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RESUMEN 

La Displasia Metatrópica (MTD) es una entidad rara, constituye inversiones en las 

proporciones corporales que se manifiestan en su evolución dando lugar a un 

enanismo rizomélico. El objetivo del presente artículo es describir el diagnóstico 

temprano de  esta entidad en paciente de 1 año y 3 meses  de edad, de piel blanca, 

masculino que fue remitido desde la consulta de Genética hacia el servicio de fisiatría 

del  Hospital Universitario de Guayaquil, Ecuador. Los estudios radiológicos evidencian 

rotoescoliosis en columna, en miembros superiores acortamiento diafisario y 

ensanchamiento metafisario de húmero, en miembros inferiores, alas iliacas y pelvis 

pequeñas. En conclusión de los tratamientos, reportan efectos beneficiosos, con las 

acciones rehabilitadoras se mejoraron los balances articulares lo que facilitó su 

movilidad activa y el desarrollo psicomotor. 

Palabras clave: Displasia metatrópica. 

 

INTRODUCCIÓN 

La Displasia metatrópica (MTD) es una entidad rara, con una prevalencia al 

nacimiento de 1 en un millón de nacidos vivos, de origen genético, se debe a 

mutaciones en el gen TRPV4 en el cromosoma 12q24.11. (1) El síndrome es una forma 

de enanismo de miembros cortos, cuyas manifestaciones están presentes al 

nacimiento con trastornos en la osificación epimetafisial. Se describen casos con modo 

de herencia autosómica dominante y recesiva. Se trata de una osteocondrodisplasia 

que presenta al nacimiento acortamiento rizomélico de las extremidades, con tórax 

estrecho y largo, que cursa con cifoescoliosis. (2) El nombre de la entidad hace 
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referencia a las inversiones en las proporciones corporales que se manifiestan en su 

evolución dando lugar a un enanismo rizomélico, con ensanchamiento bulboso de las 

articulaciones.  La cifoescoliosis es progresiva y presenta diversos tamaños 

vertebrales con aplanamiento de los cuerpos vertebrales en forma de lengüeta. (3) Las 

costillas son cortas y las alas ilíacas hipoplásicas con marcado aplanamiento que les 

da aspecto de alabarda y en forma de oreja de elefante. (4) El hallazgo más reciente y 

de mayor significado en este apartado se ha producido en relación con las displasias 

espondilometafisarias, trastornos que, aunque con distinta intensidad y cierta 

variabilidad individual y de grupo, comparten características como talla baja, 

escoliosis con platiespondilia y un aspecto peculiar de los pedículos vertebrales y 

anomalías en las metáfisis de los huesos largos. El descubrimiento de distintas 

mutaciones alélicas en el gen que codifica el receptor vaniloide 4 de los canales de 

potencial transitorio como causa de estos procesos. (5) El objetivo del presente artículo 

es describir el diagnóstico temprano de esta entidad en paciente de 1 año y 3 meses  

de edad, de piel blanca, masculino que fue remitido desde la consulta de Genética 

hacia el servicio de fisiatría del  Hospital Universitario de Guayaquil, Ecuador 

Presentación de caso 

Paciente de 1 año y 3 meses  de edad, masculino, blanco, hijo de matrimonio no 

consanguíneo, remitido desde la consulta de Genética hacia el servicio de Fisiatría en 

la misma entidad del  Hospital Universitario de Guayaquil en Ecuador donde radicaban 

los profesionales de la misión médica cubana. El diagnóstico precoz implica valoración 

neurológica continua por estenosis del foramen magno en la infancia. El ingreso del 

paciente, con retardo psicomotor, fue redirigido hacia la consulta de estimulación 

temprana, realizándose diagnóstico clínico y radiológico de una cifoescoliosis para su 

posterior tratamiento.  

Antecedentes paternos: madre de 26 años, baja talla (1,50 m), no constan relaciones 

de malformaciones familiares ni de malformación congénita así como enfermedades 

hereditarias, padre de 36 años no constan relaciones de malformaciones familiares ni 

de malformación congénita así como enfermedades hereditarias.  

Antecedentes prenatales y perinatales: ecografías realizadas durante la atención 

prenatal en límites normales, embarazo que transcurrió sin riesgo alguno, parto 

distócico por cesárea, presentación pelviana a las 37 semanas, oxigenoterapia por 

distress respiratorio durante 4 semanas de ingreso en unidad de cuidados intensivos.  

