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1, ANTECEDENTES CIENTIFICOS 

Los caracteres multifaclor1ales como la talla, estan determinados por la ln-
,, 1. 

teracclOn d~ :f~.ct~~es ~en6tlcos y de factores ambientales UaA), Los facto

res genrtUc~s :pue"den dividirse en aquellos que muestran efectos adltlvos .. 
,_-,' -~ ... 

(Vaa> y los· que ·uenen efectos dominantes CVad); los primeros se refieren a ,·_y.· __ ,_,. 1'•'>,,-.,, . 
. .-· ', · .. =-_ -·:,_--,:._:::· 

el no.meró d~- Ó~iíes" qU:e se poseen para una caracterls tlca en particular, los 

segurrlos, ·a. aquellos que muestran un efecto genhtlco mayor para la carac

ter!stiCa en estudio. Los ·factores amblertales, a su vez pueden conslde-

raree como lntrafamlllares (VAintra) e interfamlliares (VAlnter>, y se refieren 

a las condiciones ambientales prenatales y postnatales que rodean al lndl-

vlduo durante su crecimiento y desarrollo, de tal manera que la variaclOn t.Q 

tal para un cartlcter multlfactorial puede expresarse con la slgulente formula 

(1): 

VT "Vaa + VGd + VA!ntra + VAlnter + IGA 

Por otro lado, es un hecho que durante el proceso de diferenclaclOn celular 

la acclOn g6nica va dando origen a compartimientos metabOllcos, esto es, -

los genes responsables de la formaclOnde los huesos tubulares no son los 

mismos que los encargados de formar por ejemplo, el macizo facial, mas --

aCln, para la formaciOn de un hueso largo, los productos de los 9enes para 

la dlé.fisls, para' la mettlflsls o para la eplfJsis no son los mismos y su ac-

ciOn puede manifestarse en estadios orto9énlcos dlstlntos, ya que cada gen 



2. 

o grupo de genes encargados de una función especifica tienen un perlo_do ctl 

tlco o 11 tlmlng" para sU expres16n, y esto es precisamente lo que va -permltle.n 

do comprender mejor a los fen6nlenos de crecimiento y desarrollo esqueU1Üé:o 

tanto prenatal como postnatal, es decir, la acclOn gérica distinta y en dlstl.n. 

to momento al interactuar con el medio ambiente es lo que pue_de explicar los 

siguientes hechos ( 2, 3 ) : 

1. Problemas de dlsplasias Oseas en padecimientos que cursan con' tella -

baja oen6tlcamente determinada, en donde se desconoce el defecto ba,gJ 

co, pero se conoce su edad de aparlcl6n, segmentos corporales afecta

dos y Upo de herencia, 

2. Problemas de dlsplaslas óseas en padecimientos metab6llcos en donde 

la talla baja fundamentalmente esttl ocaslomda por un defecto enzlm6U. 

co como en les mucopollsacarldos ls. 

3. Problemas de dlsplaslas Oseas originados por factores amblen tales y .... 

que en determinado momento pueden cursar con talla baja como ,J>Or eJem 

plo: rubl!ola, toxoplasmosls, drogas como warfarina, etanol, raquitismo 

carencial, hlpotlrold!smo, deprivaclOn social, cardlopaUas y nefropat[ .. 

as, entre otras. 

4. Problemas de dlsplaslas Oseas orlglnados en pacientes ~n anormo!!illda

des cromosOmlcas, en donde es evidente la falla en la regulacl6n génl .. 

ca dada por el desbalance que implica el exceso o la deficiencia de m.A, 

terlal cromosOmlco, v.gr. slndrome de Turner. 
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Ahora bien, se· ha utlllzado el U1rmlno dlsplasla "como una pertu.rbaclbn del 

proceso de dlferenciacl6n celular" (4), por lo que, se espera que las dlspl,a 

slas muestren heterogeneidad y etlologla distinta, esto es, las dlsplaslas -

pueden en un momento dado ser producidas por factores fundamentalmente -

genf!tico o por factores ambientales actuando sobre un terreno genfttlco vul

nerable, Por otra parte, es importante tambU1n subrayar que en ocasiones -

el dlegn6stlco etiológico de talla baja es dificil de establecer, sin embargo, 

el conoclmlento cada vez més depurado de la relaclOn que debe guardar en

tre si los diferentes segmentos corporales y a diferentes edades, va permi

tiendo que el dlagn6stico se faclllte, sobre todo en aquellos pacientes que 

presentan un padeclmlento genf,Uco de fondo, especlflcamente padeclmlen .. 

tos mendellanos, ya sean de Upo metabOllco (enzlm6tl~o o por defecto de .. 

receptor) o estructural (5 16). Sln embargo en la llteratura existe divergen .... 

cla de criterio para el estudio del paciente con talla baja, lo que ha ocaslg 

nado diferentes claslflcaclones y crlterlos de manejo' (5, 7, B, 9). 

2. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

El paciente con talla baja represento para la !•milla un problema que puede 

perturbar la dln6mlca famlllar, para el paclerte en ocasiones una 11 cargs -

pslcolCiglca 11, por la lmpreslOn personal de su 11 lmagencorporal 11
, y para la 

sociedad, la me.yor parte de las veces, problemas de Upo laboral, Qulztts, 

esto es lo que en otros paises ha originado la fll1dacl0n de sociedades de -
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pacientes con talla baja, como la 11Llttle People of Amerlca" ( 10). De esto 

puede derivarse la tmpoítancla de un dlagn6stlco etlol6glco preciso, ~n el 

fin de ofrecer al paciente y familiares las medidas terap~utlc•s, de rehabl!! 

tacl6n y de asesoramiento gerétlco adecuadas. 

