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Resumen

La deficiencia femoral focal proximal es una anomalia esquelética poco frecuente,
con una incidencia estimada en 1 por 50.000 nacidos vivos. Describimos un caso de deficiencia
femoral focal proximal detectado por ecografia a las 28 semanas de gestacién. Se discute el
diagnostico diferencial, el pronostico y el manejo de esta condicion.
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Proximal femoral focal deficiency: Prenatal diagnosis

Proximal femoral focal deficiency is a rare skeletal anomaly with an estimated

incidence of 1:50.000 live between 50.000 and births. We report a case of proximal femoral focal
deficiency diagnosed by ultrasound at 28 weeks gestation. Differential diagnosis, prognosis and
management are discussed.

Prenatal diagnosis;
Skeletal dysplasia
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Introduccion

Las displasias esqueléticas constituyen un grupo heterogéneo
de alteraciones que afectan al desarrollo y crecimiento del
sistema musculo esquelético. La prevalencia de las displasias
esqueléticas diagnosticadas de forma prenatal o en el
periodo neonatal inmediato es de 2,4-4,5 por 10.000". Se
han documentado mas de 200 subtipos. Las cuatro mas
frecuentes son la displasia tanatoférica, la acondroplasia,
la osteogénesis imperfecta y la acondrogénesis, las cuales
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constituyen el 62% de todas las anomalias esqueléticas de
caracter letal?. La deficiencia femoral focal proximal ocurre
en 1 por cada 50.000 nacidos vivos®. La forma unilateral
representa el 85-90% de los casos®. Describimos un caso
de deficiencia femoral focal proximal detectado en una
ecografia a las 28 semanas programada segun protocolo de
nuestro servicio. Se discuten el diagnéstico diferencial,
el pronéstico y el manejo obstétrico de esta alteracion.

Caso clinico

Se trata de una paciente de 32 afos de edad, en su tercera
gestacion, que acude a consulta ambulatoria para control
ecografico de las 28 semanas. Tiene una hija sana de 9 afos,
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Figura 1 Asimetria de 1 cm entre ambos fémures.

sin malformaciones congénitas, y antecedente de un aborto
espontaneo en el primer trimestre. No se recogen antece-
dentes de importancia en el embarazo. Niega exposicion a
drogas, factores ambientales o radiacion. No tiene ante-
cedentes familiares relevantes.

En la exploracién ultrasdnica se aprecia un feto Unico en
presentacion cefalica con biometria acorde a fecha de ultima
regla a excepcion de asimetria en la medicion de los fémures,
con 56 mm el izquierdo y 46 mm el derecho (fig. 1). Se
midieron el resto de los huesos largos, encontrandose todos
acordes a la edad gestacional, sin evidencia de desminera-
lizacion, angulaciones o fracturas. El perfil facial era normal,
asi como el resto de la anatomia fetal. Con estos datos se
orienta el caso como posible deficiencia femoral focal pro-
ximal. Se realiza seguimiento ecografico cada 4 semanas
hasta el término, documentandose una diferencia de
12 mm para ese momento.

El embarazo culminé con un parto eutdcico a las 39 sema-
nas. Se administro profilaxis antibiotica durante el trabajo de
parto por S. agalactiae positivo en cultivos vaginal y rectal.
Naci6 una nifia de 3.120 kg con Apgar 10-10. En la exploracion
fisica inicial se confirma la dismetria de extremidades infe-
riores debido al acortamiento del muslo derecho (figs. 2 y 3).
No se observan rasgos dismorficos, signos de displasia de
cadera ni otras alteraciones esqueléticas. La diferencia en
la longitud de las extremidades inferiores era de 1,5cm,
debida exclusivamente a la dismetria en la longitud femoral.
La radiografia confirmé el acortamiento (fig. 4). Se descarta-
ron alteraciones en otros huesos de la pelvis y extremidades
inferiores, ademas de displasia de cadera, tanto radiolégica
como ecograficamente. Actualmente, la nina tiene 6 meses;
fue evaluada por el servicio de traumatologia y ortopedia
infantil de nuestro centro de referencia, donde se confirma
la impresion diagnostica y continuara seguimiento.

Figuras 2y 3 Acortamiento del muslo derecho.
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Fémur derecho mas corto.

