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Lo condrodistrofio colcificonte congénita es una rara enfer-
medad del tejido dsee gue puede observarse en les fetos o duran-
te la lactancia y que estd caracterizada por lo presencio de caldi-
ficaciones miltiples v puntiformes, generalmente en los cartilagos
de las epifisis de los huesos. 5S¢ ha clasificado en el grupo de las
displasias cortilaginosas epifisorios.

La enfermedad fue descrita por primera vez por Langhans,
en 1893, del moterial de uno autopsio. El primer estudio rodio-
grafico de un coso fue presentodo por Conradi’, en 1914, Des-
pués se hon publicodo nuevos observaciones sin que hasta ohora
se hayo podido determinar su etiologia., Josephson®, en 19481,
hoce uno extensa revisién de 88 trobaojos publicodos sobre esto
enfermedad y Melnick ', en 1945, calcula en ciento diez el nomero
de cosos que han sido repertados hasta esa fecho. Este desorden
embriolégico de la osteogénesis ha recibido diferentes denomi-
naciones, tales come condroangiopotio colcdrea seu punctata, con-
drodisplasia congénita calcificante, displasio de los epifisis pun-
teadas, condrodistrofio fetal hipoplédstica, condrodsteadistrofia con
displosia epifisial punteada, displasia epifisial mdltiple, condro-
distrefia ealearea,

PRESENTACION DEL CASO

C. C. P. Ch. Historio N* 01.946-51 [H. U.). Des dias de edad.
Motive de consulta: Tumorocidn en cuero  cabellude, ciansosis.

Enfermedad actual.— Segin el padre, momentos después del
nacimiento le notaren o lo nife una tumeracién en la cabeza, o
nivel del cuero cobellude y localizada en el lade izquierdo, lo
cual era depresible y blanda cuando se le hacia presién con la
mane. Ademds, cbservoron que lo nifia presentoba un celor azu-
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lade de lo piel v que mantenia los miembros inferiores cruzados
v las plernas flexionodos sobre los muslos. Cuondo se tratabo
de extender o separar los miembros, lo nifio llaraba. Por estos
motives consultd con el médico del Centro de Salud de los Puertos
de Altagracia, quien recomendd su troslado o este Hospital.’

Antecedentes— Producto del cuarte embarozo, de 7 meses,
controlada. El parta fue ofendide en la casa de habitacion, por
una comadrona autarizoda, Pesd al ndcer 2.000 grs, y desde en-
tonces presenta cianosis. El primer emboraze de lo madre resulto
tombién un porto premature, a los 7 meses, y el nifie nacit con
una plerna imperfecta y murid a los 18 meses por bronconaumeo:
nfa. El segunds parto fue a término y la nifio estd actualmente
vivd y sano. El tercer embarazo fue de 7 meses; la nifo nocio
muy delgado y murié 2 meses después. El padre y la modre son per-
eanos oparentemente sanas, con estudios rodicgraficos de taraxy
serolagicos, normales. Varios familiores cercanos han muerte por
tuberculosis pulmonar y caneer. Una prima de la paciente es diabé-
tica.