Ahora blén, para un buen nCamero de dlsplaslas Oseas gen~tlcamente determj 

nadas, como Acordroplasla, enfermedad de Morqulo y Plcnodlsostosts entre 

otras,· se conoce la talla final que pueden alcanzar estos pacientes (Tabla 1) 

( S-). Sin embargo, es lmport8nte resaltar que los datos descritos para talla 

flral corresponden a poblaclores muy diferentes a la de nuestro medio y por 

lo tanto tales datos no pueden ser del todo vttlldos para la poblacl6n mexlcA 

na, Por otra parte, debe tomarse en coonta que aCln a pesar de que la talla -

baja est6 ocas tonada por un efecto genhtlco mayor, esto es, genes autosO

micos o ligados al cromosoma X, existe el efecto adltlvo de otros genes que 

lnflutrtln en la talla final de estos Individuos, sin olvidar ~bvlamente a los 

factores ambientales, 

Finalmente, es importante recordar que la talla baja puede ser1 proporciona

da o desproporcionada, fleto Clltlmo se bas6 en un prlnclplo sOlo en la rela

c16n del segmento superior sobre el segmento Inferior, pero hay que tener -

presente que una dlsplasla cuando produce desproporción de segmentos, no 

s61o es a expensas de segmento superior y segmento inferior, sino que ésta 

puede ser a expensas de huesos tubulares, ya sea de mlembrOs toractcos o 
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pélvlcos, afectando cualciuler~ de sus porciones: rlzoméllcas, mesom611cas 

o acroméllca.s; o bien, afectar columna o huesos del crtlneo o comblnaclones 
. .-·· .. ·_ - - ,_ 

como en el caso de las dlsplaslas espondlloep!flslales o espondllometaflsl,!!. 
. . ' 

les ( 11 ), Asimismo;· se considera que cada una de las diferentes dlspla-

slas bseas que Produceil-talla
0

.baJB.-9enéticamente detennlnada, tienen un -

crecimiento y desarrollo 'q~e les es caracterlstlca ( 12 ) • 

3, OBJ&TIVOS 

a) Examinar hasta que punto la talla final de pacientes can talla baja ge-

nétlcamente determinada se ve lnfluenclada por los genes con efectos 

aditivos, 

b) Obtener los perfiles somatométricos de algunas dlsplaslas óseas que .. 

producen talla baja genéticamente determinada. 

4, HIPOTESIS 

1) El dMlclt en el crecimiento lineal en pacientes can talla baje genbtlca-

mente determinada, est6 dado fundamentalmente por el defecto genbtlco 

mayor, pero la talla final se ve influenciada por el efecto genética adl-

tlvo. 

2) La talle baja gen~Ucamente determinada y secundarla a una dlsplasla -

Osea tiene un perfil somatométrlco que le es caracterlstlco. 



5, MATERIAL Y METODOS 

Material 

6, 

Muestra. La. muestra estuvo constituida por un total de 31 pacientes pro\r,t 

nientes de 25 famlllas nucleares, en los que se estableci6 el dlagnOstlco -

de talla baja sectndarla a uno dlsplasla Oseo de etlologla genMlca ( 13 ) , 

considerando talla baja a los Jndlvlduos que se situaron a menos 3 desvia

ciones estandar del promedio para la pobla~!On del mismo sexo y edad (14): 

15 pacientes correspondieron al sexo mascullno y 16 al sexo femenino. Las 

edades fluctuaron de dos meses a 1 B anos, Los pacientes fueron seleccio

nados de la Consulto Externa de Gen6tlca del Hospital de Pedlatr!o, C,M,N, 

IMSS. El grupo testigo, estuvo Integrado por un hermana· sano menor o ma

yor de edad al paciente y del mismo sexo, a Un de ellmlnar en lo posible -

los factores ambientales lntra e l~terfamlllares que pudieran estar interac

tuando con los genes con efectos aditivos. Se elaboró un 11 expedlente per

sonal 11 en el que se colectaron los siguientes datos tanto del paciente como 

del testigo: 

a) rcmbre 

b) n~mero de registro 

e) sexo 

d) lugar y fecho de nacimiento 

e) 6rbol genealOglco 
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f) lugor y fecho de estudio 

g) registro de dotas ontropomMrlcos do los siguientes por6motros: edod, 

peso/edod, tollo totol, dl6metro blocromlol, dl6metro blcrestol, peri-

metro ce161lco, perlmetro tor6clco, peso/tollo, clrcunferonclo del bro • 

zo y pierna, talla sentado, segmento su¡)erlor, segmento lnferlor, rel.§. 

cl6n del segmento superior sobre el segmento inferior y relaclOn del -

'ªdttlmetro acromlal sobre el crestal. 

Equipo, Antropometrlo, 

a) B6scula cUnlca sln resortes, marca Detecto, 

b) Estuche de ontropometrla (Slber hegner-Sulzo), que Incluye: ontropOm.!l. 

tro, comp6s de corredera Upo Martln, cinta mhtrlca mettlllca marClli Ltú. 
\ 

kln, 

c) Lllplz dermogrllflco 

Somatometrla: 

La somatometr(a se practico entre las 8:30 y 12:30 horas previa revlsl6n de 

la btlscula, antropOmetro y cinta. La btlscula se coloco en una superflcle .. 

plana y Usa. ~s nii\os explorados durante la medlcl6n se quedaban exclu-

slvamente con su ropa interior. 

En la locallzaclOn de los puntos de referencia se conslder6 el ledo lzqulerdo, 

siguiendo la t6cnlca lnternaclona !mente aceptada ( 15 ) , Coba aclarar que -

en todos los nUl.os menores de 3 ai\os de edad, los parttmetros somatométrl· 

cos de talla total y talla sentado se obtuvieron medlarte el ln(ant6metro de 

Tanner. 

... 
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Técnica SomatomMrlca, Medidas: 

Peso, Se coloc6 al sujeto al centro de la b4scula obteniendo el dato en kl-

logramos. 

Talla total, Distancia comprendida 'entre.el piso y el v6rtex, estando el su-

Jeto de ple lo mas erecto posible, con los talones juntos Y. la cabeza orlen-

toda en el plano de Frankfort, 

Dl6metro blocromlol, De acroml6n .a acroml6n co~ ~l com"6s· de corredero -

por la aspalda, estando el sujeto de ple; 

Dl6metro blcrestalllaco, Distancia comprendido entre los. dos.punlos Uloes~ 

~lnales, tomada con el compés de co~edera, ~~tan.da' .el ~:~·Jet;~. d~·· pl~. 
Perlmetro torl!.clco. Se tomó en pausa respiratoria' Con la CtntB-n16trtcá me.;. 