Figura 4

Discusion

El hallazgo de un fémur corto en la ecografia del segundo o
tercer trimestre debe seguirse por un estudio ecografico que
excluya malformaciones fetales. Cuando se excluyen otras
malformaciones y/o el fémur es muy corto, debe sospecharse
una displasia esquelética, como en nuestro caso.

La prevalencia de las displasias esqueléticas diagnostica-
das de forma prenatal o en el periodo neonatal es de 2,4-4,5
por 10.000".

La deficiencia femoral focal proximal es una anomalia
congénita rara con una incidencia, estimada en 1 por
cada 50.000 nacidos vivos®. La forma unilateral, que es
la mas frecuente (85-90% de los casos), es de mas facil
diagndstico por la discrepancia de las medidas entre ambos
fémures.

En la mayoria de los casos consiste en un defecto esque-
lético parcial del fémur proximal con una inestabilidad varia-
ble de la articulacion de la cadera, acortamiento y otras
anomalias. La evaluacion radiolégica inicial es fundamental
no solo para la identificacion y descripcion de la anomalia,
sino también para evaluar otros defectos asociados.

De los defectos asociados la hemimelia peroneal es la que
se presenta con mayor frecuencia, hasta en un tercio de los
casos®. También puede producirse hipoplasia o aplasia de
otros huesos largos, alteraciones vertebrales, microcefalia 'y
dismorfismo facial'. La hipoplasia femoral cuando se asocia
con la «fascies sindromica inusual», habitualmente es bila-
teral, con herencia autosomica recesiva®.

Aunque la mayoria de los casos son esporadicos, se han
descrito unos pocos casos familiares. Como posible factor

etioldgico se ha descrito el mal control metabélico en madres
diabéticas. Boden et al sugieren que el defecto puede ser
debido a un fallo en la proliferacion y maduracion de los
condrocitos en la placa de crecimiento proximal’. Los agen-
tes implicados en causar ese dafio incluyen anoxia, isquemia,
irradiacion, infecciones bacterianas y virales, toxinas, hor-
monas, energia mecanica y dano térmico, entre la cuarta y
octava semana de gestacion®. La exposicion a farmacos como
la talidomida entre la cuarta y sexta semana de gestacion ha
demostrado ser una causa definitiva en humanos.

Se han propuesto varias clasificaciones. Estas se basan en
la relacion anatomica entre el acetabulo y la porcion proxi-
mal del fémur. La mas utilizada fue propuesta por Aitken®.

Se clasifica en 4 grupos, desde un ligero defecto, tipo A,
con fémur corto, pero con cabeza femoral y acetabulos
normales, hasta casos muy graves, tipo D, en los cuales tanto
la cabeza del fémur como el acetabulo estan ausentes y el
fémur es muy corto y curvo. Esta clasificacion tiene impor-
tantes implicaciones prondsticas y terapéuticas.

De cualquier manera, es importante tener en cuenta que
debido a la falta de osificacion, la adecuada visualizacion de
la cabeza del fémur vy, por ende, la clasificacion definitiva no
puede ser posible durante el primer afo de vida. Ya alrededor
de los 2 afos, la clasificacion es usualmente posible por
clinica y radiologia. La resonancia magnética ha sido pro-
puesta como método de eleccion en la clasificacion tem-
prana, debido a la mejor visualizacion de la cabeza femoral y
las estructuras de la articulacion de la cadera®.

El tratamiento ha de individualizarse en cada caso y la
meta es compensar el déficit funcional. La mayoria de los
tratamientos deben retrasarse hasta que el nifio cumpla 3
afos; sin embargo, alrededor de esta edad debe tomarse una
decision basandose en la discrepancia de tamafo que se
predice para la madurez, la estabilidad de la cadera y las
caracteristicas del pie, el tobillo y la rodilla''. General-
mente, se acepta que los alargamientos por medio de fija-
dores externos seran posibles en la clasificacion tipo Ay B; en
cuanto para los pacientes en la clasificaciéon C o D, una
amputacion precoz con colocacion de protesis se considera
la mejor opcién terapéutica’®.

En resumen, el diagnéstico prenatal es una herramienta
importante para detectar los casos de deficiencia femoral
focal proximal y permite ademas evaluar la presencia de
otras anomalias asociadas, que fueron descartadas en nues-
tro caso, de forma de establecer un prondstico.
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