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menos estudiada y conocida que la acondroplasia y se estima
que podria ser mas frecuente, dado que sus formas mas leves
pueden no ser detectadas®. Hay discrepancias en las escasas se-
ries publicadas acerca de su relacion con retraso mental. Pre-
sentamos un caso de hipocondroplasia por mutacion N540K con
retraso mental.

Var6n actualmente de 4 anos diagnosticado a los 2 meses de edad
de hipocondroplasia (fig. 1). Antecedentes familiares sin interés. Pa-
dre de talla 180 cm y madre de talla 170 cm. Al nacer media 50 cm
(Psp75) ¥ pesaba 3.960 g (P, ¢7); su perimetro craneal era de 37,5 cm
(P . 7). Radiografia de esqueleto: el fémur esta ligeramente curvado
y espina iliaca muy pronunciada, sin otras alteraciones. A los 2 me-
ses presenta longitud de 56 cm (P5s). La distancia de hombro-codo
es de 10 cm y la de codo-muneca de 8 ecm. El segmento superior es
de 34,7 cm y el inferior de 21,3 c¢cm. La relacion segmento supe-
rior/inferior es de 1,63. Las hormonas tiroideas son normales, y la
edad Osea a los 2 anos corresponde a 18 meses. El estudio genético
muestra que estd afectado de la mutacion N504K (C1620A). El ca-
riotipo 46XY es normal y el estudio X-fragil gen FMRI negativo.

A partir de los 6 meses se observa un descenso de la talla en la
gréfica de percentiles que llega a estar por debajo del P3 (75 cm) a
los 18 meses (fig. 2). El perimetro cefalico se ha mantenido siempre
por encima del Py;. El desarrollo psicomotor se mantuvo normal
hasta los 3-4 meses, momento en el que se comienzan a objetivar
signos de retraso en la adquisicion de las habilidades motoras. Ad-
quiere la sedestacion estable a los 9 meses e inicia la marcha a los
22 meses. Presenta un retraso importante del lenguaje, pues actual-
mente solo emite bisilabos sin significado referencial. Atn no con-
trola esfinteres. A los 3 anos presenta una edad de desarrollo equi-
valente a 10 meses segun escala Brunet-Lezine.

La hipocondroplasia es una forma hereditaria de osteocon-
drodisplasia. Los signos clinicos principales de la acondropla-
sia incluyen talla baja con extremidades cortas a expensas del

Figura 1. Imagen fron-
tal. Extremidades cortas
Y facies peculiar.
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segmento proximal, facies peculiar con frente prominente, lor-
dosis lumbar y genu varo. Estos signos son mas leves en los pa-
cientes con hipocondroplasia, aunque sus formas mis graves
pueden llegar a ser clinicamente semejantes a la acondroplasia.
Las formas mas leves pueden pasar inadvertidas hasta la pu-
bertad, en la que se objetiva una falta de estiron puberal, o pre-
sentar Gnicamente en los primeros anos de vida talla baja con
proporciones corporales minimamente alteradas y con radiolo-
gia normal. Las caracteristicas radiologicas mas frecuentes de
esta entidad fueron descritas en 1979 por Hall y Spranger?, aun-
que no hay signos radiologicos que se consideren patognomo-
nicos. La mutacion principal, N540K, resulta en una sustituciéon
Asn540Lys en el gen que codifica el receptor 3 del factor de
crecimiento fibroblastico FGFR3. Este gen se encuentra localiza-
do en la region cromosémica 4p16.3 y alteraciones a este nivel
son responsables también de la acondroplasia y la displasia ta-
natoférica tipo I 'y II. La hipocondroplasia puede estar produci-
da por otras alteraciones del gen FGFR3’ o incluso por muta-
ciones en otros genes®, aunque los casos que presentan la
mutacion Asn540Lys, como el caso comentado, son los que
presentan alteraciones clinicas mas intensas®’. Esta mutacion
es la responsable del 50-60% de los casos de hipocondropla-
sia. Se hereda con caracter autosomico dominante aunque exis-
ten también casos esporadicos. En los casos esporddicos se cree
que existe heterogenicidad de locus, al haberse excluido su re-
lacion con el gen FGFER3.

Presentamos un caso de hipocondroplasia con signos clini-
cos sugestivos desde el nacimiento y retraso mental. Los sin-
tomas mds intensos se dan en pacientes que presentan la mu-
tacion N540K, como el caso descrito. La alteracion de la talla
ha sido evidente desde los 6 meses, presentando incluso en
ecografias prenatales sospecha de acortamiento de extremida-
des. El aspecto fenotipico al nacimiento llevo a realizar los
estudios pertinentes y llegd al diagnostico genético a los 2 me-
ses de edad.

