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RESUMEN

La Displasia Tanatoforica es un desorden autosémico
dominante, que puede ser recurrente y familiar. La
confirmacion genética puede ser dificil, dado que
los cariotipos son poco utiles. Cuando se presenta
en el primer trimestre de la gestacion es usualmente
letal. El diagnéstico es clinico y ultrasonografico o
postnatal. Se reporta un caso, detectado a la semana
22 de embarazo, en el que se detectd higroma quistico
tabicado gigante, edema de cara, térax en apariencia
restrictivo, hepatoesplenomegalia, ausencia de
huesos largos y de cuerpos vertebrales funcionales,
acortamiento significativo de miembros, derrame
pericardico, pleural, ascitis e hipoplasia pulmonar
severa. Dado el crecimiento desmedido de cabeza y
el prondstico neonatal mortal, se decide interrupcion
del embarazo a las 32 semanas. El cariotipo era 46
XY normal. El producto fallece al momento del
nacimiento de forma inmediata y la paciente tiene una
evolucion postparto normal.

PALABRAS CLAVES: Diagnostico ecografico.
Rabdomiosarsoma. Tumores congénitos.

ABSTRACT

Tanatophoric dysplasia is an autosomal dominant
disorder, which can be recurrent and familiar.
Genetic confirmation can be difficult, as cariotypes
are not helpful. When it occurs in the first trimester
of gestation is usually lethal. Diagnosis is clinical
and sonographic or postnatal. A case, detected at
week 22 of pregnancy by sonography is reported. A
giant tabicated cystic hygroma, face oedema, thorax
in restrictive appearance, hepatoesplenomegaly,
absence of long bones and functional vertebral bodies,
significant shortening of limbs, pericardial and pleural
effusion, ascites and severe pulmonary hypoplasia
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were registered by ecography. Termination of
pregnancy was decided at 32 weeks by the excessive
growth of the head and the fatal neonatal prognosis.
Cariotype test was 46 XY, normal. The product dies
immediately at birth and the patient has a normal
postpartum evolution.
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diagnosis.

INTRODUCCION

Las displasias esqueléticas representan una gamma
de malformaciones fetales dseas y cartilaginosas,
sin embargo, pueden asociarse a anomalias en otros
sistemas, causadas por alteraciones genéticas y que
representan un reto diagndstico.

Se han identificado mas de 450 desordenes Oseos
hereditarios. ~ Algunos  presentan  prondsticos
favorables, mientras que otros son incompatibles
con la vida. Ademas del riesgo de recurrencia en
embarazos posteriores. (1,2).

Los hallazgos ultrasonograficos ademas de dar un
diagnéstico, ofrecen claridad en el prondstico fetal,
que a su vez dirige el manejo prenatal, permitiendo
la interrupciéon temprana del embarazo en paises
en donde no esta contemplado el aborto como una
opcion o en donde el diagnostico por micro arreglos
no es posible y el cariotipo nos da poca o ninguna
informacion.

La Displasia Tanatoforica es un desorden autosémico
dominante, que es reconocido como letal. Aunque los
patrones de herencia en las displasias esqueléticas
son variados, es posible dar recomendaciones de
recurrenciay patron de presentacion familiar.
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Fig. 3 Relaciéon abdomen/Té6rax.

REPORTE DE CASO.

Paciente de 19 afios, primigesta, valorada a las 12
semanas de gestacion con estudio de ultrasonido de
tamizaje, mostrando evidencia de Higroma Quistico.

(Fig. 1)

Se sospecha de un probable Sindrome de Turner,
dada la gran frecuencia con la que se asocian los
higromas a la monosomia X, sin embargo, en el
estudio ecografico morfoldgico de las 22 semanas
se documentan hallazgos que cambian la impresion
diagnostica inicial: liquido en cantidad normal,
placenta anterior, Higroma quistico tabicado gigante,
edema de cara, térax en apariencia restrictivo,
hepatoesplenomegalia, ausencia de huesos largos. Se
realizo cariotipo que reporto 46 XY normal. Estudios
generales normales. (Fig. 2,3)

Se realizo control prenatal con estudios ecograficos
seriados, que mostraron ausencia de cuerpos

Fig 4. Higroma quistico.

vertebrales funcionales, acortamiento significativo
de miembros, derrame pericardico, pleural, ascitis
e hipoplasia pulmonar severa. Dado el crecimiento
desmedido de cabeza y el prondstico neonatal mortal,
se decide interrupcion del embarazo a las 32 semanas.
En nuestro pais el aborto es penalizado por la ley y se
realiza en situaciones que pongan en peligro la vida
de la madre.

El producto fallece al momento del nacimiento de
forma inmediata y la paciente tiene una evolucion
postparto normal. (Fig. 4)

CONCLUSIONES.

Las valoraciones tempranas y el tamizaje del primer
trimestre con evaluacion morfolégica, permite
realizar diagndstico de patologias poco frecuentes.
Generalmente, hallazgos positivos en primer trimestre
estan relacionados con displasias esqueléticas de mal
pronostico fetal. (3,4)
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Al momento de detectar un trastorno de ese tipo debe
referirse a la paciente a un Centro de Perinatologia,
para que el abordaje de diagnostico y pronostico sea
rapido y ofrezca buenos resultados a la madre. La
confirmacion genética puede ser dificil, dado que los
cariotipos son poco utiles y algunos paneles de micro
arreglos no son dtiles, por lo cual, el diagndstico es
clinico y ultraonografico o postnatal. (5,6,9).

Una vez diagnosticadas malformaciones
incompatibles con la vida la interrupcion del embarazo
en condiciones seguras para la madre deben de ser
garantizadas, dado que la prolongacion del embarazo
podria poner a la madre a riesgo. (7, 8)

El consejo genético es de vital importancia, en el caso
de patrones de herencia autosdémico dominante como
la Displasia Tanatoforica, cuyo riesgo de recurrencia
es menos del 1%, basandonos en un mosaicismo
gonadal.
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