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INTRODUCCIÓN

El enanismo tanatofórico es la más frecuente de las
condrodisplasias incompatibles con la vida en fetos y
neonatos; fue descrita por vez primera en 1967 por Ma-
roteux et al. La frecuencia es de 0,144/10.000 nacimien-
tos1,2 con predominio en varones (2:1). Se caracteriza
por macrocefalia, acortamiento de extremidades de pre-
dominio rizomélico con tórax hipoplásico e imágenes
radiológicas típicas.

Presentamos el caso de 2 hermanos gemelos pretér-
mino, describiéndose las manifestaciones clínicas, radio-
lógicas y necrópsicas.

OBSERVACIÓN CLÍNICA

Ingresan en nuestro servicio 2 recién nacidos varones,
gemelos procedentes de otro hospital por prematuridad
(edad gestacional, 31 semanas) evidenciándose síndro-
me malformativo.

Corresponde a una primera gestación de madre sana de
28 años, que notó los primeros movimientos fetales a la
semana 22 de gestación. No hubo ingesta de tóxicos ni
medicamentos y el embarazo siguió un curso normal. El
parto fue por cesárea, precisando reanimación inmediata.

Antecedentes familiares: padre de 34 años, sano; ma-
dre de 28 años, sana; no hay antecedentes de consan-
guinidad, enanismo familiar ni otras anomalías esquelé-
ticas. Talla de ambos padres normales.

Primer gemelo. Somatometría: peso, 1.220 g (percen-
til, 10-25%); talla, 32 cm (percentil inferior al 10%); perí-
metro cefálico, 30 cm (percentil 75%); tóracico, 20 cm;
abdominal, 24 cm; presenta hipotonía generalizada, au-
sencia de reflejos primitivos y distrés respiratorio (Sil-
verman 6). Tras varios episodios de apnea fallece a las
14 horas de vida por insuficiencia respiratoria.

Segundo gemelo. Somatometría: peso, 1.705 g (per-
centil 75%); talla, 33 cm (percentil inferior al 10%); perí-
metro cefálico, 32 cm (percentil superior al 90%); toráci-
co, 23,5 cm; abdominal, 27 cm. Ingresó cadáver.

Fenotípicamente ambos cursan con macrocefalia, su-
turas craneales dehiscentes, facies pequeña respecto al
cráneo, prominencia frontal, raíz nasal hundida, orificios
nasales antevertidos, pabellones auriculares de implan-
tación baja, cuello corto y pterigium coli.

El tórax es estrecho con mamilas hipoplásicas y el ab-
domen abombado. Las extremidades son cortas e incur-
vadas con los muslos en abducción y rotación externa,
pliegues cutáneos sobrantes y manos anchas con dedos
cortos. Genitales masculinos, testículos no descendidos
(fig. 1).

Figura 1.
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Radiológicamente (figs. 2-4) destacan los siguientes
hallazgos:

– Cráneo: bóveda craneal grande con base pequeña.
Fontanelas amplias y suturas dehiscentes con osificación
normal.

– Tórax: clavículas en posición elevada (imagen en
manillar de bicicleta). Costillas cortas con ensancha-
miento de los extremos anteriores, más llamativo en la
proyección lateral. Escápulas pequeñas y esternón po-
bremente osificado. La altura de los cuerpos vertebrales
está disminuida a expensas de la zona media adoptan-
do una imagen en H o V invertida con aumento de la
distancia intervertebral en la proyección lateral y estre-
chamiento interpedicular caudal a partir de L4 con osifi-
cación normal de los cuerpos vertebrales.

– Pelvis: hipoplásica con escotadura ciática estrecha.
El techo del acetábulo está horizontalizado con espolo-
nes típicos.

– Extremidades: los huesos largos están acortados, las
diáfisis están incurvadas y la metáfisis deformada que se
prolonga en forma de cono en la parte proximal de hú-
mero y fémur; el aspecto global de éste es el de un “re-
ceptor telefónico”. Los huesos de las manos y de los pies
son anchos y cortos, de aspecto rectangular, sobre todo
el primer metacarpiano y metatarsiano; las falanges sólo
están parcialmente osificadas con límites irregulares y
cupuliformes.

Ecografía cerebral y abdominal: normales.
El cariotipo en piel y cartílago fue 46 XY (masculino

normal) en ambos casos.
El examen necrópsico mostró normalidad de ganglios

basales, córtex cerebral y cerebelo.
Los pulmones mostraban zonas de atelectasia y fo-

cos de enfisema intraalveolar; hipertrofia ligera de ven-
trículo derecho. Bazo, hígado y riñones con conges-
tión severa. No observándose en hueso la formación

Figura 2. Figura 3.