Antecedentes posnatales: se detecta, clínica y radiológicamente, acortamiento y 

deformidad de huesos largos de miembros superiores e inferiores,  extremidades 



 

cortas en articulación del codo y muñeca prominentes, contracturas en flexión de los 

codos con limitación a su extensión, manos en desviación  cubital  con  dedos  largos  

e implantación  proximal  del  pulgar, aumento de la movilidad articular de éstos así 

como desviación axial de la columna vertebral.  

Examen físico: Talla: 69 cm (Percentil 50-90) peso de 10,5 kg, circunferencia cefálica 

de 48 cm prominente macrocefalia con región frontal amplia y extensa;  cráneo y cara 

con evidente dismorfia dada por frente abombada, ángulo nasofrontal bajo, nariz 

pequeña con anteversión de las ventanas nasales, distancia nasolabial extendida, 

enanismo tanatofórico.  

Examen óseo: tórax largo con costillas cortas, cifoescoliosis toracolumbar con 

reducción en la altura de los cuerpos vertebrales y pobre osificación de los mismos.  

Extremidades superiores: cortas con articulación del codo  muñeca prominentes, 

contracturas en flexión de los codos con limitación a su extensión, manos en 

desviación  cubital  con  dedos  largos  e implantación  proximal  del  pulgar  y 

aumento de la movilidad articular de éstos.                       Extremidades inferiores: 

cortas con articulaciones prominentes, rodillas con limitación articular a este nivel; 

pies y dedos largos, irregularidad de los huesos del carpo y de las metáfisis y epífisis 

de las falanges; irregularidad de los calcáneos y en menor grado de otros  huesos del 

tarso.  

Escápulas: pequeñas, aladas e hipoplásicas, cifoescoliosis dorsolumbar, cóccix largo.  

Cadera: estrecha con limitación a la abducción.  

Piel: numerosos pliegues cutáneos en región posterior e interna de los muslos.   

- Examen neurológico: fue consistente con su desarrollo psicomotor (por la parte 

motora). 

- Examen cardiovascular: soplo diastólico 2/6 en foco mitral. 

- Desarrollo psicomotor: retraso en la adquisición de los hábitos motores  

Sistema Osteomioarticular (SOMA): Inicia y no completa arcos articulares de la 

cadera, codos y rodilla izquierda por dolor. Rigidez de ambas rodillas a la extensión. 

Balances articulares de miembros superiores: limitación de 20º de flexión y abducción 

de hombros bilaterales, flexo de codos bilateral reductibles y prensión positiva. 

Balances articulares de miembros inferiores: flexo de cadera derecha -20°, flexo de 

rodilla 10° (derecha) y -5° (izquierda), dorsiflexión de ambos tobillos a neutro. Giba 

dorsal izquierda. Sensibilidad sin alteraciones. 

 

 



 

 

 

 

 

 

EXÁMENES COMPLEMENTARIOS 

 

Hemograma: Hb: 110 g/l; Hto: 38; Leucocitos: 10 x 109; Neutrófilos: 0,33; 

Eosinófilos: 005. 0  Linfocitos: 62; Eritrosedimentación: 15 mm;  Reticulocitos: 

2.4 x 103; Plaquetas: 200 x 109;Glicemia: 3.3 mmol/l; Creatinina: 50 mmol/l; 

TGP: 46 U/l; TGO: 44U/l; Urea: 3.2 mmol/l; Colesterol: 3.2 mmol/l; Triglicéridos: 

0.91 mmol/l; Bil T: 16.5 mmol/l; Bil D: 13.2 mmol/l; PT: 57g/l; Fe: 21.87 mmol/l; 

Bil I: 3 mmol/l; Ultrasonido abdominal: hígado, páncreas, riñones, vejiga y 

próstata normales. Complementarios relacionados con la entidad: Calcio sérico: 

2,20 mmol/ L; Fosfatos: 1,50 mmol/L; Fosfatasa alcalina: 960 U/L. Ecocardiograma: 

disfunción diastólica en ventrículo izquierdo. Insuficiencia mitral ligera.  

 
 

 

 

 

 

 

 

 

                    Fig. 1-. Radiografía simple lateral del cuerpo y cráneo. 

Las radiografías del fémur y la pelvis, así como la columna vertebral se muestran en la 

figuras 2. En ella se observan marcados cambios y acortamiento con diáfasis y 

metáfisis anchas, ensanchamiento de fémur y alas iliacas, pelvis pequeña, así como 

osificación defectuosa, rotoescoliosis y platispondilia en columna. 