Exomen fisico.— Edad: 2 dios; peso; 2.000 grs; temperaturc:
35°C. Regulor estodo general. Piel con cianesis generalizada, in-
tensa, que se acentla ol Horar la pociente, Cranes de configu-
racién nermal, con una twmeracién blanda y no dolorosa en o
regién parietooccipital izquierdo. Circunferencia cefalica: 30 ems;
circunferencia tordcicar 29 cms, lLas pupllas sen isocoricos y rés-
ponden bien @ lo luz; se aprecia hemorragia subconjuntival pun-
tiforme y bilateral. Hendidura del tercic posterior del paladar.
Labios ciandticos, Frecuencia respiratoria; 48 per minuto, El térox
es de forma normaol, con bueno expansidén y lo auscultacién es
normal, Los ruides cardioees sen ritmicos; frecuencio: 120 por
minuto; no se ausculton soples. El abdomen es blondo, con un
mufAdn umbilical nermal; no se palpo visceromegalio. Se observo
un pcortamiento de lo porcidn preximal de los miembros infe-
riores, los cuales se mantienen en una posicién de flexion per-
manente, no siendo posible la extensién de los mismos y lleron-
do la paciente al intentarlo. Los pies son achotades y desviados
hacio afuera, Reflejo de Moro, presente y normal. Diagnésticos de
admisién: 1— premaoturidad; 2— cordiepatio congénita clandgena;
3— hendidura palating; 4— malfermaciones de miembros inferio-
res,
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Evelucidn.—En el Servicio e confirmaren los hallozges sehn-
lodos en lo Emergencio. La cionosis continud generalizada v no
llegd o desaporecer, pero se hizo meneos occentuoda que al ingre-
s50. Lo pocente ne presentd disnea, hepotomegalio ni edemas.
La frecuencia cordiaco siempre oscild entre 100 v 120 por minute.
Mo se ouscultaron ruides sobreagregades ni soplos. Ne hubo fie-
bre. Fue estudiada en el Servicie de Cardiclogio donde lo en-
controron ciandética, sin disnen, con owvsculiocién cardiepulmeonar
narmal.  El e|ec1‘ramrdingmmu reveld hipertrofia del wventriculo
derecha, ondas P agudss de poca altura y un AQRSH 100, Lla
telerradiogrotio mostré campes pulmeonores muy clares, con peoca
tramao vaseular, e hipertrofia del ventricule derecho, aungue en
conjunto lo viscera cordioca no lucks agrondado. Lo impresidn
diagnéstica fue: cardiopatio congénita cigndfica gue puede co-
rresponder o los siguientes enfidodes: o) terfologio de Follot: b)
transposicion de grondes vosos; ¢} tronco comin. Sa recomendd
un centrol peridgdico y cuidar las infecciones brencepulmonares.
Dos dios después, uno radiografia de huesos lorgos reveld que
éstos, en general, tenian dimensiones longitudinoles mencores que




lo normal y, ademis, estaban ensanchados. En sus extremos 2
apreciobon moltiples imégenes puntiforres calcificadas (Fig. 1)
Las demds exdmenes complementarios resuftaron narmales. La pa-
cienfe fue dada de alta por mejoria vy no regresé a la Consulla
Externa del Hospital, Impresién diagnéstica; acondroplosia calei-
ficante,

COMENTARICS 5

La enfermedad estd clasificada en al grupo de los desérde-
nes congénitos de los tejidos derivados del ectodermo y meso-
dermo, Es constante observor en estos pocientes, olteraciones ds!
desarrolle y crecimiznto de drganos que provienen de estas dos
hojos germinativas. El términe de condrodistrofio es incarrecta y
se presta o confundirlo con lo acandroplosio. Mas adn cuondo
olguncs enanos ecandroplasices, fetes o lactantes, pueden pre-
sentar una mineralizacidn punteado e irregulor de los cartilagos
epifisarios?. Sin emborgo, ounque lo enfermedad no guorda nin-
gund relacion con |los condrodistrafios, es explicoble hosta cierto
punta, que aun mantenga el nombre gue le dig HGnermann an
1931, ya gue estos nifios gensralmente presentan ol nocer, ¥
luege durante la loctoncio, uno cobeza oumentada de tamana,
nariz en silla de mantar y micromielia,

Lo consanguinidad es un hallazge frecuvente entre los podres
de los pocientes; y lo trosmisidn, segin Froser y Seriver®, se de-
berio, ¢ un caracter mendeliono recesive autosomico. Los estu-
dios sobre el cariegromo no han revelode anormalidades. No e
han chservado rosos ean varios generaciones de una misma fo-
milia, pero si han sido reportados en hzrmanos’,

La enfermedad consiste en un depdsite premature de calcis
en masos de tejide conective degenercdo de los caortilogos en
cracimiente®. Para | presencio de estas colcificocienes no quardo
relacion con el desarrolle de los nicleos de osificacian, Sa trolo

