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Diagnostico prenatal de Displasia Tanatofdrica. Presentacion de un caso.
A prenatal diagnosis of thanatophoric dysplasia: A case presentation.
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Resumen

Se presenta un caso de un feto con Displasia Tanatoférica tipo I, forma rara de
Osteocondrodisplasia letal, que fue diagnosticado prenatalmente y la familia opto
por el aborto selectivo. Constituye el primer reporte de la enfermedad en Ia
Provincia de Mayabeque, en el cual fue decisivo el trabajo interdisciplinario para
llegar al diagnostico preciso, elemento indispensable en el proceso de
Asesoramiento Genético.
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Abstract:

A case of Type 1 thanatophoric dysplasia, a rare form of lethal
osteochondrodysplasia that was prenatally diagnosed in a 26-week old fetus, and
selectively aborted is presented. This is the first report of this
osteochondrodysplasia in the eastern region of Mayabeque Province. In this case,
the interdisciplinary work of several specialists was a decisive factor for the precise
diagnosis and genetic counseling.

Keywords: Lethal osteochondrodysplasias, thanatophoric dysplasia, genetic
counselling, prenatal diagnosis.
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Introduccion

El Enanismo Tanatoforico es la mas frecuente de las condrodisplasias incompatibles
con la vida en fetos y neonatos; fue descrita por vez primera en 1967 por Maroteux
y colaboradores. La frecuencia estimada es de 0,122 por cada 10.000 nacimientos,
con predominio en varones (2:1). Se caracteriza por macrocefalia, acortamiento de
extremidades de predominio rizomélico, con térax hipoplasico e imagenes
radioldgicas tipicas.'?

El diagnostico se basa en los hallazgos clinicos, radioldgicos, ecograficos vy
necropsicos. En el 14% de los casos se observa una deformidad craneal en forma
de trébol como consecuencia del cierre precoz de las suturas coronal, lambdoidea y
escamosa. Esta caracteristica permite clasificar la entidad en dos tipos: el Tipo I,
con el fémur acortado y con deformidad en "receptor de teléfono", sin deformidad
craneal; y el Tipo II, con craneo en trébol y huesos largos no curvados, aunque
muy acortados en su longitud.> *

El Enanismo Tanatoférico muestra una herencia autosémica dominante, producida
por una mutacion a nivel del receptor 3 del factor de crecimiento de fibroblastos. Se
ha relacionado también con otras mutaciones y translocaciones.?>8

En estudios histopatoldgicos del hueso se ha observado una desorganizacion de la
osificacion endocondral, y se han descrito otras anomalias asociadas, como son la
hidrocefalia, anomalias cardiacas septales, ductus permeable, rifidon en herradura,
hidronefrosis y ano imperforado.®**

Por técnicas ecograficas estda bien definido el diagndstico prenatal antes de la
semana 22 de gestaciéon. El diagndstico diferencial intradtero con la
Fibrocondrogénesis y la Atelosteogénesis, puede ser dificil.>*>%”

Se presenta el caso de un feto de 26 semanas diagnosticado prenatalmente como
Enanismo Tanatoférico Tipo I, que fue abortado selectivamente por decisién de la
pareja. En el diagndstico preciso de este caso, requisito indispensable para el
adecuado asesoramiento genético a la familia, resultd decisivo el trabajo conjunto
de de varias especialidades médicas: Genética Clinica, Patologia, Radiologia,
Ginecoobstetricia, y la participacion del Asesor Genético.

Presentacion del caso:

Para la presentacion de este caso y la publicacién de las imagenes, la familia dio su
consentimiento y se cumple con todas las recomendaciones del Grupo de
Vancouver para investigaciones biomédicas. El articulo fue sometido a revision por
el Comité de Etica de la Investigacion del Centro Nacional de Genética Médica.

Se trata del producto de un embarazo diagnosticado y captado tardiamente a las 26
semanas de gestacion, donde se refiere la ingestion de medicamentos en el primer
trimestre y la exposicion a radiaciones. Ambos padres son menores de 30 afios, con
una historia obstétrica de: Gestaciones- 2 (G,), partos -1 (Py), aborto - 0 (Ag). El
parto anterior (realizado por cesarea) ocurrié so6lo 10 meses antes de los hechos
que presentamos. Los antecedentes familiares no son relevantes, aunque se recoge
la presencia de un defecto congénito renal en la madre.



De las acciones prenatales correspondientes al programa de genética médica, solo
fue posible realizar la ecografia fetal en el momento de la captacion del embarazo.
En el ultrasonido (US) de primer nivel, realizado en su area de salud se encontraron
defectos por reduccién de miembros, interpretados como focomelias. En el US de
segundo nivel realizado en el hospital materno infantil territorial, se describid
macrocefalia, acortamiento extremo de los miembros, con tdérax estrecho e
hipoplasia pulmonar.

A solicitud de la pareja se realizé la interrupcion selectiva de la gestacidn, mediante
microcesarea, dadas las caracteristicas del producto y la historia obstétrica de la
madre.

El examen clinico-genético postmortem y el estudio anatomopatoldgico permitieron
constatar a un feto del sexo femenino con macrocefalia, dehiscencia de suturas
craneales, hidrocefalia, frente prominente con puente nasal aplanado, macroglosia
y exoftalmos. Otras alteraciones fueron: térax muy estrecho con longitud de tronco
normal, hipoplasia pulmonar y abdomen globuloso. Se observdé también
acortamiento marcado de los miembros con rizomelia extrema, extremidades
extendidas y separadas del tronco, los muslos en abduccidén y en rotacion externa,
pliegues cutaneos sobrantes y manos anchas con dedos cortos. Llamd la atencidn la
ausencia de surco entre los gluteos, el ano atrésico y los genitales externos
femeninos, algo ambiguos (Figuras 1 y 2)

Figura 1: Obsérvense caracteristicas clinicas del feto con Enanismo Tanatofdrico

Figura 2: Obsérvese dorso del feto con Enanismo Tanatoférico




Por técnicas radioldgicas se observé un macrocraneo sin deformidad en hoja de
trébol, el torax estrecho y displasico, con costillas cortas y aplanamiento de los
cuerpos vertebrales, espacio discal intervertebral relativamente ancho vy
estrechamiento caudal del conducto vertebral. Pelvis cuadrada con una pequefa
escotadura ciatica y el techo del acetdbulo horizontalizado. Las extremidades
globalmente acortadas, con predominio proximal (rizomelia) y deformidad del
fémur en "receptor telefénico”. (Figura 3)

Figura 3: Obsérvense caracteristicas radioldégicas del feto con Enanismo
Tanatoférico

Con estos hallazgos y la revision con la literatura disponible, se llegd a la conclusion
diagnodstica de Enanismo Tanatofdrico, previo diagnodstico diferencial con otras
Osteocondrodisplasias letales como: Fibrocondrogénesis, Enanismos de Costillas
Cortas con Polidactilia y Atelosteogénesis, entre otros.'®

De acuerdo a la historia familiar, se considera un caso de una nueva mutacion
dominante, con un riesgo de recurrencia bajo, aunque no se descarta la posibilidad
del mosaicismo gonadal.

Este es el primer caso documentado de diagndstico prenatal de Displasia
Tanatoférica en los 24 afios de existencia del Servicio Territorial de Genética del
Este de la Habana, en Glines, actualmente Provincia Mayabeque. La prevalencia
estimada en Cuba para este sindrome es de 0,09 por cada 10.000
nacimientos,'°por lo cual consideramos de valor la publicacién de este caso.
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