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Enanismo diastrófíco

J. Sánchez Martín, P. Aparicio Lozano, G. de la Mata Franco, 
E. Sastre Huerta, B. Alonso Alvarez y A. Avellanosa Arnáiz

Resumen: Los autores presentan un caso de Enanismo Micromélico, con los huesos de las 
extremidades cortos, torcidos y con las manos y los pies de aspecto muy tosco. Los pul­
gares presentan una actitud de «AUTO-STOP» y los pies son equino-varo intenso. El crá­
neo, la cara y el tórax son normales, lo que le distingue de la Acondroplasia y de otras 
formas de displasia ósea, visibles en el período neonatal. Por su aspecto físico y por los 
signos radiológicos, reúne los criterios de una displasia diasttófica. PALABRAS CLAVE: DlS- 
PLASIA DIASTRÔFICA. ENANISMO.

DIASTROPHIC DWARFISM (Summary): The authors present a diastrophic dwarfism in 
a short-limbed female infant with rude hands and clubfeet. The thumbs show hitchhi­
ker’s position and severe equino-yarus in both feet. Skull, face and chest are normal 
which differs from achondroplasia and another osseous dysplasie entities evident in neo­
natal period. This case appears clearly as a diastrophic dysplasia by its physical and ra­
diological characteristics. Keywords: Diastrophic dwarfism.

Introducción

Los enanismos de base esquelética, dé­
tectables en el período neonatal, son cada 
día mejor conocidos e individualizados. 
Hasta hace pocos años, muchos de ellos 
estaban incluidos y descritos dentro de 
Acondroplasia. El Enanismo Diastrófíco es 
un ejemplo más de esta segregación, des­
de el año I960 por Lamy y Maroteaux, 
como entidad independiente (1). El recién 
nacido afecto, presenta un enanismo mi­
cromélico marcado, con deformidad en 
equino-varo de ambos pies y dedos pulga­
res en «Auto-Stop», contrastando con una 
cara y cráneo normales. Después de las 
primeras descripciones, se han sucedido las 
comunicaciones que resaltan la amplia 
participación respiratoria, en forma de 

distress grave y en relación con el deficien­
te desarrollo del esqueleto costal y de los 
cartílagos laringo-traqueales. Se trata de 
una entidad que se transmite con carácter 
autosómico recesivo, ligada a un posible 
defecto genético en la molécula de coláge­
no tipo II.

Caso clínico

Recién nacido y primera hija de padres 
jóvenes y sanos, no consanguíneos. Emba­
razo normal y parto de cesárea a las 41 se­
manas, por presentación de nalgas. Apgar 
7/10.

Exploración: Peso: 2,700 kgrs. Talla: 
35 cm. P.C. 33 cm. Enanismo microméli- 
co con pies equino-varos bilaterales, y pul-

Servicio de Pediatría. Hospital «General Yagüe». Burgos.



162 J. SANCHEZ MARTIN Y COLS.

gares muy proximales, en posición de 
«Auto-Stop». Rigidez marcada de caderas 
y de rodillas, sinfalangismo en los dedos 
de ambas manos. Cráneo y cara normales. 
A los 15 días de vida, aparece una forma­
ción quística en el pabellón auricular iz­
quierdo, de carácter no inflamatorio.. El 
tórax es normal y el llanto algo apagado 
(Figs. 1 y 2). Cariotipo: Normal.

Radiología: Los huesos largos de las ex­
tremidades son muy cortos, están torcidos 
y las metáfisis ensanchadas. Los meta-

  

Fig. 1. Aspecto general. Manos con pulgares proxi­
males en «Auto-Stop». Pies en intenso equino-varo. 

Cráneo, cara y tórax normales

Fig. 2. Detalle del quiste en pabellón auricular

cida. Los ilíacos pequeños y con acetábulos 
horizontales, luxación de caderas (Fig. 3).

Exámenes complementarios: Hemogra- 
ma normal; Calcio, fósforo y fosfatasas 
normales; Glucosa, urea, Mg e lonograma 
normales.

La adaptación neonatal y la tolerancia 
alimenticia han sido normales.

Discusión

El Enanismo Diastrófico reviste unos 
criterios claramente establecidos ya en el 
período neonatal, lo que hace fácil el

Fig. 3. Aspecto radiológico general. Metáfisis en­
sanchadas. Huesos largos torcidos y muy cortos

carpianos son cortos y el primero es de as­
pecto ovoide. La columna lumbosacra pre­
senta una distancia interpeduncular redu- 

diagnóstico. AI esclarecimiento de esta en­
tidad han contribuido la magnífica revi­
sión de Walker y cois, en 1974 (2), y la 
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excelente aportación de McKusick (3) en 
1976, con la revisión de los 69 casos des­
critos hasta entonces.

La cortedad de los miembros, los pies 
y las manos en «maza», la rigidez y la ten­
dencia a la dislocación y subluxación de 
varias articulaciones, son muy evidentes en 
nuestro caso. La posición del pulgar y la 
inmediata aparición de quistes en el pabe­
llón auricular, con un cráneo y una facies 
normales, conforman los signos claros que 
orientan el diagnóstico.

Algunos signos radiológicos terminan 
por configurar este cuadro tan característi­
co. La torsión de los huesos largos de las 
extremidades, los metacarpianos cortos, con 
aspecto ovoide del primero en ambas ma­
nos, junto a la distancia interpendular dis­
minuida de las vértebras lumbosacras, cons­
tituyen los datos más sobresalientes, desde 
el punto de vista radiológico.

En el período neonatal y la primera in­
fancia, son frecuentes las neumonías y los 
problemas respiratorios. Freedman Shel- 
DON y cois. (4), han descrito una forma 
letal en tres de sus enfermos, con afecta­

ción respiratoria y en sus necropsias detec­
taron colapso traqueal y laringes membra­
nosas, por hipoplasia de los cartílagos.

La inteligencia no se encuentra afecta­
da y la herencia es de carácter recesivo. El 
estudio ultraestructural ha sido descrito en 
los trabajos de RiMOlN (5) y STANESCU (6) 
y conserva toda su vigencia actual, al pare­
cer en relación con un posible defecto 
congénito del colágeno.

Nuestra paciente no ha presentado 
otros signos acompañantes, como la fisura 
palatina y problemas respiratorios. Otros 
harán su aparición con el desarrollo, como 
la tendencia a la cifoescoliosis progresiva, 
y la subluxación vertebral, que condicio­
narán en parte la estática de nuestra enfer­
ma. Collado Otero (7) y Gorlin y cois. 
(8).

El tratamiento ortopédico de estos en­
fermos es muy complejo, la consecución 
de la marcha es difícil, por los problemas 
articulares y la escoliosis, y el alargamiento 
de las extremidades parece una promesa 
real para la talla definitiva en algunos de 
estos niños.
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