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CASO
CLÍNICO

VALOrACIóN eCOgráfICA fetAL eN dISpLASIA 
eSqueLétICA, A prOpóSItO de uN CASO de 
dISpLASIA tANAtOfórICA
Rommel Omar Lacunza Paredes1, Marlon Lluem Jiménez  Espinoza2

Resumen
Se presenta el caso de una gestante de 30 semanas con feto afectado por displasia tanato-
fórica (TD) tipo I, quien fue remitida a la Unidad de Medicina Materno Fetal, Hospital Nacional 
Daniel Alcides Carrión, Callao, Perú, por sospecha de displasia esquelética. En la ultrasono-
grafía se encontraron signos característicos de TD, con marcadores asociados con alto riesgo 
de letalidad. A propósito del caso sugerimos algunas recomendaciones para la evaluación 
ultrasonográfica ante la sospecha de casos de displasia esquelética, como una estrategia de 
acercamiento al diagnóstico.
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AbstRAct
The case of a 30 weeks pregnant woman and her fetus affected by thanatophoric dysplasia 
(TD) type I, referred to our Maternal Fetal Medicine Unit, Hospital Nacional Daniel Alcides 
Carrión, Callao, Perú, due to suspicion of skeletal dysplasia is reported. On the ultrasound, 
characteristic signs of TD and markers related to high risk of lethality were found. Recommen-
dations are suggested for ultrasound evaluation of suspected cases of skeletal dysplasia, as a 
differentiated approach to diagnosis.
Keywords: Thanatophoric Dysplasia; Skeletal Dysplasia; Ultrasound, Prenatal.
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IntroduccIón

Las displasias esqueléticas (DE) constituyen un 
conjunto de enfermedades muy diversas y de 
difícil diagnóstico. Su baja incidencia hace que 
su estudio y entendimiento sean campo difícil 
para la medicina fetal. La displasia tanatofórica 
(TD) constituye la más frecuente de las displasias 
esqueléticas letales, con una incidencia de 2 a 3 
por 100 000(1,2) nacidos vivos. Las características 
ultrasonográficas más representativas descritas 
en la literatura son la rizomelia extrema con lon-
gitud normal del tronco, tórax estrecho y macro-
cefalia con frente prominente(3). Se la ha clasifi-
cado en dos subtipos: a) el tipo I caracterizado 
por fémur corto y curvo, rara vez asociado a crá-
neo en trébol; b) el tipo II muestra fémur corto y 
recto, casi siempre asociado con deformidad del 
cráneo en forma de trébol(4).

La exactitud del diagnóstico prenatal de TD ba-
sado en hallazgos de ultrasonido ocurre en 40% 
a 88% de los casos, lo cual refleja la dificultad 
para establecer con precisión el tipo de DE(4).

La causa de la muerte en TD es por insuficiencia 
respiratoria producida poco después del naci-
miento, debida a hipoplasia pulmonar secunda-
ria al deficiente desarrollo de la caja torácica; en 
otros casos, la compresión del tronco del encé-
falo por un estrecho foramen magnum ocasiona 
la muerte(5).

A propósito del caso que se presenta, sugerimos 
algunas recomendaciones para la evaluación ul-
trasonográfica ante la sospecha de un caso de 
displasia esquelética, basada en el análisis se-
cuencial de las estructuras. 

reporte del caso

Se presenta el caso de una primigesta de 20 años 
de edad con 30 semanas de edad gestacional por 
ecografía precoz. Acudió al servicio de ecografía 
con diagnóstico de acondroplasia fetal, sin ante-
cedentes personales ni familiares de importan-
cia con relación a patologías de orden genético. 
Al examen ultrasonográfico se halló ponderado 
fetal de 2 323 g (p12 para la EG), fémur corto (p< 
2DE) y curvo, tórax estrecho (circunferencia de 
172 mm <p 2,5), costillas cortas, abdomen protu-
berante, macrocefalia DBP de 93 mm (>p 97,7%) 
CC de 319 mm (>p 97,7%), con cráneo en forma 
de trébol, frente prominente y aplanamiento 

nasal; relación fémur-pie de 0,4 (figuras 1 y 2). 
Otro hallazgo fue la presencia de polihidramnios 
leve (pozo mayor de 8,1 cm). No se encontraron 
malformaciones cardiacas. La reconstrucción 
3D evidenció el acortamiento de los miembros 
superiores e inferiores y las características facia-
les (figura 3). De acuerdo a los hallazgos, se plan-
teó el diagnóstico de TD, informando a la familia 
acerca del grave pronóstico del feto. El parto va-
ginal se dio una semana después, con un recién 
nacido vivo de sexo masculino de 2 015 g, Ápgar 
2 al minuto y 5 a los 5 minutos, requiriendo intu-
bación endotraqueal y soporte ventilatorio. Fue 
hospitalizado en UCI neonatal con el diagnóstico 
de insuficiencia respiratoria. El estudio radiográ-
fico evidenció costillas acortadas, con los huesos 
largos de los miembros superiores e inferiores 
cortos y curvos (figura 4). El neonato falleció por 
insuficiencia respiratoria a los 7 días. 

dIscusIón

Los signos ecográficos encontrados con mayor 
frecuencia en estudios rutinarios prenatales 
y que nos pueden hacer sospechar en una DE 
son el fémur corto y la macrocefalia. En el caso 
presentado, el motivo de referencia fue un fé-
mur corto, con sospecha de acondroplasia. Ante 

Figura 1. Corte axial del Cráneo mostrando la Forma en trébol. 
Huesos largos (Fémur y Húmero) aCortados.

