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Condrodisplasia punctata: a propésito de un caso neonatal

Jesus Dante Guerra-Leal,* José Bernardo Gutiérrez-Sanchez,* Alberto Montemayor-Martinez,* Gerardo
Ornelas-Cortinas,* Luis M de Alba-Padilla,* Maria Georgina Arteaga-Alcaraz**

RESUMEN

Se presenta el caso de un neonato de ocho dias de nacido que sufre de condrodisplasia punctata, una displasia esquelética infrecuente
que muestra caracteristicas radiolégicas de calcificaciones puntiformes del cartilago en las epifisis y en las vértebras, acompafiadas de
defectos oculares, dermatoldgicos, alteraciones del sistema nervioso central y retardo del crecimiento. Se abordan los hallazgos clinicos

y radiolégicos para su diagndstico.

ABSTRACT

We report the case of an 8-day old newborn who suffers from chondrodysplasia punctata. It is a rare skeletal dysplasia which presents a
radiological image of stippling in the epiphyses and in the vertebrae. It is also accompanied by ocular and dermatological defects, central
nervous system alterations and growth delay. For its diagnosis, we approached the clinical and radiological findings.

a condrodisplasia punctata pertenece a un grupo

grande y heterogéneo de displasias caracterizadas

por calcificaciones puntiformes en el cartilago de

las regiones epifisiales asociadas con acortamien-
to 0seo, ictiosis, areas de alopecia, cataratas y alteraciones
del sistema nervioso central." Generalmente el diagndstico
se establece por los hallazgos clinicos y radiologicos, asi
como por determinaciones bioquimicas.

La condrodisplasia punctata tiene variantes de trasmision
genética: la autosémica dominante ligada a X o sindrome
Conradi-Hunermann-Happle, que es la mejor caracterizada;
la de tipo recesivo ligado a X; la autosémica recesiva o rizo-
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mélica tipos 1, 2 o 3; la braquitelefalangica autosomica; la
debida a deficiencia de vitamina K autosdémica dominante; la
tipo tibia-metacarpal autosdémica dominante y la relacionada
con lupus eritematoso sistémico materno.

La forma autosdmica recesiva de tipo rizomélica es re-
sultado de una alteracion del metabolismo peroxisomal,*?
en la cual el defecto de un gen produce una disminucion
de la sintesis de plasmalogeno. Se asocia con mutacion del
gen de factor 7 de biogénesis del peroxisoma (PEX7), cuyo
locus se encuentra localizado en 6q22-q24 y se relaciona
con la condrodisplasia punctata rizomélica tipo 1.

La forma dominante ligada a X o sindrome de
Conradi-Hunermann-Happle es causada por defectos en
la biosintesis de colesterol. Se asocia con mutacion del
gen de la proteina ligadora de emopamil, que codifica a
la enzima 3B-hidoxiesteroide-a8, a7-isomerasa.

La forma recesiva ligada a X (CDPXI1) se debe a
mutaciones del gen ARSE, que codifica a una enzima
dependiente de la vitamina K: arisulfatasa E.?

A continuacion se describe el caso de una paciente
con diagnostico clinico y radiolégico de condrodisplasia
punctata.

CASO CLIiNICO

Se trata de una paciente valorada a los ocho dias de vida
por manifestar acortamiento bilateral del fémur, detectado
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mediante ultrasonido prenatal; a la exploracion fisica se
observa braqui-plagiocefalia, desproporcidon craneo-cor-
poral, hueso frontal prominente, alopecia con piel atréfica
en tres zonas del occipital, puente nasal plano, amplio,
asimetria de narinas, filtrum plano, labios delgados,
paladar integro, pabellones auriculares normales, cuello
corto con torticolis izquierda, dermatosis generalizada
caracterizada por placas eritematosas lineales, asi como
costras melicéricas, hipercromicas, con regiones de atrofia
cutanea residual, predominantemente en el hemicuerpo iz-
quierdo, sin alteracion cardiopulmonar aparente; genitales
femeninos con clitoris pequefio, dorso con dermatosis eri-
tematosa ¢ hipercromica en remolino, de aspecto verrugoso
y escoliosis; extremidades toracica y pélvica izquierdas
mas cortas que las derechas y acortamiento de predominio
rizomélico, con limitacion a la extension de rodillas.

