Cartas al Editor

Displasia mesomélica
de tipo Langer

Sr. Editor:

Las displasias mesomélicas son un grupo heterogéneo de tras-
tornos genéticos caracterizados por el acortamiento de la por-
cion media de las extremidades!. La displasia mesomélica de
tipo Langer (DML), nimero OMIM 249700, fue clasificada por
primera vez como una entidad Gnica por Langer en 19672 Los
sujetos afectados tienen extremidades cortas, hipoplasia de ca-
bito y peroné, hipoplasia mandibular de grado variable y habi-
tualmente inteligencia normal.

Los padres de estos enfermos tienen, generalmente, talla baja
y hallazgos clinicos y radiologicos de discondrosteosis de
Leri-Weill3.

Presentamos el caso de un vardn de raza gitana ingresado en
nuestra unidad en el periodo neonatal por el diagnostico prenatal
(ecografia en el segundo trimestre de embarazo) de enanismo me-
somélico. La somatometria en el momento del ingreso fue: peso,
2.960 kg (desviacion estandar [DE]: —1,01); talla, 42 cm (DE: —4,12),
y perimetro cefilico, 35 cm (DE: -0,5). En la exploracion fisica des-
tacaba un marcado acortamiento de los miembros, con afectacion
predominante de los segmentos medios, deformidad de Madelung
en ambas muiecas e hipoplasia mandibular.

De los antecedentes familiares cabe resenar que los padres eran
primos hermanos, y que ambos, una tia materna, cuatro tios pater-
nos, la bisabuela paterna y los cuatro hermanos del paciente estin
diagnosticados de discondrosteosis.

Los hallazgos radioldgicos confirmaron el diagnostico de DML:
acortamiento de los huesos largos de extremidades, mis marcado en
antebrazos y piernas con marcada angulacion de la diafisis radial,
cubito ancho y corto, deformidad de la cabeza humeral (fig. 1);
cuello femoral corto con grandes trocinteres y condilos, acor-
tamiento, ensanchamiento y angulacion lateral de la tibia con hi-
poplasia de peroné a expensas de su porcion proximal (fig. 2) e
hipoplasia mandibular. El cariotipo fue normal, 46 XY. No se en-
contraron malformaciones asociadas.

El enfermo tiene en la actualidad 5 afos y medio y presenta un
desarrollo psicomotor normal para su edad. Su talla actual es de
82 cm (DE: —5,54). Destacan, en estos anos, la presencia de tres cri-
sis convulsivas tonico-clonicas generalizadas en relacion con hipo-
glucemia grave. Los estudios endocrino-metabolicos, neurofisiologi-
cos y de imagen no mostraron ninguna alteracion, por lo que se
concluy6 como diagnostico el de hipoglucemia cetdsica.

El paciente se encuentra en la actualidad pendiente de estudio ge-
nético.

Figura 1. Angulacion
de la didfisis rvadial, cti-
bito ancho y corto e hi-
poplasia de la porcion
proximal del hiimero.

Figura 2. Acortamien-
to y ensanchamiento ti-
bial con hipoplasia de
peroné especialmente en
su porcion proximal.

Langer? defini6 un enanismo caracterizado por acortamiento
predominante del segmento medio de los miembros, asociado
con hipoplasia o aplasia de cibito y peroné e hipoplasia man-
dibular. Pertenece al grupo de las displasias mesomélicas carac-
terizadas por acortamiento del segmento medio de los miem-
bros. Este acortamiento es mas marcado en pantorrillas que en
antebrazos. Los pies y las manos son de morfologia normal. La
desviacion cubital de las manos es inconstante. La cara es de
apariencia normal, salvo por la hipoplasia mandibular, que no
esta presente en todos los casos, y parece probable que no sea
un componente genuino del sindrome!. Hasta la fecha no se
han descrito anomalias viscerales*> pero si un caso de asocia-
cion con disgenesia gonadal®. La inteligencia suele ser normal?,
aunque Robertson et al® presentan un caso con retraso mental.

Los padres generalmente tienen talla baja y datos clinicos y ra-
diologicos de discondrosteosis (DC) de Leri-Weill3. Esta se ca-
racteriza por talla baja moderada con acortamiento mesomélico
de los miembros. Con frecuencia se asocia a deformidad de Ma-
delung de la muneca. Esta observacion hizo surgir la hipotesis
de que la DML es la expresion homocigota de la DC7#.

Recientemente, se ha demostrado que el defecto molecular en
la DC es una mutacion o delecion del gen SHOX (homeobox
containing gene) localizado en la region seudoautosoémica pri-
maria, en el extremo distal del brazo corto de los cromosomas
sexuales”10. Esta region escapa de la inactivacion X en la mujer
y participa obligatoriamente en la recombinacién durante la
meiosis masculina, lo que lleva a que la DC se transmita como
un trastorno autosoémico dominante. La DML parece deberse a
mutaciones o deleciones homocigotas de este gen.

La DML es, por tanto, una forma rara de enanismo, de heren-
cia autosdémica recesiva, en la que los padres estdn afectados
de DC de Leri-Weill. Las manifestaciones clinicas en los hetero-
cigotos varian en intensidad®, y muchas veces no son reconoci-
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das, lo que impide realizar asesoramiento genético en estas fa-
milias. No obstante, es posible realizar diagnostico prenatal al
comienzo del segundo trimestre basindose en el desproporcio-
nado acortamiento mesomélico de las extremidades y en la hi-
poplasia de ctbito y peroné*>.
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