. . 
t61lco, haciéndola pasar o nivel de la cuarto o~tlculocl6n co~dro'ast~inol .ol 

frente, y por a tr6s lnnedlatamente abajo del 6ngulo Inferior de
0 

lo ·~sc6p~Ío; 
Perlmetro cel611co, Se tom6 con lo cinto métrico met61lco, hÓcl6ndolo po-

sar por glabela al frente y oplstocrl!.neo atras. 

ClrcunferencJa del brazo relajado. Estando los brazos pendientes a los la-

dos del cuerpo, se coloco la clnta ml!trlca a la mitad del brazo lzqulerdo. 

Circunferencia de la pantorrilla. Estando el sujeto de ple, y cuidando que 

el peso descansara sobre ambas piernas, se tomó. con la cinta métrica has-

ta encontrar la mayor circunferencia sobre la pierna lzqulerda. 

Talla sentado. Se tomo estando el sujeto sentado sobre una superflcle plana 
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·"' .. , 

conservando recta 1la eSpalda, midiendo la dlstanctB comprendida entre l~ ay 

pe~ilcie de apoyo y el ~l!r~ex, orlent~nd~ la cabeza':eri .~1 ~~anO de hankf~rt·.· / .. 
Segmento Inferior, Estando el sujsto.de ple, lo m6s• recto po~lble midiendo 

Ja distancia m6xlma comprendida entr~ el piso y el balde s~perlor dela sin-· 

!lsls pfiblca' ·.e obtuvo empleando el antropOmetr,,. : 

Segmento superior, Se obtuvo al restar d; Ja· t~lla 'total el segnie~to Inferior 

RelaclOn del Segmento Superior sobre el Segmento Inferior (SS/SI). Esta re-. . 

lac16n se obtuvo al dividir el segmento superior sobre el segmento lnferlor 

X 100, 

RelaclOn acromlo/crestal, lgualmelte se obtiene al dividir la primera sobre 

la segunda x 100. 

Las diferentes medidas se obtuvieron en cenUmetros y el peso en kilogramos 

Los datos somatom6tricos obtenidos, tanto en el paciente como en el testigo, 

se sometieron a perfil somatométrlco de acuerdo a los valores descritos por 

Ramos-Galvt!n para la poblaclOn normal mexicana ( 16 ). A ambos grupos se 

les determino edad Osea siguiendo los lineamientos de Tanner y Whltehouse 

( 17 ) • Cuantificac16n de la excreción urinaria de mucopolJsacarldos en -

la orina colectada en 24 horas y en algunos casos cario tipo por bandas G. 

M6todo Estad!stlco 

La talla total del sujeto testigo se ajusto a la talla por edad del paciente, 

asumiendo que un sujeto normal sigue en general una velocidad de creclmten 



1 o. 

' to que le es caracterlstlca (18); y los datos obtenidos par~ talla total corre-
·• ·- .. ' 1 

glda ,se sometieron a an~llsls de regresión simple (19), 

.. ,, ."-.::., .. :'··,-· 
.. ~ 

Corrección de la talla total 'del suÍl!tci°tesÚgo. . 
. . - -- - ,:~--

-_ '·: ;".;:-.·-·-·,,·.;:'<~:-'..:-_:ii_:;.",-':-:;·_::;::>. ::: -'.,-·- _:.-· "· 
La corrección de la talla total del sujeto tésilgo se rsallzó ajustando ~sta a . ' . . ,;.·:.; 

la edad del paciente,· asumlendo.que'a io' edad del paciente, 'el canal centi

lar de creclmlentO del sujetó testigo no sufr~ cámblos, Para ello se utillzó 

la siguiente fórmula: X= Z (S) +X 

En donde: 

X= Talla corregida del testigo de acuerdo a la edad del paciente, 

Z = DesviaciOn estandar a la que se encuentra la talla del tesUgo de 
acuerdo a su edad. 

X = Talle promedio de la población general para la edad del paciente 

S =Desviación estandar de la talla promedio, de acuerdo a la edad 
del paciente, 

Por ejemplo: 

El paciente 1 (Tabla 2) de 8 años 10/12 de edad con una talla de 106,7 cm. 

con desvlaclónestandar de 4.95 (S) para su edad, .Y su testigo de 10 anos 

9/12 con una talla de 140,l cm, situado a mas 0,12 desviaciones estandar 

(Z) de la media para su edad; siendo la talla promedio de la poblac!On gen.!! 

, ral OC) para la edad del paciente de 129 ,2; sustituyendo tendremos la talla 

corregida (X) para el testigo, 

X= z (S) +X 
X= ,12 (4,95) + 129,2 = 129.79 

Las tallas totales corregidas del grupo testigo pueden observarse en la Tabla 

2. 
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6, RESULTADOS 

Los dlagnOstlcos establecidos fueron ( 7,5 ): cinco casos de mucopollsaca

rldosls tlpo J.V o enfermedad de Morqulo, tres casos de slndrome d~_ ~eckel, 

tres de Sllver .. Russell, cuatro de Acondroplasla, dos de mucopolisacarido-

sls Upo 11 o enfermedad de Hunter, dos de slndrome de Tumer, Para Hlpo-

acondroplasla, Pseudoacondroplasla, Plcnodlsostosls y stndro.me de Noonan, 

un caso respectlvamente. Una familia de Dlscondrosteosls con cuatro suje

tos afectados y otra con Exostosls M61Uple en la cu61 hubo cuatro Individuos 

afectados, como puede apreciarse en la Tabla 3, en donde ademé.e se seftala 

el Upo de herencia para cada uno de los padeclmlentos. 