de colcificaciones petoldgicos de lo substancio cortiloginesa fun-
damental o del tejide que la rodea’. Qeosionalmente pusde ob.
servarse voscularizocién otipica de las epifisis®. También ze ho
reportade caleificacién del tejide conjuntiva de |as 'sinovioles y con-
fracturas aislodos de los grondes arficvociones, cen fimitacidn
de los movimientas, impesibilided para lo extensidén completa,
doler e inflamacian, gue desaparecen con el Hempo. Llos Islotes
colcicos gue se obtervan rodioldgicomene en esta enfermedad,
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no se limitan o los huesos tubulores de los extremidades, :ino
gue también se encuentraon a nivel del esterndn, escapulas, dis-
cos intervariebrales, costillas, ilioco e isquion. Ademas, se han re-
portade colcificaciones del huess hiocides vy de los cortilogos de
la loringe ¥ de la tdguea®, los caolcificacisnes se pueden demos-
tror al momento del nocimiento. Luego, en el cursa del primer
afie de |o vida, sufren uno regresién v en porte se fusionan en-
tre cf y con loe nddens apificaries; v en porte son reabsarbidas.
Los signos de calclf cacién puntiforme desaparecen completamen-
te después de dos o tres onos. Es vorioble de un coso o ofro
el nimere y lo forma de los calcificaciones. Pueden existir formos
abortivas con el compromiso de uno solo articulacién®, Los hue-
sos nasales pueden estor cusentes y por sste maotive el puente
nosol se encuantra amplio,

Avinciie yo ol noeimients, una de le: caracteristicas de o
enfermedad consiste en una micromielia rizomélica, al crecer es-
tes ninos no presentan vn acorfamiento definitive de los hueses
tubulares (lo contratio o la acondroplasic), y la madurocién de
las epifisis y los huesos planes estd aceleroda. las despropor-
ciones por lo cortedod de uno o wvaorics miembros, se atenton
con la edad. Lo hipoplosia del esquelete es frecuente; general-
mente es unilateral y mas pronuncioda en los miembros inferio-
res que en los supericres. Lo parte preximal estd mébe afectads
que lo distol, El rodic puede ser mds lorgo que el cibita y &l
peroné mdas larga gue lo tibio. E|l acortomierte de los miembres
as asimetrica, generalmente desde el nocimiento, ¥ pueden opre-
ciarse diferencias en la lengitud de los mismes hasta de 2 cms.
Cuondo esto sucede, los huesos acortodos congénitamente, recu-
peran su foamafo normal o los 2-3 ofes, los pocos cosos que
han podide ser contralades per clerto tempo despugs del diag
nostico de lo enfermedad, permiten dividir lo evalucién de ésta
an dos efapos, lo primero, que v hosta los &-12 meses, e co-
racterizo por uno exagerocidn de lo microrrizomielio y asimetrio.
En lo segunda etopo, gue se extiends haosta los 30-40 meses, &l
azorfamiento es menos pronunciode y més armoniosas los pro-
porciones de los mismbros; aungue puede persistir un retroso
estatural relativamente mederado. Los estructuros tombién tien.
den o desoporecer.

Generalmente, varios maolfermaciones congénitas se encuen.
tran oseciados o lo displosio cortiloginesa epifisaria punteada, v



la incidencia de olgunos de ellas es ton constante, que se los
ho llegodo o considerar perte del cuadro dlinico®. Los mas fre-
cuentes son: 1— Catarata: generalmente as bilatera| y astd presente
en el memenfo del nacimiente en el 25 al 33% de fodos los
casas. Puede encontrarse primers en un ojo y luego, unos meses
méas tarde, oparecer en el ofro, Aungue algunos han reportado
una tendencia a la regresian, lo habitual es que no llegue o desa-
parecer y amerite intervencién quindrgica, si el paciente no mue-
re durante lo loctoncio. Asocioda o no a lo cotarata, puede en-
eontrarse atrofin optica, que puede ser uni o bilateral. Lo maye-
ria de los pocientes con cotorotfa tiensn el peer prondstico y cosi
todes mueren pronto. Algunos outores' citon cosos de nifios gue
han sido controlados hasto los cuotre anos. 2— La piel, ofre &r-
gang de| cuerpo humono derivode del ectodermo, presenta altera-
ciones del desarrolio en un 25% de los cosos, Las disgueratosis mas
frecuentes ~que hon sefolodo les diferentes outores son: ictiosis,
dermaotitis seborreicos, incontinencla pigmentaria, dermatitis ex-
foliativa. 3— También han side reportudds cardicpatias congénitas;
generalmente defectos de| tabique interventriculor, 4— Otrgs alte-
raciones en el desarrolla vy erecimiento de los tejidos derivades
del mesoderma han side citados, pero son hallazgos inconstantes.
Entre éstos tenemos: malfermaciones génitourinarias, oxicefalia,
maocrocefalia, hipertelerisme, micrognotio, erdneosinostosis. Schoef-
far! presemtd el coso de un recién nocido con. osificacion incom-
pleta del crédnes, el cual tenio uno consistencia papirdces gue
recordaba o lo cbhservada en la osteagénesis imperfecta. También
puede observarse sindactilia, hendidura palating v labio leperine.