Una dificultad a la hora de establecer un consejo genético
es la posible asociacion con retraso mental. El caso comenta-
do present6 retraso psicomotor desde los primeros meses de
vida, con retraso en la adquisicion del lenguaje y de las habi-
lidades motoras. A la edad actual (4 anos), aunque progresi-
vamente ha ido consiguiendo un grado de desarrollo motor
adecuado, acude a una escuela para ninos con necesidades
educativas especiales y presenta un lenguaje muy pobre y un
claro retraso intelectual. Aunque la presencia de formas leves
de retraso mental se ha presentado en ocasiones como una
caracteristica diferencial con la acondroplasia® y hay autores
que cifran su incidencia en hasta el 20% de los pacientes hi-
pocondroplasicos?, la mayoria de las escasas series publica-
das notifican una incidencia considerablemente menor o in-
cluso nula. Dentro de la escasisima literatura médica
publicada sobre este tema no encontramos datos suficientes
para poder establecer un pronostico claro. Wynne-Davies y
Patton!® consideran que la frecuencia de retraso mental en
estos pacientes estd sobreestimada y realmente se encuentra
en cifras bajas. Tampoco hay datos suficientes que orienten
acerca de si la presencia de retraso mental acompana con mas
frecuencia a los casos con mayor afectacion de la talla o en las
proporciones corporales. Dado que la hipocondroplasia pre-
senta una herencia autosémica dominante, el consejo genético
adquiere gran importancia junto con la confirmaciéon molecu-
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Quiste dermoide
de la fontanela anterior

Sr. Editor:

Existen distintos tipos de lesiones que se pueden presentar
como masas localizadas en la cabeza de los nifios y que simulan
cefaloceles!. Cuando estas masas estdn localizadas en la fonta-
nela anterior, el diagnostico mas frecuente es el de quiste der-
moide.

Los quistes dermoides son unas lesiones raras, con una inci-
dencia del 0,1-0,5% de los tumores craneales?. Estos se localizan
en la linea media y con frecuencia en la fontanela anterior.

Presentamos el caso de una paciente de 4 meses de edad que
presento un bultoma en la fontanela anterior desde el primer
mes de vida.

La paciente nacio a las 40 semanas de gestacion. Mediante
parto natural, sin que se produjeran complicaciones evidentes
en el mismo.

En su primer mes de vida se evidenci6 la presencia de un bul-
toma en la fontanela anterior, que fue aumentando de tamano.
La tumoracion era indolora, consistente y dura a la palpacion y
con transiluminacion positiva.

La ecografia transfontanelar mostro la existencia de una es-
tructura situada en la linea media, de 21 x 13,9 x 4,5 mm, su-
perficial y con contenido hipoecoico y homogéneo.

El fondo de ojo y la exploracion neurologica resultaron nor-
males.

La resonancia magnética (RM) mostro la existencia de un pro-
ceso expansivo quistico (fig. 1), cuyo contenido mostraba una
intensidad de sefal similar a la del liquido cefalorraquideo, si-
tuado en la fontanela anterior. Estaba recubierto por el cuero ca-
belludo, sin que existiera dehiscencia de la sutura. Tras la in-
yeccion de contraste paramagnético, la citada lesion no presento
captacion del mismo (fig. 2).

El 25% de los quistes dermoides craneales se localizan en la
fontanela anterior?. Los quistes dermoides de la fontanela ante-
rior se presentan casi siempre al nacer o el los primeros meses
de vida y presentan un crecimiento lento y progresivo.

El quiste es extracraneal en su totalidad y no presenta comu-
nicacion con la cavidad intracraneal®. Se presenta como una tu-
moracion de crecimiento lento, localizada a nivel del vértex
craneal, blanda e indolora a la palpacion.

Los pacientes presentan crecimiento y desarrollo dentro de
los limites de la normalidad, sin que se encuentren asociados a
anomalias neuroldgicas o sistémicas>©3,
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Figura 1. RM craneoencefdlica, T1 sagital(A) y T2(B) y
DP(C) axial, que muestra la existencia de un
proceso expansivo, bien delimitado, localizado
en la fontanela anterior, con una intensidad de
senal similar a la del liquido cefalorraquideo.

Figura 2. RM craneoencefdlica, secuencia T1 tras la in-
yeccion de contraste paramagneético, en planos
sagital y coronal, que muestra el proceso quis-
tico localizado en la_fontanela anterior, sin re-
alce por el contraste.

La mayor parte de los casos se dan en ninos, y existen muy
pocos descritos en adultos®.

Hay una mayor incidencia de quistes de fontanela anterior
en pacientes de raza negra®, lo cual no se da en el caso que pre-
sentamos. Sin embargo, diferentes estudios no demuestran rela-
cion de esta patologia con factores raciales®3.

La incidencia de quistes dermoides en esta localizacion es
superior a la de quistes epidermoides®. Los dermoides son mas
frecuentes en pacientes de sexo femenino, y tienen el doble de
incidencia en los diversos articulos publicados?37:10,

Los pacientes presentan tipicamente una tumoracion consis-
tente e indolora a la palpacion, localizada en la linea media
del craneo. El primer diagnostico diferencial que hay que esta-
blecer ante una masa localizada en la fontanela anterior es el
encefalocele®. Otras lesiones con las que hay que establecer el
diagnostico diferencial son: meningocele, quiste sebaceo, lipo-
ma, cefalohematoma, linfangioma o hemangioma y sinus peri-
cranip.

En los tiempos antiguos se utilizaron diversas técnicas inva-
sivas para determinar la naturaleza de este tipo de lesiones,
como puncion-aspiracion, inyeccion de medio de contraste en
la masa, ventriculografia con aire, neumoencefalografia y cis-
ternograffa®. Sin embargo, la utilizacion de la tomografia com-



	Hipocondroplasia y retrasomental����������������������������������������������������������������������������������������������������������������
	Bibliografía����������������������������������������������������


