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Displasia mesomélica 
de tipo Langer

Sr. Editor:

Las displasias mesomélicas son un grupo heterogéneo de tras-
tornos genéticos caracterizados por el acortamiento de la por-
ción media de las extremidades1. La displasia mesomélica de
tipo Langer (DML), número OMIM 249700, fue clasificada por
primera vez como una entidad única por Langer en 19672. Los
sujetos afectados tienen extremidades cortas, hipoplasia de cú-
bito y peroné, hipoplasia mandibular de grado variable y habi-
tualmente inteligencia normal.

Los padres de estos enfermos tienen, generalmente, talla baja
y hallazgos clínicos y radiológicos de discondrosteosis de
Leri-Weill3.

Presentamos el caso de un varón de raza gitana ingresado en
nuestra unidad en el período neonatal por el diagnóstico prenatal
(ecografía en el segundo trimestre de embarazo) de enanismo me-
somélico. La somatometría en el momento del ingreso fue: peso,
2.960 kg (desviación estándar [DE]: –1,01); talla, 42 cm (DE: –4,12),
y perímetro cefálico, 35 cm (DE: –0,5). En la exploración física des-
tacaba un marcado acortamiento de los miembros, con afectación
predominante de los segmentos medios, deformidad de Madelung
en ambas muñecas e hipoplasia mandibular.

De los antecedentes familiares cabe reseñar que los padres eran
primos hermanos, y que ambos, una tía materna, cuatro tíos pater-
nos, la bisabuela paterna y los cuatro hermanos del paciente están
diagnosticados de discondrosteosis.

Los hallazgos radiológicos confirmaron el diagnóstico de DML:
acortamiento de los huesos largos de extremidades, más marcado en
antebrazos y piernas con marcada angulación de la diáfisis radial,
cúbito ancho y corto, deformidad de la cabeza humeral (fig. 1);
cuello femoral corto con grandes trocánteres y cóndilos, acor-
tamiento, ensanchamiento y angulación lateral de la tibia con hi-
poplasia de peroné a expensas de su porción proximal (fig. 2) e
hipoplasia mandibular. El cariotipo fue normal, 46 XY. No se en-
contraron malformaciones asociadas.

El enfermo tiene en la actualidad 5 años y medio y presenta un
desarrollo psicomotor normal para su edad. Su talla actual es de
82 cm (DE: –5,54). Destacan, en estos años, la presencia de tres cri-
sis convulsivas tónico-clónicas generalizadas en relación con hipo-
glucemia grave. Los estudios endocrino-metabólicos, neurofisiológi-
cos y de imagen no mostraron ninguna alteración, por lo que se
concluyó como diagnóstico el de hipoglucemia cetósica.

El paciente se encuentra en la actualidad pendiente de estudio ge-
nético.

Figura 1. Angulación
de la diáfisis radial, cú-
bito ancho y corto e hi-
poplasia de la porción
proximal del húmero.

Figura 2. Acortamien-
to y ensanchamiento ti-
bial con hipoplasia de
peroné especialmente en
su porción proximal.

Langer2 definió un enanismo caracterizado por acortamiento
predominante del segmento medio de los miembros, asociado
con hipoplasia o aplasia de cúbito y peroné e hipoplasia man-
dibular. Pertenece al grupo de las displasias mesomélicas carac-
terizadas por acortamiento del segmento medio de los miem-
bros. Este acortamiento es más marcado en pantorrillas que en
antebrazos. Los pies y las manos son de morfología normal. La
desviación cubital de las manos es inconstante. La cara es de
apariencia normal, salvo por la hipoplasia mandibular, que no
está presente en todos los casos, y parece probable que no sea
un componente genuino del síndrome1. Hasta la fecha no se
han descrito anomalías viscerales4,5 pero sí un caso de asocia-
ción con disgenesia gonadal6. La inteligencia suele ser normal4,
aunque Robertson et al3 presentan un caso con retraso mental.

Los padres generalmente tienen talla baja y datos clínicos y ra-
diológicos de discondrosteosis (DC) de Leri-Weill3. Ésta se ca-
racteriza por talla baja moderada con acortamiento mesomélico
de los miembros. Con frecuencia se asocia a deformidad de Ma-
delung de la muñeca. Esta observación hizo surgir la hipótesis
de que la DML es la expresión homocigota de la DC7,8.

Recientemente, se ha demostrado que el defecto molecular en
la DC es una mutación o deleción del gen SHOX (homeobox

containing gene) localizado en la región seudoautosómica pri-
maria, en el extremo distal del brazo corto de los cromosomas
sexuales9,10. Esta región escapa de la inactivación X en la mujer
y participa obligatoriamente en la recombinación durante la
meiosis masculina, lo que lleva a que la DC se transmita como
un trastorno autosómico dominante. La DML parece deberse a
mutaciones o deleciones homocigotas de este gen.

La DML es, por tanto, una forma rara de enanismo, de heren-
cia autosómica recesiva, en la que los padres están afectados
de DC de Leri-Weill. Las manifestaciones clínicas en los hetero-
cigotos varían en intensidad5, y muchas veces no son reconoci-



Cartas al Editor

608 An Pediatr (Barc). 2007;67(6):603-14

das, lo que impide realizar asesoramiento genético en estas fa-
milias. No obstante, es posible realizar diagnóstico prenatal al
comienzo del segundo trimestre basándose en el desproporcio-
nado acortamiento mesomélico de las extremidades y en la hi-
poplasia de cúbito y peroné4,5.
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Gastritis necrosante
Sr. Editor:

La necrosis de la pared gástrica puede ser sospechada cuando
se detecta aire en la pared del estómago en estudios radiológi-
cos o ecográficos. Esta acumulación de aire puede ser secunda-
ria o estar asociada a distintas situaciones clínicas, con pronósti-

co muy diferente según sus formas de presentación. Esto, aña-
dido a las distintas denominaciones de sus diferentes formas
clínicas y evolutivas, hace que no todos los conceptos relacio-
nados con esta patología estén suficientemente claros. Este pa-
ciente creemos que constituye un claro exponente de una forma
bien definida de infiltración aérea de la pared gástrica acompa-
ñada de necrosis.

Un niño de 4 años de edad operado de reflujo gastroesofágico
15 meses antes ingresa de urgencia por dolor abdominal, distensión
epigástrica por masa palpable, vómitos, deshidratación y afectación
grave del estado general, de 10 h de evolución. Dieciocho horas
antes había ingerido abundante cantidad de bebidas gaseosas. Acos-
tumbra a ingerir verdura cruda y plastilina. La radiografía simple de
abdomen muestra estómago muy distendido, ocupado por conteni-
do con aspecto de bezoar y aparente neumatosis quística (fig. 1). El
lavado gástrico evacua gran cantidad de contenido vegetal y líqui-
do oscuro de olor pútrido y pH muy ácido. Veinticuatro horas des-
pués la radiografía de abdomen muestra menor contenido gástrico
con disección por gas de la pared del estómago (fig. 2). Cuatro días
después empeora su estado general y aparece reacción peritoneal.
Se realiza laparotomía urgente, y se detecta necrosis extensa de pa-
red gástrica con perforación. Se extirpa la zona necrosada y se anas-
tomosan fórnix y antro preservados. La evolución es buena a corto y
largo plazo.

La infiltración por gas de la pared del tubo digestivo es un ha-
llazgo radiológico o ecográfico no excesivamente infrecuente.
Su incidencia exclusiva en la pared gástrica es excepcional1. Ge-

Figura 1. Estómago dis-
tendido y ocupado por
contenido que sugiere
bezoar.

Figura 2. Disección por
gas de la pared gástrica.


