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Enanismo diastrofico. Presentacion de dos
casos con estudio dermatoglifico

Por las Dras.:

LIANE BORBOLLA® Y BELKIS VAZQUEZ"®

Borbolla, L.; B. Vazquez. Enanismo diastrofico. Presentacion de dos casos con estudio
dermatoglifico. Rev Cub Ped 54: 2, 1982,

Se presentan las observaciones de dos nifias con enanismo diastrofico. El estudio
dermatoglifico muestra patrones que parecen propios de la entidad: predominio de
vorticilos en los dedos, posicién normal del trirradio axial palmar, figura zigodactilica
en una de ellas, ausencia o disminucion de los pliegues de flexion digitales y especial-
mente una evolucién longitudinal de las crestas palmares con un indice de lineas
principales bajo y terminacion més wertical de la linea B. Esta mayor verticalidad de
las crestas palmares puede ser secundaria a la contractura congénita de los dedos
(sinfalangismo) que se observa en esta enfermedad.

Dentro de los enanismos de extremidades cortas se destaca el ena-
nismo diastrofico o displasia diastréfica, asi llamado (del griego: dias-
trophos, retorcido) por Lamy Maroteaux,' en 1960. Varios autores®* se han
interesado por las manifestaciones clinicas, radioldgicas y genéticas de la
entidad, y se ha aceptado el modo de herencia autosomico recesivo, con
alto riesgo para la descendencia.

En nuestro pais no se ha informado la enfermedad. Por eso, creemos
de interés la presentacion de dos casos cubanos. El estudio dermatoglifico
realizado muestra patrones especiales, que parecen propios de esta varie-
dad de condrodisplasia.

Presentacion de los casos

Caso 1

Paciente B.C.M.. de sexo femenino, blanca, de 5 anos de edad: nacio 25-4-1974. Al
nacer la nifa, el padre tenia 27 anos y la madre 21 anos; ambos son cubanos con fe.
notipo normal y no consanguineos. La nifa es producto del primer y dnico embarazo de
la madre, el cual fue de duracién normal; no hubo durante el mismo tentativa de aborto,
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ninguna infeceidn viral ni exposicidn a Rx. La madre no tomé medicinas durante el mis-
mo. El parto fue fisiolégico vy el peso al nacer 3.2 kg, los pies zambos vy la fisura pala-
tina fueron notados en el momento del nacimiento. Su desarrollo inotor fue retardado,
no asi su desarrollo psiquico.

Examen fisico: peso: 125 kg, talla: 88 cm; circuaferencia cetalica: 48 cm: circunfe-
rencia tordcica: 31 cm; circunferencia abdominal: 50 cm; relacion segmento superior/
segmento inferior: 1,83; talla sentada: 57 em (figura i). El crdnec es grande, con frente
ancha v abombada, la cara ovalada v aplanada. Se nota hipertelorismo, pestanas largas,
nariz corta con fasas nasales ligeramente evertidas y puente nasal no deprimido. El
filtro es normal, la boca pequena con dientes separados. Hay maloclusion y mal-
posicion de los dientes. Se observa wuna fisura palatina posterior y microrre-
trognatia. Las orejas estdn en posicion wvertical con engrosamiento y deformi-
dad bilateral del hélix (figura 2); al tactc se notan wvaries nodulos endurecidos en los
pabellones auriculares. El cuello es largo, los hombros estrechos, ef torax alargado y
esté presente un pectus carinatus moderado. Ademds, la nifa presenta cifoescoliosis,
limitacion de la extension de ambos codos y mufecas, con brazos y antebrazos cortos;
las manos son pequenas, con braguidactilia; los pulgares en posicidn proximal estdn
extendidos [(hitehhiker thumb); hay clinodactilia bilateral del 2do. 4to. y 5to. dedos;
aumento de las membranas interdigitaies entre todos los dedos; limitacidn de la fle-
xion de las articulaciones interfalingicas de los 10 digitos. Los muslos son cortos, con
limitacion de la extension de rodillas y tobillos: se observa pie varo equino bilateral. La

Figura 1
Paciente No. i. Se observa la baja talla, las

extremidades cortas, el pie varo bilateral v
fos dedos de los pies en abanico.
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actitud de pie es en semiflexion de las rodillas: la nina camina en la punta de los dedos
de los pies, los cuales estdn abiertos en forma de abanico. Los genitales externos son
normales. La inteligencia es normal para su edad,

Examenes complementarios: hemograma, orvina. glucosa, urea, salcio, fasforo y fos-
fatasa normales.