Se estudió un total de 31 pacientes que correspondieron a 25 famlllas, sin 

embargo, s6lo en 17 fué posible el estudio del sujeto testigo, por lo que el 

antlllsis de regreslOn para la talla se realizó con ese nCl.mero de parejas, en. 

eontr6ndose una correlaclOn posltlva de O ,96 con un valor asoclado de p m.§. 

nora 0,01 (Figura 1). Asl, si se anallza el perfll que en general mostraron 

los pacientes con enfermedad de Morquio (Figura 2) se pueden observar va .. 

rios hechos que conviene resaltar, como por ejemplo la slmllltud del perfil 

para este grupo de pacientes a pesar de tener edades y sexo diferentes, evJ 

denclando en términos generales un dai'\o en la talla total que puede llegar 

hasta menos 7 dcsvlaclones estandar de la media, ahora blén, es notarlo o.Q 

servar que el pertmetro cefbllco gtrO en torno a la media y que el para.metro 

talla sentado esté. sumamente dai'\ado, aunque también Juega un papel tmpo.r 
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tanta et' Seg.mento 1nferJor, .sie~do bs te et que mtls dan.o Sufre a causa del dJt 

fec~ genéuCo.,. oca~Jo~~·~d~\1~a ·ta¡1~,b~J~ ·:d~s~ro~rC!on~da a ex1.1ensas. fun 

damentalmente del segmento,Jri!erÍ~r ya que la relaclOn SS/SI es mayor a mas 
- . . . __ -<-- ·' : .. ::·,_;:; ___ ._':_ -- -~-·: _, -.·_.·-,_ '' -. ·- .: ·-_-- ; 

ctnco desv1ac1ones estandaro.;:-E~ noté.bie·q·~~ e1 -Pe~O: Para ·1a t~ua en este -
. ..,,. -- . ' - . 

grupo de pacientes sea mayor al de i~ p<;l>1~c~~ ge~ •• ~!. Al realizar el par-, 

fll en relación a su. talla y ~o a·l~ ed~d-,S~~deB.Prenden varios hechos intere

santes (Figura 3), en primer lugar' un Peffmetro cef&Uco aparentemente mayor 

y un perímetro torbclco que glra alrededor de mtls cinco desv!acJones es tan-

dar y sobrepeso de los pacientes, h,ay ademtss una discreta eorreclOn para la 

talla sentada, s!n ,embarqo el segmento inferior persiste danado y todo lo an. 

tertor hace que el paciente con la enfermedad de Morqulo subJetlvamente se 

vea desproporcionado, esto es, con un perímetro ceíéllco y tor&clco aparen-

temente mayor para su talla y con sobrepeso, 

Con respecto a los pacientes con slndrome de Hunter {figura 4)_, otra muco

pollsocaridosls, una vez m6s resulta interesante senalar el parecido del pe.r 

Ul entre los dos pacientes del sexo masculino a pesar de exlst1r una dlferen 

eta de edad de 5 anos entre ellos, llamando la aterc16n que la talla total, lft 

Ua sentado 1 segmento superior y segmento inferlor est~n menos afectados -

con relación a los pacientes con la enfermedad de Morqulo, lo que aparenta 

una mejor proporclón de segmentos y as( se refleja en la relación SS/SI; sln 

cmban¡o llama la atención que el per!metro ccféllco y el torO.cJco se encuen. 
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tran por arriba de la media, puede notarse aslmlsmo.el sobrepeso en· estos 

dos pacientes para su talla. 

En los paclentes con Acondroplasla (Figura 5), el perfil es sensiblemente dlA. 

tlrto a los dos padeclmlentoR anterlores, ast, le. talla total se ve m6s afectada 

a expensas furrlamentalmente del segmento lrferlor. Llam8 la atenclOn que .. 

el perlmetro cef6Uco y el torticlco giren alrededor de la media, ast como tam 

blén la talla sentado y el segmerto st.iperlor, esto se ve m6s claÍamente en -

la relaclOn SS/SI, no exlstlendo mayor sobrepeso en este Upo de paclentes

para su talla, lo anterior puede observarse mejor al corregir el perftl de acuftt 

do a la talla de los pacientes (Floura 6), en donde puede notarse que existe -

un aparente perlmetto cef61lco y torAclco mayor, pero la talla sentado y el .i. .. 

segmento superior estén alrededor de mtss tres desviaciones estandar y el ln

ferlor deflnltlvamente m&.s dai'tado. Astmlsmo, puede notarse que el peso para 

la talla esté practlcamente en la media, Lo anterior refleja una mayor despro

porclOn de segmentos en este grupo de pacientes, dando la lmégen de un tren 

co largo con relación a los miembros plJlvlcos •. 

Podrla pensafse hasta este momento de la descrlpcl6n, que los pacientes con 

el mismo padecimiento muestran un perfil slmllar a pesar de que todos los CA 

sos fueron esporédlcos y comparados con la p:>blaclOn general, por lo que -

vale la pena preguntarse ' Cutil es la proparclonalldad de segmentos que -

guarda el paciente con el testlgo y no con la poblact6n general?, sobre to

do en padectmlentos cuyo dlagn6stlco dlfererclal resulta en ocasiones dlft

cll de establecer, como entre Acondroplasla, Hlpoacondroplasla y Pseudo-
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acondroplasia, ast pueden observarse los perfiles para HIJXJacondroplasla -

(Figura 7) y para Pseudoacondroplasla (Figura 8), en los cuales se puede n2 

tar osterelblemente que todos los parametros de los sujetos testigos es tan -

dentro de la media, asimismo, puede notarse que el dafto a talla total, talla 

sentado, segmento superior y segmento Inferior es mayor para el paciente .. 

con Pseuioacondroplasia con relación al de Hipoacondroplasla, a pesar de -

que la edad de los pacientes es sensiblemente la misma, e Incluso puede d.§ 

clrse que en el paciente con Hipoacondroplasla el dafto a segmento superior 

es mtnlmo, lo cual le da una mejor proporcl6n de segmentos que al paciente 

con Pseudoacondroplasla, pero es obvio que ambos padecimientos tienden a 

guardar una mejor proporción de segmentos que los pacientes con Acondropl.ª-

sla (Figura 5). 