Se detecté foramen oval permeable por ecocardio-
grafia y catarata pequefia en el ojo izquierdo. El estudio
radiologico reveld un patron puntiforme de calcificacion
del esqueleto axial (figura 1), asi como de los cartilagos
laringeos, las porciones terminales de las costillas, epi-
fisis de huesos largos (figuras 2 y 3), y del carpo y tarso
(figuras 4 y 5).

Por los variados hallazgos clinico-radiologicos de esta
paciente se establecio el diagndstico de condrodisplasia
punctata y actualmente recibe tratamiento en nuestro
hospital de modo ambulatorio.

DISCUSION

La condrodisplasia punctata fue descrita por Conradi en
1914 y comprende un grupo de trastornos genéticos que
tienen en comun la manifestacion, al nacimiento, de calci-
ficaciones puntiformes en la zona epifisial y afectacion del
crecimiento de los huesos largos, ademas de anormalidades
en la cara, los ojos y la piel. Fue hasta 1985 cuando se iden-
tifico como un trastorno peroxisomal.® Los datos clinicos
que lo caracterizan son: defectos cutaneos que incluyen
areas atrdficas y pigmentadas lineales o en remolino, hi-
perqueratosis estriada, areas alopécicas amplias, cataratas,
anomalias cardiacas y alteraciones esqueléticas, entre éstas
talla baja desproporcionada, acortamiento rizomélico de
las extremidades, puntilleo epifisiario y defectos craneofa-
ciales.®’ Las radiografias simples muestran acortamiento
de las extremidades, malformaciones esqueléticas y espe-
cificamente calcificaciones puntiformes de tipo condroide

Figura 1. Proyeccion anteroposterior y lateral toracoabdominal con
calcificaciones puntiformes en el sacro, las uniones costovertebra-
les, los pediculos y las porciones terminales de las costillas.

Figura 2. Proyeccién anteroposterior del hombro derecho con
calcificaciones epifisiales puntiformes.

localizadas en areas epifisiarias de localizacion multiple, lo
cual se considera un signo diagnoéstico guia.®'? La variedad
autosomica recesiva de tipo rizomélico se caracteriza,
ademas, por fisuras coronales en las vértebras toracicas y
lumbares, microcefalia, cifoescoliosis y espina bifida. El
prondstico en los pacientes de la variedad rizomélica es
malo; casi siempre fallecen durante el primer o segundo
aflo de vida, como resultado de infecciones respiratorias
de repeticion.

En la condrodisplasia punctata ligada a X recesiva se
detectan alteraciones leves, como hipoplasia de falanges
distales sin acortamiento de extremidades.

El diagnostico del sindrome de Conradi-Hunermann-
Happle puede confirmarse con el analisis de esterol en
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Figura 3. Proyeccion de miembros inferiores en la que se identifica
calcificacion puntiforme en la epifisis distal del fémur, con acorta-
miento de la tibia derecha.

Figura 4. Proyeccion anteroposterior de ambas manos en la que
se aprecian las tipicas calcificaciones punteadas en la region del
carpo.

plasma, si muestra concentraciones elevadas de 8(9)-co-
lesterol y 8-dehidocolesterol.

Ante un paciente con sospecha clinica de condrodispla-
sia punctata se debe efectuar un rastreo 6seo radioldgico
completo, en busca de las imagenes caracteristicas de
puntilleo epifisial. El uso de la ecografia prenatal ha sido
una valiosa ayuda para detectar estas lesiones en el periodo
intrauterino.

En el diagnostico diferencial deben considerarse el
sindrome de Zellweger y el déficit de oxidasa del acido fita-
nico; también los casos de hijos de madres tratadas durante

Figura 5. Proyeccién anteroposterior de ambos pies, en la que se
observan calcificaciones puntiformes en el tarso.

el embarazo con sustancias como warfarina, fenobarbital
¢ hidantoinas, y la embriofetopatia alcohdlica.!

La condrodisplasia punctata con frecuencia es sub-
diagnosticada y de dificil clasificacion en muchos de los
casos.'”!3 Su tratamiento médico es multidisciplinario y
requiere valoracion por las areas de traumatologia y or-
topedia, medicina fisica y rehabilitacion, dermatologia y
genética para su tratamiento y seguimiento.
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