Estudio citogenético: cromatina sexual (frotis bucal): 40% de cuerpos de Barr. Ca-
riotipo: 46, XX,

Estudio radiolégico

Craneo: macrocefalia; columna vertebral: escoliosis dorsal de convexidad izquier-
da. disminucién de los cuerpos vertebrales dorsales y 1ra. lumbar moderada, lordosis
lumbar, cifosis, estrechamiento del espacio interpeduncular en las dltimas vértebras
lumbares, falta de cierre de las apdfisis espinosas de la columna cervical.

Térax: escépula derecha mas elevada que la izquierda, separacion del extremo an-
terior de los arcos costales.

Pelvis: sacro estrecho: el techo de ambos acetabulos esta aplanado; coxa vara bi-
lateral. La cabeza femoral no es visible. Los trocénteres mayores estan muy desarrolla-
dos: cuello femoral corto con marcada osteoporosis, luxacidon de ambas caderas (fi-
gura 3).

Figura 2

Deformidad de la orejo derecha de la mis-
ma paciente, Se notan los nddulos del pa
bellén auricular.
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Huesos largos: genu valgum bilateral, las metafisis proximales y distales de los
huesos largos estan ensanchadas e irregulares. El cartilago de crecimiento no es visible;
epitisis malformadas e irregulares, disminucién de la longitud de los huesos largos con
osteoporosis marcada, El extremo proximal del humero es ancho y aplanado; cabeza hu-
meral pequena e irregular. La cabeza del radio estd desplazada y el cibito es corto en
su parte distal. Los extremos distales del cibito y dzl radio estdn inclinados hacia la li-
nea media, con exclusién de la articulacion del extremo distal del cibito (figura 4)

Pies: deformidad en wvaro, huesos cortos y anchos, Mayor desarrollo del 1er. meta-
tarsiano; ausencia de la falange intermedia del 4to. y 5to. dedos, acortamiento del ier.
metatarsiano derecho en relacién con el izquierdo. Los huesos del tarso son muy de-
formes y cortos.

Manos: metacarpianos y falanges cortos y anchos; el acortamienlo mds acentuado es
al nivel del 1er. dedo; desplazamiento proximal y lateral del 1er. dedo, el cual presenta
una marcada separacion del 2do. Incurvacién del 2do. dedo y del 4to. con inclinacién de
la base de la falange proximal del 2do. dedo. El 4to. dedo de la mano izquierda presenta
mayor longitud que el derecho. Disminucién del espacio articular interfalingico proximal
del 3er. v 4to. dedos. Los huesos del carpo se disponen hacia el extremo distal del radio
[figura 5).

Figura 3

Caso No. f, Estrechamiento de las dltimas
vértebras lumbares. El sacro es muy estre-
cho, Obsérvese el aplanamiento del techo
acefabulfar, la luxacién de las caderas y fa
ausencia de la cabeza femoral: incurva-
cidgn de fos femures, metdlisis deformes.
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Figura 4

Extremidad superior, caso Neo. 1. Huesos largos cortos, de-

formidad de cxtremo proximal del hdmero, ancho y aplana-

do- radic v cibito anchos e incurvados, acorlamiento distal
del cibito,

Figura 5

[

By de manos de paciente No. 1. Primer metacarpiano corlo

y en posicion lateral, desviacion cubital del 2do. y 4to. de-

dos. disminucion del espacio articular interfaldngico  proxi-
mal del 3ro. vy 4to. dedos.
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Casa 2

Paciente K.C.0O.. de sexo femenino., de raza negra, de 16 meses de edad, nacid
10-6-1978. Al nacer, su padre tenia 31 afios y la madre 20 afos, ambos son cubanos, de
fenotipo normal y no consanguineos. La nifia es producto del dnico embarazo de la ma-
dre, que dur6é 40 semanas. La madre, a los 2 meses y medio de gestacién, tuvo dengue,
no se hizo placas. no tomé medicinas durante la misma. El parto fue fisioldgico, la nifia
pest al nacer 3 kg. Su desarrollo motor ha sido retardado, sostuvo la cabeza a los 5 me-
ses y no camina todavia. Su desarrollo psiquico parece normal.