La importancia de realizar perfU al paciente y a su hermano tomado como te§.. 
\ 

tlgo, se puede notar en el caso de Plcnodisostosis (Figura 9), en donde po-

drta observarse que la mayor parte de partimetros somatombtrlcos sigue un -

patrOn discretamente similar al del paciente, pero obviamente la talla total, 

la talla sentado, el segmento superior, el segmento inferior y la relación del 

SS/SI estan mas dai\ados en el paciente con respecto a su control, incluso 

el dltlmetro biacromial y blcrestal son menores. 

ctastcamente el stndrome de Seckel (Figura 10) se ha descrito como un tipo 

de enanismo proporcionado que cursa con microcefalla, y los perfiles para 

tres de estos pacientes, claramente exhiben poca variactOn, con excepción 
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del perlmetro cef6llco el cuél ccnstltuye el parémetro que causa la dlsarmo

nla dentro del perfil, pero es notorio que si bllln, los diferentes paré metros 

guardan cierta prcporclonalldad, 6s ta proporclorelldad esté a menos tres de¡ 

vlacJones estandar de la medla para la población general. Lo anterlor,se .... 

puede ver més claramente cuando los perfiles se ajustan por talla del paclen 

te (Figura 11), puede observarse que el per!metro ceféllco se encuentra a ma 

nos tres desviaciones estandar y esto se refleja discretamente en el par6me

tro de talla sentado, pero no con relac10n a segmento superior, conserv6nd2 

se ton relación a la talla total una proporción adecuada del SS/SI, 

Es curioso observar que el perfil para los paclertes con Silver-Russel (Flgu

ra 12) cuya talla baja al Igual que la de los pacientes con slndrome de ---

Seckel, se atribuye ser de origen prenatal, los perfiles muestran clerto pa

recido entre sl, con excepc10n de que el perlmetro cefállco del stndrome de 

SJlver .. Russell mantiene ml\s armonía con el resto de parttmetros, lo cual se 

refleja mucho meJor al ajustar por talla el pcrfU somatombtrlco de cStos pa

cientes (Figura 13). Es de hacer notar que como se senal6 en material y mh_ 

todos, el lado· mecido fu6 el izquierdo, sln embargo, el segmento lnferlor y 

la talla total en estos pacientes se tomaron con la correcciOn ortopbdJca -

usado, 

Una vez mAs en este momento de la descripcl6n pueden surgir dos preguntas¡ 

¿ Cu61 es el compo_rtamlento del perfU en casos famlllares en relaci6n con 

la población general/ y ¿ Cu61 es su comportamiento en relaclbn con la -

'' 
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poblaciOn general y con un tesUgo familiar sano?, Por ejemplo, para Exostg, 

sis M6ltiple (Figura 14) los cuatro sujetos afectados de diferente sexo y -

edad muestran un perfil similar, el cual refleja cierta proporcionalidad de -

segmentos, pero por debajo de la media para la poblaciOn general, pero no 

olvidemos que los cuatro individuos afectados pertenecen a la misma faml-

lla. Un comportamiento similar y en forma familiar puede observarse paira -

los cuatro pacientes con Olscondrosteosls (Figura 15), en donde incluso -

el perfil refleja el grado de dan.o que puede llegar a causar el padeclmlento ~ 

ya que el padre afectado tiene 38 ai'los de edad, asimismo, es importante -

subrayar que no solo con respocto a la poblaclOn general axlste despropor

clOn de segmentos en estos pacientes, ya que si los compararnos con el pe.r 

fil de la hermana sana (de 10 anos) la moderada desproporclOn para estepa

decimiento se hace evidente. 

La comparaclOn de los perfiles de dos pacientes con slndrome de Turnar (Fi

gura 16) con el perfil de un paciente con slndrome de Noonan (Figura 17) re

fleja gran slrnllitud en cuanto a los segmentos afectados en ·uno y otro pade

clrnlento, El t'.lnico partiirnetro que aparentemente es distinto en el paciente -

con slndrome de Noonan con respecto a los pacientes Turnar es el del dl~m!! 

tro blcrestal, Puede observarse que su hermano muestra rasgos slrnllares P.! 

ro el paciente esta obviamente rn6s afectado. En cambio es notarlo que el -

perfil de las pacientes con stndrorne de Turner es bastante s}rnllar entre Sllas 

en todos los par6rne tros • 
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Mucopolisacaridos en orina de 24 horas 

La excreción de mucopollsacarJdos en orJna colectada de 24 horas unlcamen. 

te fub anormal en los casos de mucopollsacarldosls (Tipo Il y IV) lo que ªP2 

yO el diagnOsUco, en el resto de pacientes su determlnacJOn se consideró -

normal o negativa. 

Cario Upo 

SOlo se practico en las pacientes con sJndrome de Turnar y en ·et paciente -

con sfndrome de Noonan, describiéndose para la Tll'ner como 45,XO y para 

el de Noonan como 46 ,X'i 

Edad Osea 

En la tabla 4 pueden observarse las resultados obtenidos entre los pacientes 

y sus testigos en lo concerniente a edad cronolOglca y edad osea, En tbrml

nos generales puede decirse que los pacientes exhibieron una edad Osea rO" 

trasada, que oscllO alret!edor de los 28 meses; mientras que en el grup:J te,!! 

tlgo practicomente no exlsUeron dl(erenclas, ya que la edad Osea estuvo -

acorde con la cronol6g1ca. 
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TASIA 1 

TALLA FINAL PARA ALGUNAS 
DISPLASIAS OSEAS 

ACONDROPLASIA 

HIPOACONDROPLASIA 

PSEUDOACONDROPLASIA 

DISCONDROSTEOSIS 

EXOSTOSlS MULTIPLE 

ENFERMEDAD DE MORQUIO 

PICNODISOSTOSIS 

MUJERES: 124i 5,9 CM 
HOMBRES: 131_! 5,6 CM 
VARIA DE 132 CM A 147 CM 

VARIA DE 82 CM A 130 CM 

VARIA DE 135 CM A NORMAL 

HOMBRES: 169 CM 
MUJ!llES: 159 CM 
120 CM 

VARIA DE 130 A 150 CM 

Spranger, J,W,. et al, 1974 



DIAGNOSTICO 

l. ffiPOACONDROPLASIA 

2 SILVER-RUSSELL 

' . --
4 ACONDROPLASIA 

5, TURNER 

6, SILVER-RUSSELL 

1. SILVER-RUSSELL 

8, PSEUDOACONDROPLASIA 

9, MPS IV 

10,MPS IV 

11.NOONAN 

12, P!CNODISOSTOSIS 

13. TURNER 

14, D!SCONDROSTEOSIS 

15, MPS IV 

16.ACONDROPLASIA 
17 ,SECKEL 

P = paciente T =testigo 

TABiA 2 

TALLA TOTAL CORREGIDA POR EDAD DEL 
GRUPO TESTIGO 

EDAD SEXO O.E. TESTIGO 
P. T F M z X 

8.10 10.9 X + 0, 12 129,2 

8. l! 3. ll X - • 09 130, 4 

1.11 1A, Q X + • 'ª "' ? 

