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Se trata de una enfermedad congé-
nita y familiar con maultiples trastor-
nos de desarrollo dseo, de los cuales el
mais caracteristico es el ensanchamien-
to suave y progresivo de la regién me-
tafisiaria de los huesos largos, con adel-
gazamiento de la cortical y exagera-
cién de la trama del tejido esponjoso.

Es una entidad extremadamente ra-
ra, cuya primera descripcién fue hecha
per Smith y Jones en el afio de 1910,
pero tan sélo hasta 1931 Pyle dio Ia
primera descripcién clinica y radiols-
gica considerindola cbmo enfermedad
especifica. En el afio de 1937 Bakwin
y Krida le dieron el nombre de Displa-
sia Metafisiaria Familiar.

L.C. A, H. C. N* 320.454 del Hos-
pital de San Juan de Dios de Bogota:
vardn de 15 afios, procedente de Villa-
hermosa (Tolima), en buenas condi-
ciones generales que consulta por de-
formidad de las rodillas y dificultad
para la marcha, de siete afios de evo-
lucién.

Examen fisico.—Paciente dolicocé-
falo, con ligero aumento del tamafio

de la cabeza y dificultad para la mo-
dulacién. En la boca hay piezas den-
tarias defectuosamente implantadas y
en pésimo estado. Amigdalas hipertr6-
ficas y cripticas; adenopatias sub-
maxilares. A la auscultacion cardiaca
presenta un soplo sistélico grado II,
mejor audible en la base. En las manos
hay desviacién dorsal de las falanges
media y distal en todos los dedos. Genu
valgum bilateral a expensas del tercio
superior de la tibia; ensanchamiento
de las extremidades distales de los hue-
sos tubulares largos. (Figuras ntimeros
1y2).

Laboratorio—C. H.: normal. Pro-
teinas totales: 5,4 mg. Albuminas:
3,65 mg. y globulinas 1,75 mg. Fos-
fatasa alcalina: 1,85 u. b. Fosfatasa
acida: 0,21 u. b. Calcio: 10,2 mg.
Fésforo: 4,0 mg. Serologia: negativa.

Reyos X. Crdnco.—El crineo pre
senta aspecto dolicocéfalo moderado y
aumento de densidad de los huesos de
la base. La silla turca es pequefa y las
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clinoides posteriores estin ensancha-
das. En las mastoides no se ha produ-
cido la neumatizacién normal; las cel-
dillas etmoidales y los antros maxilares
muestran escaso desarrollo, en tanto
que los senos frontales son agenésicos.
Los huesos de la cara estin ensancha-
dos y hay aumento de la trabeculacion
del tejido esponjoso. El maxilar infe-
rior se presenta ensanchado, més hacia
sus ramas ascendentes. La implantacién
dental es anémala, con multiples rai-
gones. (Figuras ntimeros 3, 4 y 5).

Columna—La lordosis lumbar fisio-
légica se encuentra rectificada y los
.cuerpos vertebrales muestran adelga-
zamiento de la cortical y exageracién
de la trama del tejido esponjoso. Espi-
na bifida oculta de SL

Torax.—Las claviculas se encuen-
tran ensanchadas en toda su extension;
las costillas predominantemente en su
extremo posterior. La silueta cardio-
vascular es normal. (Fig. nimero 6).

Humeros. — Estdn simétricamente
deformados, con ensanchamiento de
los dos tercios proximales y adelgaza-
miento de la cortical. Omoplato nor-
mal. (Fig. nimero 7).

Antebrazos. — Ensanchamiento si-
métrico de los dos tercios distales de
ambos huesos con incurvacién del ra-
dio; también estd adelgazada la corti-
cal. En el tercio medio del radio de-
recho se encuentra una fractura co-
rrectamente consolidada; hay lineas
de crecimiento en los radios. (Fig.
numero 8).

Manos.—La mitad distal de todos
les metacarpianos se encuentra ensan-
chada, la cortical adelgazada y aumen-
tada la trama del tejido esponjoso.
Cambios similares se observan en las
falanges, pero en la mitad o dos tercios
proximales. (Fig. nimero 9).

Pelvis.—Se encuentra disminucion
del didmetro transverso, especialmente
a nivel de los acetiabulos, con mode-
rada protrusién de los mismos; hay
aumento de la trama del tejido espon-
joso y ensanchamiento mas notorio de
las ramas isquiopubicas. (Fig. name-
ro 10).

Eémures. — Hay ensanchamiento
uniforme de los cuellos femorales,
adelgazamiento de la cortical y coxa
valga bilateral; las extremidades diafi-
siarias se encuentran ensanchadas con
Ia cortical muy delgada y exageracién
de la trama esponjosa, viéndose a nivel
de los tercios proximal y medio, de
aspecto normal. (Fig. numero 11).

Piernas.—1La tibia presenta en sus
tercios proximal y distal cambios si-
milares a los ya anotados en los huesos
tubulares largos, con una zona inter-
media de aspecto normal. Hay lineas
de crecimiento. En los peronés los
cambios son iguales.

Pies.—Ensanchamiento de los hue-
scs del tarso y adelgazamiento de la
cortical. En el metatarso los cambios
predominan en la parte proximal del
grueso artejo y distal de los demais.
(Fig. numero 12).

Discusion.

Este paciente tiene cuatro herma-
ncs varones y tres hermanas, de los
cuales solamente un varén de § afios
presenta cambios somiticos semejan-
tes. No ha sido posible mejor investi-
gacién al respecto, pues tan solo se
hizo estudio clinico-radiolégico de Ia
madre, la cual no presenta ninguna
alteracién relacionada con la entidad.
Si logramos demostrar la enfermedad
en el hermano menor, el aspecto fami-
liar queda completo como en la mayor
parte de los casos anteriormente des-
critos.
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El aspecto radiogrifico de este pa-
ciente tiene de particular el ser muy
completo y tipico, segin las diferen-
tes descripcionss de casos anteriores.
S6lo hay que anotar el ensanchamiento
de las claviculas, uniforme en toda su
extension, diferencidndose de los des-
critos, en los cuales Gnicamente afec-
taba la mitad intcrna. También con-
viene agregar que no encontramos al-
teraciones de los cuerpos vertebrales y
que la curvatura de la regién dorsal
¢s normal.

Diagndstico diferencial,

La etiopatogenia de la enfermedad
parece ser una falla en Ia accién de los

RESUMEN

Se presenta un caso mas de Displa-
sia Metafisiaria Familiar, en un pa-
ciente con manifestaciones clinicas
radiogrificas caracteristicas de la en-
fermedad. Tiene un hermano de cinco
afios que es probable que padezca la
enfermedad.

osteoclastos en la region metafisiaria
durante la época del crecimiento; esta
falla también ocurre en otras entida-
des distréficas y en algunas metaboli-
cas adquiridas, con las cuales sc¢ puede
confundir cuando solamente se tienen
estudios radiogrificos parciales; esto
ccurre con la Enfermedad de Gaucher,
secuelas de raquitismo, osteopetrosis o
enfermedad de Albers Schénberg, os-
teomalasia, gargolismo, disostosis clei-
docraneal, envenenamiento por plomo,
enfermedad poliquistica y leontiasis
Osea; sin embargo, cuando se disponc
del estudio radiografico completo, bas-
ta conocer la enfermedad para que su
confusion sea dificil. 4

SUMMARY

Another case of familial Metaphyseal
Dysplasia is presented, in a patient
showing manifestations by clinical ra-
diographs of having characteristics of
the sickness. He has a brother five
years old that probably is suffering
from the sickness.
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