Examen fisico: peso 85 kg; talla: 1 cm; circunferencia cefélica: 45 cm: circunferen-
cia tordcica: 45 cm; circunferencia abdominal: 44 cm. Cabeza grande. fontanela anterior
puntiforme. cara ovalada, frente ancha y abombada, hipertelorismo, ligera desviacion anti-
mongoloidea de hendiduras palpebrales, epicanto, nariz pequefa con fosas nasales everti-
das: ligera depresion del puente nasal; pestanas largas. El filtro es normal; se aprecia
una fisura palatina del paladar dure: microrretrognatia, nay deformidad bilateral del hé-
lix y a la palpacién del pabellon auricular, se notan pequefios nodulos endurecidos. El
cuello es corto con implantacion baja del pelo en la nuca. Térax alargado, extremidades
cortas, limitacién de la extension de ambos codos: implantacion mas proximal del pul
gar hitchhiker thumb, clinodactilia del 2do. asi como del 3vo. y del Sto. bilateral; braguidac-
tilia, aumento de membranas interdigitales. El 4to. dedo es el mas largo. Hay limitacién de
los movimientos de flexidn digitales: no surco simiano. Los muslos son cortos, pie varo
equino bilateral, los dedos de los pies estdn separados en abanico (figura 6). Escoliosis
dorsal.

Exdmenes complementarios: hemograma, orina, urea. glucosa, calcio, fésforo y
fosfatasa normales. Estudio citogenético: Cromatina sexuval (frotis bucal): 44% de
cuerpos de Barr. Cariotipo: 46, XX normal

Estudio radioldgico

Figura &

Paciente No. 2: baja talla, extremidades cortas; pie varo
equino bilateral: dedos de la mano cortos con eversidn del
pulgar (hitehhiker thumb).
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Osteoporosis generalizada, disminucion de la longitud de los huesos largos, los
cuales presentan las metafisis ensanchadas e rregulares, nucleos epifisarios peque-
nos y deformes. Los cdbitos son mas cortos que los radios (figura 7). Las manos son
anchas y cortas, con implantacion proximal del pulgar: su dngulo de separacion es
mayor que lo normal en relacin con el 2do. dedo. Primer metacarpiano de forma
triangular; desviacion cubital de los dedos 2do., 3ro. y dto. Flexion de la falange distai
del Sto. dedo; estrechamiento de algunos espacios interfalangicos proximales. No hay
alteraciones pleuropulmonares. Aumento del didmetro anteroposterior del tdérax. Des-
proporcién toracoabdominal. Luxacidn de ambas articulaciones coxofemorales. Exage-
racion de la lordosis lumbar, sacro acuminado. Escoliosis dorsal de convexidad iz-
quierda. Anomalias de las primeras vértebras dorsales. Concavidad en la cara anterior
de las vértebras, citosis. Deformidad en varo equino de ambos pies. Calcificacion par-

cial del cartilago de las orejas.

Estudio dermatoglifico

Los hallazgos dermatoglificos aparecen en el cuadro y en las figuras & v 9. En ambas
pacientes hay alteraciones de los plieques de flexidn digitales, que estan ausentes o
muy poco marcados. Predominan los vorticilos en ambos casos en los pulpejos digi-
tales; el indice de intensidad de patrones digitales [PI) es alto en las dos ninas.

En las cuatro palmas, la posicion del trirradio axial t es normal, v el wvalor del
angulo atd en la primera paciente lambién, En la observacion 2, debido a la funcion de
los trirradios subdigitales ¢ y d, no es posibie calcular el valor en grados del dngulo
atd. No hay figuras verdaderas en el #res tenar y solamente una figura verdadera
hipotenar, un bucle radial, que por otra parte es la figura que mds a menudo se ob-
serva en sujetos normales en dicha region, en la palma derecha de la paciente No. 2.
Hay bucle distal en el 4to. espacio interdigital de ambas palmas de la paciente Mo. 1.
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Flgura 7
Cago Moo 2. Rx de extremidad superior: humedo corto y
ancho, incurvacidn del cibito y radio.

R.C.P.
MARZO-ABITIL, 1982 245



CUADRO
DERMATOGLIFOS DE LAS PACIENTES

Huellas digitales Angulo atd en grados Posicion del t axial” Tenar hipotenar
1 2 3 4 2

Caso 1

der w w w w u 47 14% t O Av
izg W w W w u 46 149 t 0 Avw
Caso 2

der W U u W W —_ 12% t 0 Lr
izq w w u w u — 10% t O Ao

Mo. crestas
P R digitales Mo. crestas de ab Tipo modal linea C** Tipo modal linea D***

Caso 1

der 0 i L [} 161 43 84 ulnar 7

izeg 0 0 L a3 a1 ulnar 7

Caso 2

der 0 ] cd — —_ 40 81 - aem

izq 0 i} cd — a1 — _—

PRIl MIL Surco simiano Farmula de Cummins PFD

Caso 1

der 13 5 no 75743, anormales
izq 5 no 75733 anormales
Caso 2

der 16 — no QOidod.3. anormales
izq. —  ne Dido3.1. anormales

W: vorticilo: U: bucle ulnar; A": arco ulnar; O: campo abierto: L: bucle: L bucle radial; cd: patrdén zigodactilico: Pll: indice de inten-
sidad de patrones digitales: MLI: indice de lineas principales; PFD: pliegues de flexién digitales.

