




PSEUDOACONDROPLASIA.
RTC  BILATERAL CON EVOLUCION ALEJADA.
PRESENTACION DE UN CASO.









PRESENTACION DEL CASO
 
       Paciente de 52 años, sexo masculino, padres y hermano sanos. Parto normal, aspecto normal al nacer. A los 2 ó 3 años aparece la clínica de la displasia.
      Examen físico: estado intelectual y neurológico normal. Estatura 95 cm, peso 43 kg, dolor y limitación funcional de ambas caderas, contracturas en flexión. Trendelemburg positivo bilateral. Rodillas en varo, con marcada laxitud articular. Pies planos. Codos deformados y con limitación de la extensión. Muñecas deformadas. Manos con dedos cortos y engrosados. Escoliosis dorsal, hiperlordosis lumbar. Columna cervical normal, no presentando hipoplasia de odontoides ni inestabilidad atloidoaxoidea. Tiene Rx típicas de la Pseudoacondroplasia (Figs. 1, 2, 3, 4, 5 y 6).  Consulta hace 22 años por dolor, disbasia e impotencia funcional de ambas caderas, que tenían cirugías previas, probablemente osteotomías varizantes  (Fig. 1).  Se le efectuó reemplazo bilateral de caderas con prótesis no cementadas por vía posterolateral, con anestesia general, intervalo de un año entre las cirugías y con buena evolución (Fig. 7). Al año presenta dolor en la cadera izquierda y se comprueba un aflojamiento séptico; se realiza revisión en dos tiempos y colocación de prótesis cementada  (fabricada a medida con imágenes Rx) e injertos óseos (Fig. 8), evolucionando bien durante 20 años. Actualmente, tiene dolor ocasional en la cadera derecha, no requiere el consumo de analgésicos ni tiene limitación alguna, pero la Rx muestra signos claros de aflojamiento aséptico del tallo.
COMENTARIO
  La Pseudoacondroplasia es una forma infrecuente de enanismo, usualmente de trasmisión autosómica dominante, con anormalidades a nivel del brazo corto del cromosoma 19, pero la mayoría ocurre por mutaciones espontaneas. La falla está en la osificación endocondral y la inhibición de la proliferación del cartílago (1). La primera descripción corresponde a Maroteaxu y Lamy en 1959. La incidencia se estima en 4 por millón (2). Se caracteriza por baja estatura desproporcionada, compromiso metafisoepifisario, laxitud articular, desarrollo normal del cráneo (a diferencia de la acondroplasia), compromiso precoz de caderas (3). El diagnostico diferencial debe realizarse  con la Acondroplasia, Displasia Espondiloepifisaria y Displasia Epifisaria Múltiple. El conjunto de hallazgos clínicos y radiológicos suele permitir el diagnostico  de certeza. (4) (5)(6).
    El desarrollo precoz de artrosis en caderas lleva frecuentemente a la necesidad de artroplastia en aproximadamente el 50%  de los pacientes. La cirugía se ve dificultada por el pequeño tamaño de los huesos y por las alteraciones anatómicas, de tal manera que son necesarias muchas veces prótesis especiales -a medida y/o modulares- y la exacta programación preoperatoria. (7)(8)(9)(10)(11).
      El porcentaje de reoperaciones en este tipo de pacientes (Osteocondrodisplasias) es alto, 30% a los 12 años de seguimiento en la serie de la Mayo Clinic (37 pacientes), siendo las causas: aflojamientos asépticos, infecciones, fracturas periprotésicas y osteólisis extensas. Se consideran factores predisponentes: la juventud, las deformidades marcadas, el compromiso de varias articulaciones -que llevaría a alteraciones de la marcha y de la carga- y la no óptima posición de los componentes protésicos (10).
        De acuerdo a nuestro conocimiento, hay sólo 4 casos publicados en el mundo. Este es el primero presentado en nuestra Asociación y con seguimiento alejado de 20 años (1)(9)(10)(11).
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FIGURAS
Fig 1. Rx. de pelvis: se observa el ilíaco cuadrangular, escotadura ciática normal, caderas con destrucción articular del lado femoral, metáfisis ensanchadas (flared) y acetábulos planos (shallow).
Fig 2 Rx de codo: deformidad marcada.
F3. Rx de muñeca y mano: acortamiento del cúbito, radio curvo, metacarpianos y falanges cortos y gruesos.
F4. Rx de rodilla: metáfisis ensanchadas y deformidad tanto del fémur como de la tibia.
F5 Rx de columna cervical y cráneo: normales.
F6 Rx de columna lumbar: lordosis, platispondilia, vértebras en “lengua”, acuñamiento de D11, D12 y L1 y distancia interpedicular normal.
Fig. 7. Rx: prótesis colocadas.
Fig  8. Rx: evolución alejada de las prótesis (la derecha, 21 años; la izquierda, l9 años).