1.8 11, 3 X - .96 83,8 

12. o 5,3 X - .51 149.5 

7,10 9.6 X - .83 123. 4 

6. ll 5,8 X - ,97 119. 5 

7,3 8.10 X - .13 120. 9 

9.7 8.3 X + .69 132.7 

12.10 6,4 X - .90 153.7 

6,9 4, 10 X - 1.21 118, o 
16.6 19.7 X - l. 78 171.1 

16.3 18 .1 X + .55 159,8 

4,3 1º·3 X - • 08 106,2 

4.3 6.1 X - 2.24 102.8 

2/12 l. 4 X - ,77 56.7 
6. 1 a.o X + • 71 113.6 

D. E. = Desviaci6n est andar 

O.E, PACIENTE 
s 

4.95 
5, 02 

2.•• 

2. 64 

6,97 

5.22 

4.30 

5. 02 

5.65 

6.85 

4,20 

7.19 

1, 08 

4.15 

3,42 

2.15 
4. 32 

TALLA CORREGIDA 

129. 79 

129. 94 

A<.94 

81.26 

145.94 

119,06 

115.32 

120,24 

136,59 

147.53 

112. 91 

158,30 

163.69 

105,86 

95,13 

55,04 

116 66 

~ 

"' . 
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TABLA 3 

DIAGNOSTICO DE LOS PACIENTES ESTUDIADOS 

D!AQNOSTICO HERENCIA NO o¡; QASOS 

ENFERMEDAD DE MORQUIO AUTOSOMICO RECESIVO 5 

SINDROME DE SECKEL AUTOSOMICO RECESIVO 3 

S!NDROME DE SILVER-RUSSEL AUTOSOMICO RECESIVO 3 

ACONDROPLAS!A AUTOSOMICO DOMINANTE 4 

ENFERMEDAD DE HUNTER RECESIVO LIGADO JlJ. X 2 

SINDROME DE TURNER 45 XO (CROMOSOMOPAT!A) 2 

PICNOD!SOSTOSIS AUTOSOMICO RECESIVO 1 

PSEUDOACONDROPLAS!A AUTOSOM!CO DOMINANTE 

H!POACONDROPLAS!A AUTOSOMICO DOMINANTE 1 

SINDROME DE NOONAN AUTOSOMICO DOMINANTE 

D!SCONDROSTEOSIS AUTOSOM!CO DOMINANTE 4 

EXOSTOS!S MULTIPLE AUTOSOM!CO DOMINANTE 4 

T = 31 



TABLA 4 

EDADES OSEAS DE PACIENTES Y TESTIGOS 

EDAD EDAD DIFERENCIA EDAD 
DIAGNOSTICO CRONOLOGICA OSEA DE EDADES CRONOLOGICA 

p A c I E N T E T E 
11 ..... o 'n •.n -' '" 1 n • 

2 S!LVER-RUSSELL 8 11 5 - 3.11 3 11 

3. ACONDROPLAS!A 1.11 J, o - D.11 la.o 

4, ACONDROPLAS!A 1.a o.a - J,OD 11. 3 

s. TURNER 12. o 12, o o 5.3 

6. SILVER-RUSSE LL 7.10 s.o - 2, DO 9.6 
7 S!LVER-RUSSELL 6, 11 4,0 - 2.11 s.a 

a. PSEUDOACONDROPLAS!A 7,3 3,D - 4,3 a. ID 

• MPS IV 9,7 a.6 - 1, 1. a.3 

1 D. MPS IV 12.10 a.o - 4, 10 6,4 
11, NOONAN 6.9 3, D - 6 9 4,ID 

12. P!CNOD!SOSTOSIS 16.6 12, D - 4,6 19,7 

13. TURNER 16,3 13, o - 3.3 'ª· 1 
14. D!SCON DROSTEOSIS 4.3 4.0 - 0.3 10.3 
15, MPS IV 4.3 2,0 - 2.3 6, 1 

16. ACONDROPLASIA 2/12 2112 º· l. 4 • 
17, SECKEL 6, l 6,1 º· a.o 

EDAD 
OSEA 

s T 1 G 
'n o 

3 D 
18,D 

11 o 

6.D 
9 6 
S.D 
a. ro 
a,3 

6.4 
4 ID 

19 7 

'ª .1 
10,3 

s.o 
1.4 

10. o 

DIFERENCIA 
DE EDADES 
o 

n 

-D 11 
o 

-0.3 

+1,3 
D 

-o.a 
o 

D 
o 
o 

o 
o 
o . 

-1.1 
o 

+2.0 -

N 
~ . 



160 

140 

PACIENTE 
X .. 120 

100 

80 

60 

40 

TALLA-EDAD 

n•l7 

9, a tb 1 

r' .96 
p<.01 

o.f..:~-.--.--,..--.--,..--.--.--.---..--..--.--.--. 
o 40 60 80 100 

TESTIGO Y 

120 140 160 

.., 
~ 

Cl 
e: 
"' > 

"' .N . 
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7. DISCUSION 

.ESTA TESIS 
SAUll Dt U\ 

Si se asume por un lado, que un sujeto sigue una velocidad de crecimiento 

que le es car8cter1s Uca (11), y por otro, que el control mas adecuado para -

un sujeto con talla baja genbticamente determinada, dada la carencia de cu.r 

vas de cre~lmle~to-_~ara este tipo de pacientes, lo constituye su hermano m,! 

yor o menor pero del mismo sexo, entonces, el hallazgo de una correlaclOn 

positiva de 0,96 para la talla entre el sujeto problema y el testigo (Figura 1). 

permite inferir, que la talla final de un sujeto afectado, estera influenciada 

por el efecto adlUvo de los genes, es decir, la talla de los padres lnflulra 

en la heredabllldad de la talla !lnol del paciente. Este hallazgo es Impar--

tanta tenerlo presente, sobre todo en la evaluaclOn del paciente con talla -

baja genbticamente determinada, ya que tiene lmpllcaclones de Upo pronos-

tlco. 

