SINOSTOSIS ESPONDILOCARPOTARSAL; DISPLASIA ESQUELETICA
RARA. A PROPOSITO DE UN CASO
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Introduccion: ElI sindrome de sinostosis
espondilocarpotarsal (SCT) es un desorden
genetico muy raro que se hereda de forma
autosomica recesiva y se caracteriza por: fusion de
los cuerpos vertebrales, huesos carpales vy
tarsales, estatura corta y desproporcionada,
escoliosis, pie varo y dismorfismo facial leve. Otras
manifestaciones clinicas pueden ser paladar
hendido, hipoacusia, laxitud de las articulaciones e
hipoplasia del esmalte dentario. La causa de este
sindrome es la mutacion del gen de la filamina B
(gen FLNB) que codifica una proteina
citoplasmatica multifuncional que participa en el
desarrollo del esqueleto, por lo que dicha
alteracion produce una displasia esquelética de
espectro clinico variable, cuya forma mas leve de
presentacion la constituyen el SCT y el sindrome
de Larsen. Desde que el SCT fue descrito por
primera vez en 1973 por Jones y col., hasta la
fecha actual se han dado a conocer menos de 30
casos en el mundo .

Material y Método: Presentamos un paciente
masculino de 16 anos de edad con antecedentes de
enfermedad genética no filiada y seguimiento consulta
de Traumatologia por multiples episodios de
inestabilidad patelofemoral bilateral, sin hiperlaxitud
patente. En una radiografia al azar por dorsalgia, arroja
escoliosis toracica derecha leve(Cobb 15) con
rectificacion de lordosis cervical y sinostosis multiple
C2/C3 /C4 y C6/ C7 asintomatica, ademas de sinostosis
multiple en huesos del carpo con escafoides carpiano
dismorfico de forma bilateral y sinostosis huesos del
mediopie
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Resultados: El analisis de ligamiento ha
permitido localizar el gen causante de esta
enfermedad en la regidn cromosomica 3pl4
gue codifica para la filamina B en este caso
siendo un diagnostico tardio incidental. EL

paciente fue intervenido de una luxacion con
fractura osteocondral de la roétula, con
realineacion proximal tipo Insall y sintesis
del fragmento viable con optimo resultado.
En estos mementos esta asintomatico de los
hallazgos caracteristicos de la SCT.

En carga

Conclusiones : La SCT es una entidad
rara, pero infradiagnosticada en muchos
casos asintomatica. EL estudio de las
displasias esqueléticas debe ser
multidisciplinar y apoyado en estudios
geneticos.




