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Residencia de Diagnéstico por Imagenes - Posadas, Misiones

Paciente de sexo femenino, 24 afios de edad, multigesta. Sin antecedentes
genealdgicos, no cosanguineos. Con 26.1 semanas de embarazo por
ecografia, con oligopamnios severo, rotura prematura de membranas y
malformacidn fetal. De manera siibita comienza con hemoginecorragia por
desprendimiento de placenta normoinserta, motivo por el cual se realiza
cesarea de urgencia obteniéndose un feto que fallece en el puerperio
inmediato.

En multiples radiografias de cuerpo completo se observé un acortamiento
global de las extremidades a predominio en regiones femoro-tibiales, las
cuales presentaban una acentuada angulacion. Escapulas y caderas
hipoplasicas con acetadbulos aplanados y ligera escoliosis de la columna
dorsal. Ademas se visualiz6 un tdrax estrecho con morfologia en campana y
acortamiento cervical. En la ecografia efectuada a las 26 semanas de edad

gestacional el hallazgo fundamental estuvo dado por el acortamiento del
hueso femoral, midiendo 3.72 cm; el cual ademas presentaba un
adelgazamiento cortical y una acentuada angulacion.
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DISPLASIA CAMPOMELICA
CRITERIOS IMAGENOLOGICOS DE UNA ENTIDAD
INFRECUENTE
Santiago José Barchiessi| Manuela Goizueta |

Maria Belen Flores | Rafael Rocino

Discusion:

La incidencia de esta entidad se estima desde 1-40.000/200.000 casos, siendo
una osteocondrodisplasia rara y severa de transmisidon autosémica dominante
con letalidad en el periodo neonatal. Caracterizada por acortamiento y
angulacion de las extremidades, principalmente el fémur. Los criterios
imagenoldgicos son el acortamiento de extremidades a predominio
rizomélico, angulacion femoro-tibial bilateral, tdrax estrecho en forma de
campana, escapulas hipoplasicas y escoliosis, siendo estas caracteristicas
clasicas en un feto de 24 semanas, edad gestacional similar a la de nuestro
paciente. El examen ultrasonografico de rutina puede detectar hallazgos
sugestivos debiéndose considerar pruebas genéticas moleculares para una
variante patogena del gen SOX9, sin embargo al aplazarse estas pruebas el
diagnéstico puede realizarse mediante sospecha clinica, ecografica y
radiografica. La insuficiencia respiratoria es la principal causa de muerte
debido a las anomalias esqueléticas de la caja toracica.

Conclusién:

El diagnéstico de esta patologia se debe establecer reuniendo criterios clinicos
e imagenoldgicos, debido a su curso letal es imperativo realizar el diagnéstico
de forma precoz, con una adecuada valoracién ultrasonografica para
asi proceder con métodos de mayor complejidad.
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