 

 

 

 

 

 

                    



 

 

 

     Fig. 2- Fémur, pelvis y columna vertebral. 

En la siguiente (Fig. 3) se evidencian rasgos de la entidad: a) tórax asimétrico, 

hipertelorismo mamario, pliegues en piel, cuello corto, acortamiento de huesos largos 

en miembros inferiores acortamiento de huesos largos; b) dedos tubulares con uñas 

cortas; c) pies zambos con displasia diastrófica. Curva única levo, convexa dorso 

lumbar (Fig.4), se diagnostica una cifoescoliosis.   

                                

 
 
 

 
 

 
 
 

    Fig. 3- Cuerpo, mano y pie. 
                                       

 
 

                                           
 

 
                                                     Fig. 4- Cifosis dorsal. 

 
 

 
 



 

Objetivos del tratamiento 

- Brindar toda la información de la entidad a padres y familiares y el proceso de 

rehabilitación. 

- Aumentar fuerza muscular en miembros superiores e inferiores, así como músculos 

paravertebrales, abdominales. 

- Normalizar tono muscular y corrección de contractura en flexión del codo. 

- Mantener y aumentar  arcos articulares en codos, caderas y rodillas. 

- Evitar la progresión de la deformidad esquelética. 

- Reeducar la postura: corrección de actitud cifótica. 

- Estimular independencia en la alimentación. 

- Mantener la función pulmonar. 

- Conservar trofismo muscular. 

 

PAUTAS DEL TRATAMIENTO 

Apoyo psicológico a padres y familiares. Orientar a padres y familiares sobre 

tratamiento postural. 

Agentes físicos: calor infrarrojo a 80 cm de distancia perpendicular en ambas rodillas 

y codos durante 5 minutos, previo a los ejercicios. 

Masoterapia vibratoria para sistema respiratorio. 

Kinesioterapia: movilizaciones  pasivas de miembros superiores, ejercicios activos 

asistidos de miembros inferiores, estiramientos pasivos de toda la columna, ejercicios 

posturales en posición de decúbito, ejercicios de flexibilización de las articulaciones 

coxofemorales así como de la columna lumbar, ejercicios de extensiones laterales en 

sentido contrario a la deformidad, ejercicios fortalecedores de los músculos extensores 

del tronco, ejercicios fortalecedores de los músculos retractores de la escápula, 

ejercicios para tonificar los flexores de cadera y  paravertebrales lumbares, colchón 

terapéutico: rolar, rectar, gatear. Progresivamente patrones de facilitación de cuatro 

puntos, patrones de facilitación a la postura de sentado y a la incorporación. 

Terapia ocupacional: actividades estimulantes (ludoterapia), actividades terapéuticas 

para fortalecer músculos paravertebrales, músculos abdominales, actividades 

terapéuticas para aumentar arcos articulares, incentivar habilidades de autovalidismo 

al alimentarse. 

Tratamiento médico: nutrición adecuada con una alimentación rica en calcio. 

Medicamentos: vitaminoterapia. Ortoprótesis: corsé de Milwaukee hacia corección 

activa del raquis para autoelongación. 



 

 

DISCUSIÓN 

La designación de displasia o enanismo metatrópico fue la escogida para expresar los 

cambios e inversiones que se producen en las proporciones corporales. (6,7)  En 1972, 

Houston, et al sugirieron  la  designación  de hipercondrogénesis debido a que este 

síndrome se caracteriza por una formación exuberante de cartílago en la tráquea, 

bronquios y en los extremos en crecimiento de los huesos (8) hecho este que se 

evidencia en la necropsia de nuestra paciente. Una de las complicaciones más 

frecuentes en la displasia metatrópica (no presente en este caso) es la hipoplasia de 

la odontoides y la subluxación de las vértebras C1-C2, lo que conlleva a compromisos 

espinales, medulares o ambos. La prevalencia de las displasias óseas se calcula en un 

caso por cada 1.000 habitantes, lo que evidencia que, en algún momento de la 

trayectoria profesional de un especialista en fisiatría, se encontrará ante un paciente 

afecto por ellas. (9) 

 

CONCLUSIONES 
 
Al término de la conclusión de los tratamientos el paciente reportó efectos 

beneficiosos, con las acciones rehabilitadoras se mejoraron los balances articulares lo 

que facilitó su movilidad activa y el desarrollo psicomotor. 
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