*Seglin Walker® **Segin Plato;® ***Segin Cummins y MidloT



Figura &

Dermatoglifos de la paciente No. 1. Predominio de vorticilos
digitales. Evolucidn longitudinal de crestas palmares.

Figura 9

Dermatoglifos de la paciente No. 2. Patrdn zigodactilico cd

bilateral. Seis vorticilos digitales; bucle radial hipotenar,

terminacion en posicion 3 y 4 de la linea principal B: Curso
fongitudinal de crestas palmares.

En el caso 2 encontramos un patron zigodactilico cd bilateral en palmas. Las termina-
ciones de la linea principal B en las cuatro palmas de ambos casos no es frecuente,
sigue una direccion més vertical de lo normal y termina més proximalmente de lo
habitual. El dato de mayor interés es el valor del indice de lineas principales (MLI),
que es de 5 en ambas palmas del caso 1 {valores normales en controles cubanos: me-
no izquierda: 7,74 = 2,13; mano derecha: 875 = 2,06, para el sexo femenino). En el
caso 2. si se pudiera calcular el valor del indice de lineas principales, lo que no se
puede hacer por la fusién de ¢ y d, seria similer, lo que indica en ambas pacientes,
una direccién vertical de las crestas palmares.

DISCUSION

El diagndstico de enanismo diastrofico no ofrece dificultad ni dudas en
ambas pacientes: los signos fisicos son caracteristicos de la enfermedad.
Las dos tienen enanismo micromélico, braquidactilia con aduccion de los
pulgares, situados mds proximalmente, cifoescoliosis, limitacion de los
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movimientos articulares, especialmente al nivel de codos, rodillas y dedos
¥ pie equino varo bilateral. La deformidad de los pabellones auriculares con
nodulos a veces calcificados, secundarios a la cicatrizacion de masas quis-
ticas blandas situadas en el antehélix o cerca de él, presentes al nacer,
es un signo tipico de la enfermedad. La fisura palatina (observada en el
50% de los enfermos), la luxacion de las caderas y la hipoplasia mandibu-
lar, son otras manifestaciones halladas en la entidad. Radioldgicamente las
marcadas alteraciones de los huesos tubulares dadas por la cortedad dia-
fisaria, la irreqgularidad y ensanchamiento de las metafisis, el retardo del
crecimiento epifisario e hipoplasia de las epifisis, la incurvacion del ra-
dio y del cibito, el acortamiento marcado del 1er. metacarpiano y las alte-
raciones vertebrales descritos en el enanismo diastréfico, se encuentran
en las pacientes.

La enfermedad es génica, de herencia autosdmica recesiva. Ambas
ninas son hijas Gnicas de padres, a! parecer, normales y la hipdtesis de
este modo de herencia no puede ser rechazada.

Mo hemos encontrado referencia de estudio dermatoglifico en esta
entidad y comentaremos nuestros hallazgos.

Las alteraciones morfolégicas de la mano, propias del enanismo dias-
trafico”' se han reunido en las dos pacientes: la eversion del pulgar, la
braquidactilia, la contractura de los dedos, y su expresion radiologica: la
disminucion del espacio articular interfalangico.

Los patrones dermatoglificos anormales en las cuatro palmas de las
dos pacientes son similares y consisten en la disminucion o ausencia de
los pliegues de flexién digitales y la verticalidad peculiar de las crestas
palmares, evidenciada por el valor bajo del indice de lineas principales y
la terminacién de la linea principal B mas proximal de lo habitual. Estas
alteraciones dermatoglificas estan condicionadas por la contractura digital
(sinfalangismo). Brehme y Baitsch,®* en 15 casos de artrogriposis miltiple
congénita, sefalan la evolucién marcadamente longitudinal de las crestas
palmares en los dermatoglifos de ocho pacientes; la verticalidad es menos
marcada en otros tres.

