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UMMARY

Spondylampheid dysplasia
Cantu type is a rare disease
with an autosomal dominant
inheritance pattern. We
present two cases of siblings
with clinical and radiological
characteristics of this disease,
initially sent to the Genetic
clinic with a diagnosis of low
stature in the study, it is worth
mentioning that the father has
similar clinical characteristics

NTRODUCCION

La Displasia Espondiloepifisiaria
tipo Cantd, también Ilamada
displasia Tatoo o sindrome de
la Isla de la Fantasia (OMIM
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%611717) es un padecimiento con
patron de herencia Autosomico
Dominantey alinno se conocen los
genes afectados. La prevalenciaes
de <1/1 000 000, se caracteriza
por talla baja, facies tosca, cara
redonda, hipoplasia del tercio
medio facial, fisuras palpebrales
inclinadas hacia arriba,
blefarofimosis, cejas y pestafias
abundantes y braquimetacarpalia,
braquimetatarsalia y
braquifalangia. Sélo se han
reportado 5 casos a nivel mundial.

RESENTACION
DEL CASO

Se trata de dos masculinos de 7
(caso A) y 10 (caso B) afios de
edad que acuden a la consulta de
Genética con diagnostico de talla
baja en estudio. Madre de 42 arios
de edad originaria de Guadalajara,
Jalisco, padece de espondilitis
anquilosante. G3 P2 C1 A0. Padre
de 31 afios de edad originario
del mismo lugar, ingeniero en
sistemas computacionales cursa
con talla baja estatura de 1.40
m. hermana de 17 afios referida
COmo sana.

Caso A. Producto de la tercera
gestacion nace por parto eutocico
a las 37 SDG, peso 2900 g (p 25-
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50) talla 49 cm (pc70) APGAR  Las caracteristicas clinicas encontradas en ambos pacientes se describen
no recordado, egresa junto con en latablal.

la madre del hospital, desarrollo
: Cuadro 1. CASOA | CASOB
psicomotor normal, A,\ntecedente Caracteristicas clinicas
_de Il_beraC|on de tendon 4to _dfedo Talla baja + +
izquierdo, PO_dt_e (_:a}mpodactllla y Facies peculiar N N
PO por tenosinivitis estenosante Y Ep— " "
de flexores 3-4 derechos. A la ey
. - .. Cabello grueso y abundante + +

exploracion fisica se observo:
Peso 18 Kg(Pc<3), Talla 102cm Blefarofimosis moderada + +
(Pc<3) z score -3.23, PC 46 Hendiduras palpebrales mongoloides + +
cm(Pc<3)Segmento superior52 Cejas y pestafias abundantes y rizadas + +
cm, Segmento inferior50 cm, Nariz pequefia con narinas antevertidas + +
Brazada 94cm relacion de Filtrum largo + +
segmentos(s/i) 1.04. Se le realizo Boca grande ] +
cariotipo que se reporto 46,XY. Maloclusion dental anterior + +
Caso B. Producto de la segunda

., , . Cuello corto + +
gestacion nace por parto eutocico _ . —
oroducto de la segunda gesta Acortamiento rizo-meso-acromélico + +
a las 37 SDG, peso de 3,000 gr Clinodactilia del 5to dedo + +
(Pc 50), talla de 50 cm (Pc 70- Limitacion de la pronosupinacion del - *

' ] teb

80), APGAR desconoce, presento an_ : raz? —
sufrimiento fetal leve que requirid Hipoplasia ungueal y platoniquia - -

reanimacion cardiopulmonar, fue
visto por el servicio de cardiologia

; : Cuadro 2.
por leve estenosis de la valvula Hall dioléai CASOA | CASOB
abrtica.  Presentd una crisis allazgos radiologicos
convulsiva a los 14 meses, por Cuerpos vertebrales cuboides - +
lo que recibié tratamiento por 4 Cuerpos vertebrales ovoides + -
afios con valproato de magnesio. Disminucion del espacio intervertebral + +
Su desarrollo psicomotor fue Cifosis cervical + +
normal. A la exploracion fisica 4to cuerpo vertebral pequefio + R
se encontro: Peso 20 Kg, (Pc <3), Pelvis hipoplasica + -
Talla 104 cm (Pc <3), PC .48 cm Coxa valga bilateral N N
(Pc <3), Segmento superior 53

) ) Huesos largos, cortos y anchos + +
cm, Segmento inferior 51cm, — ;

-z raquimetacarpalia + +

Brazada 97 cm, relacién de f : P _
segmentos (s/i) 1.03. Se le realizo Bragquimetatarsalia M M
cariotipo que se reporté 46,XY. Edad 6sea retardada en carpo + +
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FIGURA 1.

(4]

FIGURA 2.

(4]

Figural.CasoA: Vistafrontal del
paciente y lateral. Se observa la
talla baja, discreta blefarofimosis,
fisuras palpebrales inclinadas
hacia arriba, nariz pequefia con
narinas  antevertidas,  filtrum
largo y cuello corto, acortamiento
rizo-meso-acromélico. B) Se
observan cuerpos vertebrales
cuboides, braquimetacarpalia y

edad Osea
cifosis

braquimetatarsalia,
retardada en carpo,
cervical, huesos cortos.
Figura 2. Caso B: A) Se
observa fascies peculiar,
braquimetacarpalia,
braquidactilia, cuerposvertebrales
ovoides B) huesos largos cortos y
anchos, pelvis hipoplésica.

