facilitan el diagnósti-
co, complementado con la evaluación radiológica. La 
naturaleza heredable de este trastorno hace impres-
cindible la presencia del genetista clínico como pilar 
importante en el asesoramiento genético a enfermos 
y familiares.
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Pelvis: Hipoplasia de alas ilíacas. Excavación pel-
viana estrecha. Isquion hipoplásico. Cavidad aceta-
bular deformada y aplanada. Obliteración del espacio 
articular de la sínfisis púbica (Figura 3). 

Figura 3. Excavación pelviana estrecha 

Ultrasonido abdominal y ginecológico: Sin altera-
ciones en ambas pacientes

Discusión

La displasia acromesomélica es una enfermedad 
hereditaria progresiva, extremadamente rara, ca-
racterizada por la fusión prematura de las metáfisis, 
situadas en los extremos de la diáfisis. Consecuen-
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