Si se observan nuevamente los perfiles somatomt!trlcos, se pueden desprell"' 

der varios hechos interesantes. 

Como por ejemplo, en el caso de la enfermedad de Morqulo (Figura 2), como 

es sabido t!stC Upo de mucopolisacarldosis no cursa con retraso mental y es 

notorio observar como el perlmetro ce{6lico no estts daftado, por otro lado, --

estos pacientes sufren importante dai\o a columna y as( lo refleja el perfil al 

observar el para.metro talla sentado, aunque con aparente menor partlclpac16n 

del segmento superior, lo cutil es explicable ya que el dal\o es a columna y 

no a crtineo. Otro hecho Interesante resulta al seguir el perfil de las dos .... 
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pacientes del sexo femenino, una de 12 anos y o.tra de 9 a~os y_ con la mis

ma erfermedBd, aunque la diferencia de ~dadBs es· ~1nlm_a,. el dano. es bas

tante mll.s severo en la primera que en la segunda, por.ejemplo; en la nifta -

de 12 anos, la talla esté m6s afectada, pero a expensas del parémetro talla 

sentado, lo cual nos refleja un mayor dafto a eolumna que en la paciente de 

9 anos. 

Ahora bl6n, si observamos ol perfil de acuerdo a la talla, (Figura 3) en prl-

mer lugar encontramos la expllcaclOn del macrocrllneo aparente y caracter1§. 

Uco de la enfermedad, notando ademas como la desproporciOn del SS/SI Pfll. 

s1stlr6., pero no tan importante como cuando se examina el perfU por edad. 

O como en el caso del perfil de los pacientes con Acondroplasia (Figura S}, 

en el que resalta de Inmediato un perfil dlatinto al anterior, pero slmllar en. 

tre ellos, en donde se puede apreciar corno el perfmetro ceftlllco gira en to.! 

no a la media, y asf ese macrocraneo caracterfstico de esta entidad, en ª.1:!. 

sencla do signos de hidrocefalia es subjetivo: por otra parte, el "troneo -

largo11 del acondroplasico no es sino el resultado del menor dano al seg-

mento superior y talla sentado que al segmento inferior qullln mas sufre el 

defecto genbtlco; aCin a pesar de llevar el perfil de acuerdo a su talla --

(Figura 6) la desproporclonalldad del SS/SI Persistir~ en forma notable, apr§. 

c16ndose ademas como el perfmetro cefélico se aleja por arriba de la media, 

explicando mejor el origen del "macrocréneo 11 aparente, Ahora si se compa-

ran los perfiles de estos pacientes con el perfll de Hlpoacondroplasia .. __ _ 
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(Figura 7) y con el per!Cl de Pseudoacondroplasla (Ftgura 8), se observa qU• 

el común denominador dé estas tres entidades lo constituye una talla baja ..: 

dramfltlca y a expensas fundamentalmente del segmento inferior, sin embargo, 

como puede verse para el caso de /\condroplasla hay poco dano al par6metro 

talla sentado con un segmento superior practlcamente normal, en el paciente 

con Hlpoacondroplasla, además de estar a menos una desvlac16n estandar -

el par&metro talla sentado, existe el mismo grado de dafto para el segmento 

superior y el papel que Juega el segmento inferior no es tan importante como 

en Acondroplasla, ocasionando una relación de segmentos alterada, pero en 

forma menos espectacular, lo que le vale el nombre de Hlpoacondroplasla.

En el paciente con Pseudoacondroplasia, el defecto gen6tlco incluye al par! 

metro talla sentado en forma notable, asímismo el segmento superior tam

bién sufre este defecto, y no so diga del inferior, lo que trae como consecueu 

cla una desproporclonaltdad de la relact6n SS/SI. De lo dicho hasta aquí se 

desprende que ceda uno de estos padecimientos (Acondroplasla, Hlpoacondf.2 

plasta y Pseudoacondroplasla) tlenen sus propias pecullartdades y s! clínlc!!_ 

mente estas distinciones son posibles, el perffl somatom6trtco corrobora es

tas observaciones, de ahí la utilidad para este Upa de dlsplaslas óseas. 

Al referlmos al perffl somatom6trlco de un p11clente con Picnodl sostosls y -

teniendo como testigo a su hermano mayor del mismo sexo (figura 9), hay dos 

hechos que de Inmediato llaman la atenct6n, el primero, que el perfil del -

testigo se ubica cercano a la media, y el segundo, que existe un paralelU> 
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mo notable entre el paciente y su hermano, claro los par&.metros del primero 

m6s alejados de la medio por el defecto genhtlco, Esto obs.ervaci6n intere

sante. traduce un componente genético de heredabllidad e influencia ambien

tal en los parámetros somatom6tricos del peJf!l, y deben investigarse con --

Unes de asesoramiento. 

tn los casos de enanismo de origen prental, como en el síndrome de Seckel 

(Figuro l O) y síndrome de SUver-Russel (Figura 12), el estudio somatomlitrl

co nos Indica por que es que son proporcionados, ya que si de primera inte!!. 

ct6n estos son greficados de acuerdo a su edad, observaremos para los
1 

ca .. 

sos de síndrome de Seckel, que aparentemente existe cierta desproporción -

de segmentos corporales con un perímetro cefAHco tmpresJonantemente dan~ 

do, .sln embargo, al grnficarlos de acuerdo a su talla (Figura 11) 1 observar_!! 

mos que tal desproporcl6n desaparece, a\1n cuando el perímetro cef.§Hco pe.! 

manecc seriamente aíectado. Exactamente la misma observacl6n es v61ida .. 

para Sllver-Russel en lo referente a proporclonaUdad y mejor armonía de sus 

par&metros somatombtrtcos al ser llevado el perfíl por talla (Figura 13}. 