ISCUSION

La displasia espondiloepifisiaria
tipo Cantd es un tipo de enanismo,
con talla baja desproporcionada,
facies peculiar, blefarofimosis,
hendiduras mongoloides, cejas
y pestafias abundantes y rizadas,
voz ronca, braquidactilia en
manos y pies. Este sindrome fue



descrito por primera vez en 1991
por Cantld y colaboradores.!?
El diagndstico diferencial se
establece con algunas entidades
clinicas como la Displasia
Acromicrica un padecimiento
autosémico dominante causado
por mutaciones en el gen FBN1, y
que cursacontallabaja, apariencia
facial variable (Io mas comunes la
cara redonda, defectos de la linea
media y nariz corta con narinas
antevertidas), blefarofimosis,
fisuras palpebrales inclinadas
hacia arriba, hiperopia, y
anomalias esqueléticas (cuerpos
vertebrales  ovoides,  manos
cortas, metacarpianos cortos y
gruesos, muescas radiales en
el 2do metacarpiano, muescas
cubitales en 5to metacarpiano,
huesos tubulares largos acortados,
epifisis en forma de cono).®*
La displasia Geleofisica tipo 1,
causada por mutaciones en el gen
ADAMTSL2, y que cursa con talla
baja, retardo del desarrollo, cara
redonda y de apariencia “feliz”,
blefarofimosis, fisuraspalpebrales
inclinadas hacia arriba, nariz
corta y narinas antevertidas,
boca ancha, anomalias cardiacas
y vasculares 'y anomalias
esqueléticas (metacarpianos
cortos con extremos redondeados
proximales, huesos tubulares
cortos y ensanchados, pies
cortos, contracturas de mufiecas
y dedos).>" El Sindrome Moore-
Federman un padecimiento con
patrén de herencia autosémico
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dominante que se caracteriza
por talla baja desproporcionada,
anomalias oculares (glaucoma,
hiperopia, cataratas, anomalias de
retina) y anomalias esqueléticas
(piernas cortas, dedos cortos y
rigidez articular).® En este caso se
describen dos pacientes que son
hermanos y que cumplen con los
criterios clinicos y radioldgicos
para el diagnostico. La talla baja
es caracteristica en todos los
pacientes de este reporte la talla
al nacimiento fue de 49 cm en el
caso Ay 50 cm en el caso B en
una serie de 5 casos reportada
por Garcia-Cruz y cols en 2005
las tallas reportadas al nacimiento
fueron de 45 y 52 cm, que son
similares a los pacientes descritos
en este reporte, en cuantos
a las caracteristicas clinicas
encontradasen nuestros pacientes,
estos presentaron facies peculiar,
voz aguda y ronca, cabello grueso
y abundante, blefarofimosis,
fisuras palpebrales inclinadas
hacia arriba, nariz pequefia con
narinas antevertidas, filtrum largo,
cuello corto, acortamiento rizo-
meso-acromelico,  clinodactilia
del 5 dedo, limitacion a la
pronosupinacién del antebrazo,
hipoplasia ungueal y platoniquia,
en la serie de casos reportada por
Garcia Cruz y cols®, se observo
que los pacientes presentaron
talla baja (5/5) , cabello
abundante y grueso (5/5), facies
peculiar (5/5), blefarofimosis
(5/5), fisuras palpebrales

inclinadas hacia arriba (5/5),
filtrum largo (4/5), cuello corto
(5/5), acortamiento rizo-meso-
acromelico (5/5), clinodactilia
del 5 dedo (3/5), limitacion
a la  pronosupinacion(4/5),
displasia ungueal y platoniquia
(1/5); ademas en esa serie de
caso se observo hiperlordosis
lumbar que no se observo en
nuestros pacientes. Las narinas
antevertidas si se presentaron
en los pacientes descritos en
este reporte y no se observo en
la serie de casos reportados por
Garcia-Cruz 'y colaboradores.
Por lo que podemos observar las
caracteristicas  clinicas menos
frecuentes son la hipoplasia
ungueal, la platoniquia y la
clinodactilia. En cuanto a las
caracteristicas radiologicas en
nuestros pacientes encontramos
cuerpos vertebrales cuboides (en
el caso del paciente B), cuerpos
vertebrales ovoides (en el caso
A), disminucion del espacio
intervertebral, cifosis cervical,
cuarto cuerpo vertebral pequefio
(En el caso del paciente A),
pelvis hipoplasica, coxa valga
bilateral, braquimetacarpalia,
braquimetartasalia vy edad
Osea retardado en el carpo en
la serie de casos reportada por
Garcia-Cruz y colaboradores se
observaron cuerpos vertebrales
cuboides (4/5), pelvis hipoplasica
(4/5), huesos largos cortos vy
anchos (5/5), braquimecarpalia
y  braquimetatarsalia  (5/5),
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braquidactilia (5/5), edad Osea
retardada (5/5), hipertrofia del
ler rayo (4/5); la cifosis cervical
y los cuerpos vertebrales ovoides
no se observaron en la serie de
5 pacientes. Las caracteristicas
radiologicas son muy constantes
en todos los pacientes con esta
displasia. Se describen el sexto
y séptimo caso de esta entidad a
nivel mundial y se observa una
concordancia clinica radioldgica
entre todos los pacientes descritos
Y que cursan con esta entidad.

ONCLUSION
La concordancia clinica y
radiologica, asi como el
diagndstico diferencial,

principalmente con la displasia
acromicrica, sindrome geleofisico
y de Moore-Federman,
permite caracterizar una
osteocondrodisplasia producida
probablemente por una mutacién
autosémica dominante.

ESUMEN

La displasia Espondiloepifisiaria
tipo Cantu es una enfermedad
rara con un patrén de herencia
autosébmico  dominante.  Se

presentan dos casos de hermanos
que cuentan con las caracteristicas
clinicas y radiologicas de esta
enfermedad, inicialmente fueron
enviados a la consulta de Genética
con diagndstico de talla baja en
estudio, cabe mencionar que el
padre presenta caracteristicas
clinicas similares.
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