Figura 2. Corte sagital que  muestra el estreCHamiento del 
tórax (izquierda). marCada diFerenCia de diámetros entre la 
CirCunFerenCia abdominal y toráCiCa (dereCHa).
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estos hallazgos, se debe referir a centros con 
mejor equipamiento y mayor experiencia para 
evaluación detallada. 

Se puede sospechar algunas displasias esquelé-
ticas desde el segundo trimestre y otras son po-
sibles de diagnosticar solo en el tercer trimestre. 
Cobra importancia entonces la evaluación de 
estudios anteriores al recibir el caso. Los ante-
cedentes familiares y personales son de vital 
importancia y pueden ayudarnos a reducir las 
posibilidades diagnósticas(6,7).

La evaluación de una displasia esquelética plan-
tea un estudio ultrasonográfico exhaustivo y 
metódico, para un acercamiento al diagnóstico 
y pronóstico fetal. 

El estudio biométrico debe explorar todos los 
huesos largos, considerando tamaño (algunas 
displasias tienen leve acortamiento y otras muy 
severo), la forma, el grado de osificación y pre-
sencia de fracturas. El siguiente paso es revisar 
huesos no habitualmente considerados, como 

son las costillas, clavícula y escápula, tanto su 
presencia como tamaño. La visualización de las 
manos y pies en busca de polidactilia y otras de-
formaciones ayuda en la búsqueda de síndro-
mes genéticos(6-8).

Se continúa con el estudio del cráneo fetal, eva-
luando la forma, tamaño de la cabeza y grado de 
mineralización; no se debe olvidar que muchas 
DE muestran macrocrania o deformaciones(6,7). 
Estas deformaciones del cráneo se producen 
por cierres prematuros de las suturas (craneo-
sinostosis)(9); una de las más características es 
el cráneo en trébol, que en el caso se presentó 
pero como un fenotipo muy leve. La evaluación 
de la cara fetal debe ser completa, iniciando 
con el perfil fetal en busca de frente prominen-
te, aplanamiento nasal o micrognatia; luego, se 
descarta lesiones de la línea media y defectos 
oculares (hipo o hipertelorismo)(10); característi-
camente, en la TD se observa frente prominen-
te y aplanamiento nasal, como se observa en la 
figura 3. El siguiente paso sería la evaluación de 
la columna fetal, para descartar problemas de 
escoliosis, hemivértebras, deficiente mineraliza-
ción o defectos del tubo neural(6-8).

Es imprescindible realizar una neurosonografía 
completa en todos los casos, por la asociación 
con defectos neurológicos. Los casos de TD se 
suelen asociar a malformaciones corticales del 
lóbulo temporal(11). La ecocardiografía fetal es 
también mandatoria; el hallazgo de cardiopa-
tías ayuda a estrechar aún más las posibilidades 
diagnósticas y establecer pronóstico(6-8). 

Una vez establecidos todos los hallazgos, recién 
podremos iniciar ‘el rompecabezas’ de la displa-
sia esquelética. Múltiples autores han propuesto 
diversos flujogramas que acercan al diagnóstico. 
El lector puede revisar artículos más extensos 
en este tema(6,7). El uso de otras pruebas auxi-
liares, como la resonancia magnética fetal, pue-
de contribuir y aportar datos definitivos en los 
casos difíciles. Finalmente, es la tipificación de 
la mutación que lleva al diagnóstico definitivo y 
con ello la posibilidad de recurrencia(12), en aras 
de realizar consejería genética a los padres. En 
TD, la mutación esporádica se produce en el 
gen del receptor 3 de crecimiento de fibroblas-
tos (FGFR3), situado en cromosoma 4 p16.3(2-4). 
Lamentablemente, en nuestro país son muy po-
cos los casos en que se llega a realizar pruebas 
genéticas, por su alto costo. La necropsia fetal 

Figura 3. reConstruCCión 3d del perFil FaCial, mostrando la 
Frente prominente y el aplanamiento del puente nasal (izquier-
da). miembro superior Con marCado aCortamiento (dereCHa).

Figura 4. imágenes del reCién naCido: la radiograFía muestra el 
aCortamiento severo de los Huesos largos y Costillas. 
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es también poco realizada, principalmente por 
la negativa de los familiares, perdiendo la opor-
tunidad de confirmar los hallazgos prenatales y 
establecer riesgo de recurrencia. 

Un aspecto importante ante un caso de displasia 
esquelética es establecer el riesgo de letalidad. 
Si bien las malformaciones cardiacas o cerebra-
les de por sí pueden establecer pronóstico, para 
los casos que no las presentan la posibilidad de 
muerte está principalmente asociada a proble-
mas de insuficiencia respiratoria por hipoplasia 
pulmonar(5,13,14). Se ha propuesto muchos marca-
dores; entre los de aplicación más fácil podemos 
mencionar la relación longitud de fémur/circun-
ferencia abdominal (FL/AC) menor de 0,16(13,15), 
la circunferencia torácica (CT) menor al 2,5 per-
centil(13,16) y la relación CT/AC menor al 5º percen-
til(13). Entre estos marcadores, el de mayor poder 
predictivo es la relación FL/AC menor de 0,16; en 
el caso presentado se encontró una relación de 
0,07 y el resultado perinatal fue muerte a los 7 
días.
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