Ahora, cuando se grafJca la displasla 6sea en Corma famiHar y en donde to-

dos los tndivtduos presentan la enfermedad, como en el caso de Exostosls 

MCiltiple (f!qura 14), se puede apreciar como el curso de la dtsplasla es .... 

muy homoqbneo, a pesar de existir sujetos de sexos y edades diferentes; -

pero es aquí cuando surgen dos preguntas, ¿ Es el padecimiento per se el -



43. 

que ocasiona el perftl tan caractertotico?, o iEs un patrOn de heredabllldad 

famlllar el que explica mejor todo esto? Es posible que el siguiente grupo -

aclare esta interrogante, ya que en el perfil somatométrico familiar de Dls

condrosteosls (Figura l S) observamos ruevamente un grupo familiar afectado, 

excepto una nli\a de 10 aftas de edad que esté. sana, y en donde se puede e.u 

teneos apreciar, que en forma similar al perfil anterlor, como esta dlsplasla 

6sea afecta los diferentes segmentos somatomfltrlcos también en forma homg, 

g(Jnea, y par otra parte, al compararlos con la hermana sana, notamos la sJ 

mllltud del perfil con el resto de los hermanos, sOlo que en ella, en torno a 

la media, de donde se desprende entonces que la pecldlaridad del perfil lo .. 

brinda por un lado, el defecto genht1co mismo, y por otro, la heredabllldad 

para l:>s diferentes par6.metros somatomfltr1cos. 

En las pacientes con slndrome de Turner (Figura 16) destaca el hecho do que 

presenten un perfil muy similar entre ellas y muy diferente de los. presenta

dos anteriormente; lo observado para este caso concuerda eon lo descrito prs 

vlamcnte en la literatura {3) en el sentido de que, cuando el perfil se corre

laclon6 con edad cronolbgica, practlcamente todos los parámetros se observA_ 

ron slgnlflcaUvamente por debajo de la media, pero cuando la correlac16n fuh 

con talla, se observo que la dcsproporclOn era menos acentuada, establecle!! 

dose una mejor armon!a entre todos los par~metros. 

Finalmente 1 al observar el perf!l de un paciente con slndrome de Noonan y su 

testigo {Figura 17) es notable tambi~n observar el paralelismo que e><1ste --
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entre los dlferentes par6metros somatom6trlcos del paciente Y su testigo, -

este puede ser ~n bueri eJe~plo d81 efecto.de los genes aditivos. Por otro -

lado, cl6slcamente el _síndrome de Noonan se describe cllnlcamente co11_10 el 

fenotipo de un pact~Ot9 con Síndrome de Turnar pero con complemen~o cromg. 

s6mlco normal, y resulta interesante el hecho de que presenten un perf(l so-
/ - . . 

matrom6ttco muy semejante estos dos padecimientos. 

Por otra parte, existen gr6Ucas que eval6an la velocidad de creclmlento de 

algunas dlsplaslas 6seas, y hasta el momento se conocen para acondrople-

si• (20), psoudoacondroplosla, enanismo dlastr6Uco y dlsplasla eplflslal -

cong6nita (12), sln embargo, estas curvas deben consultarse con c8utela, -

ya que tienen algunos lncovenlentes, como es el hecho de haber sido cons-

truldas con datos retrospectivos, y con pacientes norteamericanos, por lo -

que no pueden ser v&Udas en pacientes de nuestro medio; ya que es conocl-

do que existen variaciones para la talla final de poblacl6n a poblacl6n, Por 

lo expresado anteriormente, la valoracl6n longitudinal del paciente con una 

dlsplasla 6sea, deber6 reall•arse, ya sea con este tipo de curvas pero he-

chas con datos' prospectivos y con pacientes de nuestro medio, o bien, me-

diante el perf(l somatom6trico, pero ut1llz6ndolo en forma longltudtnal, ya ... 

que liste nos pennittrA rApldamente comparar al paciente con la poblacl6n O! 

neral, identificar su proporcionalidad o des proporcionalidad de la talla daft! 

da, es decir, conocer cultles son los segmentos corpÓrales que est&n afee-

tadoe tanto por edad como por sexo, asCmtsmo, conoceremos en forma gr,nca 
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el curso del padeclmlento, lo que nos pennltlr6 emitir un pron6sttco m6s pr!!. 

clso y finalmente la posibilidad de examineir la heterogeneidad para cada una 

de listas dlsplaslas 6seas, 

Los perfCles somatométrtcos mostrados en el presente trabajo, revelan clar& 

mente: l, como cada padeclmlento tiene un patrón de crecimiento y desarro

llo f!slco que le es característlco, 2. permiten a su vez examinar heteroge

neidad genlitlca, y 3, distingue enfermedades diferentes cuando estas son -

comparadas, por ejemplo: las curvas que describen la talla media en dlferen. 

tes edades de pacientes con acondroplasla y de pacientes con enfermedad -

de Morqulo pueden ser muy slmllaros, pero la forma de dichas gr6flcas entre 

estos dos padeclmlcntos dlfl.eren notablemente. De esta forma, es posible -

elaborar grAHcas que proporcionen "perfiles normales" por sexo y edad, me

diante las cuales, los individuos afectados con alguna de bstas en(enneda

des1 puedan ser comparados. 

El saber que un nli\o está creciendo dentro del "rango de normalldad 11 para su 

condlc16n, tranquillzarA en cierta medida a los padres y a los pacientes, -

por otro lado, si la talla del sujeto afectado difiere considerablemente del -

perCCl somatoml!trtco esperado, es posible que otros factores est~n lnterflrie!!. 

do con su creclmlento, por lo que 6sta probabilidad deberá ser explorada. 

Por último, es necesario mencionar la utllldad de ampliar el perfíl somatom! 

trlco, obteniendo los valores normales de los diferentes segmentos corpora

les por edad y sexo, ya que bsto enriquece la lnformac16n obtenida del pa-

ctente y da más datos precisos sobre su proporcionalidad. 
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