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Estimados editores,
Presentamos el caso de un niño con
espondiloencondrodisplasia (SPENCD, por su sigla en
inglés) haciendo hincapié en los hallazgos radiológicos. Se
trata de un niño de 9 años de edad, de raza blanca, único hijo
deprogenitores jóvenes, sanos yno consanguíneos. El niñono
tenía antecedentes familiares de enfermedades genéticas ni
óseas. Nació a término por cesárea con un peso de 3.870 g
(DEþ0,63), una talla de 49 cm (DE - 0,44) y un puntaje de
Apgar de 9 a los 5minutos. Presentó infecciones recurrentes,
incluyendo episodios de bronconeumonía, con varias
internaciones desde el primer mes de vida. Se advirtió
retraso del crecimiento a los 4 años de edad.

A los 8 años de edad, presentó fiebre recurrente de origen
desconocido. En la evaluación clínica, a los 9 años de edad, el
niño tenía un peso de 25,55 kg (DE -0,86), una talla de 120 cm
(DE -2,4) y un perímetro cefálico de 53,5 cm (DE þ0,72),
pliegues epicánticos bilaterales, puente nasal bajo, narinas
en anteroversión, orejas de implantación baja, leve
desproporción entre los segmentos superior e inferior del
cuerpo y hepatoesplenomegalia (►Fig. 1A y B).

Su desarrollo neuropsicomotor e inteligencia se
encontraban dentro del rango normal. Tampoco presentaba
signos de déficit neurológico. Su dentadura era normal.

Fig. 1 Paciente de 9 años de edad con leve desproporción entre los
segmentos superior e inferior del cuerpo (A y B).
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El examenradiológicode la columnaverificó lapresenciade
vértebras con acentuada platiespondilia (importante
reducción del diámetro vertical de las vértebras), hendiduras
coronales y lesiones radiotransparentes (encondromas) que
determinan irregularidad del platillo vertebral (►Fig. 2A y B).

En los huesos largos, se observaban lesiones
radiotransparentes que determinan irregularidad de las
regiones metafisarias (3a y 3b) y deformidad de las epífisis
de los fémures (3b y 3c), tibias (3b) y húmeros (3d y 3e)
(►Fig. 3).

El niño presentaba retraso de la edad ósea. La ecografía
abdominal confirmó la presencia de hepatoesplenomegalia. La
evaluación inmunológica sugirió inmunodeficiencia combinada
humoral y celular. Los resultados de la resonancia magnética de
cerebro, análisis de cariotipo mediante bandeo GTG de alta

resolución y análisis metabólico para la detección de
enfermedades por depósito fueron normales.

A los 9 años de edad, el niño seguía presentando lesiones
herpéticas recurrentes de difícil resolución. Un año más
tarde, desarrolló insuficiencia renal y se le diagnosticó
lupus eritematoso sistémico (LES), confirmado por biopsia
renal. Luego, evolucionó con varias internaciones por artritis
de rodilla a causa del LES. Sus padres presentaban fenotipo
normal. El análisis de secuencias realizado según Lausch y
col.1 mostró una mutación patogénica homocigótica en
ACP5: c.791T>A (alteración de la proteína: p.Met264Lys).
Ambos progenitores eran heterocigotos para esa mutación.
Por lo tanto, la evaluación genética, a través del análisis de los
hallazgos clínicos y los resultados de los estudios de
laboratorio y de diagnóstico por imagen, fue compatible
con el diagnóstico de SPENCD.

Los hallazgos radiológicos específicos observados en
nuestro paciente, principalmente en las vértebras, la porción
distal del radio y del cúbito y las rodillas, permitieron
diagnosticar SPENCD.2,3 En una publicación, Schorr y col.4

plantearon el diagnóstico de SPENCD en base a los hallazgos
óseos, que comprenden la presencia de platispondilia de grado
variable, con irregularidad de los platillos vertebrales superior
e inferior, presencia de lesiones nodulares localizadas
inicialmente (o solo) en el tercio o la mitad posterior del
cuerpo vertebral y lesiones no osificantes radiotransparentes,
en sacabocados, redondeadas o multilobuladas que se
extienden desde el cartílago de crecimiento a la metáfisis y
diáfisis. Esas lesiones pueden ser de gravedad variable y
aparecer solo en los huesos largos (típicamente en la zona
distal de la rodilla, peroné proximal, radio distal y cúbito), pero
también pueden observarse en otros sitios de crecimiento
endocondral, como la cresta ilíaca.4,5

Fig. 2 Radiografías de columna que muestran la importante
platispondilia (véanse las flechas rojas) y encondromas (A y B).

Fig. 3 Radiografías que muestran irregularidad de las metáfisis de los huesos largos (A–E) (flechas rojas) y deformidad de las epífisis de fémures
(B y C), tibias (B) y húmeros (D y E) (flechas blancas).
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La talla baja también es un hallazgo frecuente en la
SPENCD. En casos graves, algunos pacientes tienen
miembros desproporcionadamente cortos. En otros, las
proporciones y la longitud del cuerpo se encuentran en el
límite inferior del rango de normalidad. Se han descrito otras
manifestaciones óseas, que incluyen la lordosis lumbar, la
cifoescoliosis, tórax en tonel, genu valgo o genu varo.5,6

La SPENCD es una displasia ósea autosómica recesiva poco
frecuente y heterogénea. Además de las manifestaciones
óseas, se ha descrito con frecuencia compromiso
neurológico, con espasticidad, retraso mental y
calcificaciones cerebrales. También se han descrito
alteraciones inmunológicas asociadas con ese síndrome. Sin
embargo, pocas veces se ha observado inmunodeficiencia.3,5

La desregulación del sistema inmunitario en la SPENCDabarca

enfermedades autoinmunes como el LES, la trombocitopenia
autoinmune y la anemia hemolítica autoinmune.7 Sin
embargo, sus manifestaciones clínicas y gravedad pueden
ser muy variables.8

La SPENCD es causada por mutaciones bialélicas en el gen
ACP5, que codifica la fosfatasa ácida resistente al tartrato
(TRAP, por su sigla en inglés). En los individuos afectados se
observa ausencia de expresión sérica de TRAP y, en
consonancia con las manifestaciones autoinmunes, un
aumento de los niveles séricos de interferón alfa (IFNα) y
un incremento de la expresión de los genes estimulados por
interferón (ISG, por su sigla en inglés).1,9

El caso descrito destaca los principales hallazgos
radiológicos observados en la SPENCD, una displasia ósea
de tronco corto, caracterizada por manifestaciones

Fig. 3 (Continued)
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pleiotrópicas que afectan, no solo el hueso sino también el
cerebro y el sistema inmunitario.
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