El término artrogriposis es sinénimo de contractura de las articulacio-
nes de origen prenatal, y la llamada artrogriposis multiple es una forma del
defecto. Nosotros estimamos que la mayor verticalidad de las crestas pal-
mares no es especifica de la artrogriposis miltiple congénita, pero si es
debida a la contractura digital, cualquiera que sea su causa. Asi, en un pa-
ciente que presenta un sindrome de Poland, la braquisindactilia de la mano
ipsolateral al defecto del pectoral mayor se acompanaba de contractura
digital y las crestas palmares también seguian una evolucién marcadamen-
te longitudinal, como lo hemos informado.” En la vida intrauterina, el desa-
rrollo articular comienza hacia la quinta y media semanas y a las ocho se-
manas, hay movimiento de las articulaciones.

Si las crestas palmares se desarrollan entre el 3er y 4to. mes de vida
intrauterina, su evolucion en la palma estara afectada y resultara mas lon-
gitudinal. Cualquier trastorno que se acompaine de contractura congénita
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digital, y un ejemplo es el enanismo diastrofico, presentara esta alteracion
de la direccion de los dibujos dermatoglificos en la palma y, de ser asi,
podemos decir que esta mayor verticalidad de las crestas dérmicas es un
signo clinico de valor en esta enfermedad.

El patron zigodactilico presente en el caso 2 evidencia cierto grado de
sindactilia,” y como a menudo la braquidactilia se acompana de este defec-
to (braguisindactilia). es de esperar que este dibujo dermatoglifico anormal
se encontrara también en otros pasient2s con cnanismo diastrofico.

SUMMARY

Borbolla, L.: B. Vézquez. Diastrophic dwarfism. Presentation of two cases with derma-
roglyphic study. Rev Cub Ped 54: 2, 1982,

Observations on two girls with diastrophic dwarfism are exposed. The dermatoglyphic
study shows patterns that appear to be original to the entity: whorls prevalence in
fingers, normal position of the palmar axial tri-radio; zigodactylar shape at one hand,
decreased or absent digital flexion folds, and specially a longitudinal evolution of
palmar crests with a low rate for main lines and a more vertical ending of the B line,
This higher palmar crest verticality may be secondary to fingers’ congenital contric-
tion [symphalangism) that is observed at this disease.

RESUME

Borhbolla, L.; B. Vazquez. Nanisme diasirophigue. A propos de deux cas avec étude der-
matoglyphigue. Rev Cub Ped 54: 2, 1982

Il est présenté les observations de deux filles porteuses de nanisme diastrophique.
L'étude dermatoglyphique montre des patrons qui semblent étre propres a I'entité: pré-
dominance de vorticiles sur les doigts, position normale du triradius axial palmaire, fi-
gure zygodactylique chez une. absence ou diminution des plis de flexion digitaux, et
notamment une évolution longitudinale des crétes palmaires avec un bas indice des
lignes principales et terminaison plus verticale de la ligne B. Cette verticalité plus pro-
noncée des crétes palmaires peut &ire secondaire a la contracture congénitale des doigts
{symphalangie) observée dans cette maladie.

FE3IME

Fopooita, JN.; B. Bacrec. Imacrpofruecke®t sHaEmsM. [Ipencras-
JNIeHE® XBYX CJYy9Y86B C NepMATOTIRJRAYSCKAM HCCHAEXOBAHMEM. Rev Cub
Ped shy 2, 1982.

B mRacrosme® padoTe NpeNCTABAADTCA HaCOADIEHHMA IBYX NEBOYEK. C
IMAacTpoPRISCKAM SHaAHE3MOM. JlepMaToTvmGHNA eHaiM3 BHABJIAET 00-
pasmH, KOTOPHe IOXOX6e NPACYmE CamoMy 3200JeBaHA®M: CDEeIHEe KOJM
YeCTBO 38BATKOB HA TaNblaX, HOPMAJNBHOS TOJOXKEHRE TDEXTydeBOR-
MoIMETEeYHOR KOCTH, 3ATOIAKTRNLEAA durypa y omHol A2 HMX, OT -
CYTCTBEE WM TIOHEXEHEE CHJIANOR INATATAJBHHX CTRCOB R NpeXNe BCE
TO NPONOABHAES BBOJRIEA I'PeCHeN JanoHE C HASKAM AHNEKCOM TJIaB =
Aux JRERR B OoJ6e BEDTAKANEHHM OKOHYSHAEM JIAHEM B. 3T4 BHOOKAA
BePTRRAJRHOCTE JANOHHHX TpeCHe# MOXeT OHTHL CJEICTBHEM BDOXIER-
HOTO0 KOHTPAKTY[H NaneleB (CRE(aJaHIE3M), KoTopas HalimiaeTcd -
OpE 5TOoM 3a00JIeBaHEA,
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