Figura 4.
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de columnas condrocitarias y la osificación endocon-
dral se halla interrumpida a nivel de la placa de creci-
miento.

DISCUSIÓN

El enanismo tanatofórico es considerado la osteocon-
drodisplasia letal más frecuente en fetos y neonatos.
Descrita por primera vez por Maroteux et al en 1967. Se
estima que la frecuencia en nuestro medio es de
0,144/10.000 nacimientos1.

Su herencia es autosómica dominante, producida por
una mutación a nivel del receptor 3 del factor de creci-
miento de fibroblastos2-5; se considera localizada en el
cromosoma 4p16. El riesgo de recurrencia en nuestra
población es de 1,34 × 10–5, el cual se triplica en los ca-
sos de edad paterna superior a los 35 años6,7. Se ha re-
lacionado también con otras mutaciones y translocacio-
nes8. El diagnóstico se basa en los hallazgos clínicos, ra-
diológicos, ecográficos y necrópsicos.

Clínicamente se caracterizan por macrocefalia, dehis-
cencia de suturas craneales, frente prominente con
puente nasal aplanado y exoftalmos. El tórax es muy es-
trecho, con longitud de tronco normal y abdomen glo-
buloso. Presenta rizomelia extremada, con extremidades
extendidas y separadas del tronco, los muslos en ab-
ducción y en rotación externa, pliegues cutáneos so-
brantes, las manos son anchas con dedos cortos.

Fallecen precozmente por insuficiencia respiratoria
debido a la deformidad torácica9,10.

Radiológicamente existe un macrocráneo, presentán-
dose en un 14% de los casos deformidad craneal en for-
ma de trébol como consecuencia del cierre precoz de las
suturas coronal, lambdoidea y escamosa11. Ésta permite
clasificar la entidad en dos tipos: el tipo 1, con el fémur
acortado y con deformidad en “receptor de teléfono”,
sin deformidad craneal, con el que se corresponden los
2 casos que aquí se presentan, y el tipo 2, con cráneo
en trébol y huesos largos no incurvados, aunque muy
acortados en su longitud.

También aparece prominencia frontal y foramen mag-

nun pequeño, con estenosis del mismo y del canal me-
dular, que puede contribuir a la insuficiencia respirato-
ria que causa la muerte en estos pacientes12. El tórax es
estrecho y displásico, con aplanamiento de los cuerpos
vertebrales, espacio discal intervertebral relativamente
ancho y estrechamiento caudal del conducto vertebral13.
La pelvis tiene una pequeña escotadura ciática y el te-
cho del acetábulo está horizontalizado, prolongándose
con un pequeño espolón interno y externo. Extremida-
des globalmente acortadas, con predominio proximal
(rizomelia) y, como ya hemos comentado, puede haber
deformidad o no del fémur en “receptor telefónico”10,11.

Ecográficamente está bien definido el diagnóstico pre-
natal antes de la semana 22 de gestación9,11,14 y su diag-
nóstico diferencial intraútero puede ser difícil con la fi-

brocondrogénesis y la atelosteogénesis. La detección in-
traútero determinará la conducta a seguir, tanto obstétri-
ca como pediátrica tras el nacimiento.

En los estudios histopatológicos del hueso se ha ob-
servado una desorganización de la osificación endocon-
dral15,16. Se han descrito otras anomalías asociadas, no
observadas en nuestros casos como son la hidrocefa-
lia17-20, anomalías cardíacas septales, ductus permeable,
riñón en herradura, hidronefrosis y ano imperforado.

Es importante reconocer clínicamente el aspecto de
estos enanismos, pues en el caso de que nacieran vivos
la reanimación sería inútil, ya que la muerte se produci-
rá por la hipoplasia pulmonar. Una radiografía posterior
del esqueleto será muy valiosa, facilitando el diagnósti-
co, al igual que la necropsia.

En nuestro caso, desconocemos si se trata de un em-
barazo monocorial-monoamniótico, puesto que nacie-
ron en otro hospital, pero dado que son 2 niños del mis-
mo sexo y ambos afectados del mismo síndrome lo más
probable es que sean el resultado de una mutación do-
minante y al ser el padre de edad inferior a 35 años (en
edades parentales avanzadas el riesgo de mutación es
mayor6) es improbable que en un embarazo posterior
nazca otro tanatóforo21 (de hecho la madre ha tenido un
embarazo posterior con recién nacido sano). Si la ge-
melaridad hubiera sido de gametos diferentes, entonces
habría que pensar en un mosaicismo gonadal. En estos
casos de ambos gemelos afectados, es muy importante
saber la ovularidad, ya que el riesgo para futuros hijos
puede variar considerablemente.
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