Los examenes de loboratorio procticodos no reveloron anor-
malidodes constantas; pere han side citodos volores elevadeos de
colcio sérico, fosfotosos alcalinos v lipidos. Los edodes en las
cuales se ha hecho el diognostico de los casos publicados, oscila
entre fetos en quienes los rodiegrafios reveloron calcificociones
intrauterinamente, hasta nifos de 2 afnos y 11 meses. Aproxima-
damente un 75% de los cosos pesaron al nacer menas de 2.500
grs. la enfermedad no tiene predileccién por un sexo o rozo,
aungue algunos autares hon seholade gue es mas frecuente en
los hembras, El prondstico es desfavorable, Josephson® encuen-
tra que, aproximodomente la mitad de B8 casos revisados, han
muerto durante el primer afic de lo vida. Lo bronconeumaonio es
lo cousa de muerte mds frecuente.
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El estudic del matericl de ouropsio ha permitide canocer
mejor lo patologio de esta enfermedod. Microscépicamente se ho
cbservade uno degensracién mucoide y espacios quisticos en las
epifisis cartilaginesas, especialmente cerca de las superficies ar-
ticulares. El nembre de "condroangiopatio colcérea seu puncteta”
ha sido propueste® debido o lo cbservacién de vaosos oberrantes
entre las columnas cortiloginosos de los epifisis, con uno alte-
rocion de lo arquitectura de los mismos que muestran grodos de
divergencia; maodificindese asi su disposicidn usualmente para-
lelo. Les depésitos de calcio se encuentran come nidos cerco de
la porcign terminal de los vases aonormalmente dispuestos. Pero,
tin embarge, aun no estd aclorado si el trastorno primario ra-
dica en esa disposicién anormal de los wasos songuineos, o si
esto es solamente uno consecuencia de la disposicidn anormal
de las columnes cartiloginesas, Ademds de los depdsitos de caol-
cio en los extremidodes de los huesos larges, también se han
observodo colcificociones en los tejidos pericondral vy sinovial, Se
le ha dode Gltimomente énfasis al descubrimiento de un alte can-
tenido de polisocdridos en el eristaline vy en los cortilogos de
estos pocientes’, A pesor de ello, Mc Kusick afirma gque los mu-
cepolisacdridos no han sido encontrades en lo acondroplasio eon-
génita calcificante. Algunos autores hon tenide la oportunidod
de contralar lo evelucién de los cosos hazta lo adeolescencia y
han comprobado que, pocientes con los tipicos manifestaciones
radiolégicos de lo enfermedod durante el primer ofio de lo vido,
mostraran en la adelescencia, manifestaciones radielégieas de
una displosio epifisiol maltiple, Estos estudios permiten supaner
gue las des enfermedades pedrian representar diferentes stopos
de un mismo procesa’. Este punto fodovia no estd aceptado por
todes los autores.

Bl diagnostico diferencial debe hacerse con la displosio epi-
fisiol maltiple, lo disgenesio epifisario cretinoide, lo acondroplo-
sig y lo dsteapoiquilesis,

RESUMEN

Se presenta el coso de wno recién nocido con el diggndstica
de ocondroplasio congénito calcificante, en guien se comprobd
ademds, uno cordiopatic congénita ciandgeno grave. Se hacen
comentarios sobre los signos clinicos mas importantes, lo evolu-
cibn y la anctomio potolégica de la enfermedad.
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SUMMARY

A case of chondrodystrophia calcificans congenita with con-
comitant cyanogenous congenital cardiopathy is presented. Com-
ments are made on the more relevant symptoms and signs, evo-
lution ond pothology of the disease.
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