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OBJETIVO

Revisar bases genotfpicas y fenotrpicas de la condrodisplasia metafisiaria tipo Schmid.

MATERIALES Y METODOS

Se presentan dos pacientes, madre e hijo. La madre de 24 aftos consulta en e! ana 1990, la
paciente es remitida por enfermedad esqueletica, parte normal por cesarea, con e! tiempo
sus piernas sufrieron deformaci6n en genu varum el cual se fue acentuando con el crecimiento,
se sent6 a los 9 meses, camin6 al aao, tiene una talla de 128 cm < 3%, diametro craneal normal,
leve epicanto bilateral, boca, ojos, cuello, tor-ax y abdomen normal, extremidades: genu varurn
bilateral, pie plano, dinodactilia, sus niveles de fosforo y calcic son norrnales.
EI nino tiene dos aftos, consuha en aao 2000, es remitido por displasia esqueletica, parto
normal, camin6 a los doce meses. EI paciente tiene una talla de 81 cm 3%, diametro craneal
normal, frente amplia, epicanto bilateral, leve telecanto bilateral, sus extremidades denotan
genu varum bilateral, pie plano con tendencia a pie valgo, mana normal. AI examen chnico
radiol6gico los pacientes presentan extension irregular del grosor merafisiario, huesos tubu-
lares corros, arqueamiento tibial especial mente en el tobillo, edemas de una pobre mine-
ralizacion.
Dentro los antecedentes se encventran cuatro hermanos de la madre y el padre que esran igual-
mente afectados.
Se diagnostica una Condrodisplasia rnetafisiaria de ripe Schmid, esta se debe a la muracion del
colageno tipo X que es un homotrimero de cad en as Alfa 1(X) la cual es codificada por el gen
COL10A1, este tipo de col.:igeno es sintetizado espedfica y temporalmente por condorcitos
hipertrofiados en sitlos de osificaci6n endocondral.

RESULTADOS

Los examenes c1rnico radiol6gicos de ambos pacientes indicaron Condrodisplasia metafisiaria
tipo Schmid, se recomienda el analisis molecular para saber que tipo de mutaci6n tienen.

CONCLUSIONES

La condrodisplasia metafisiaria tipo Schmid es una displasia esqueletica de muy rara ocurren-
cia, se deben tener medidas de apoyo sobre el grupo familiar, explicando el caracter autos6-
mico dominante y proponer estudios con bases moleculares.
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