Revista Cubana de Medicina Fisica y Rehabilitacion 2019;11(1):e354

Presentacion de caso

Displasia espondilometafisaria tipo Kozlowski

Spondylometaphyseal Dysplasia Type Kozlowski

Karin Altamirano Mampaey' http://orcid.org/0000-0003-0313-9561
Yunia Herbania Labrada Rodriguez! http://orcid.org/0000-0002-0645-1967

! Hospital Universitario Clinico San Carlos, Servicio de Medicina Fisica y Rehabilitacion,

Universidad Complutense, Facultad de Medicina. Madrid, Espafia.

* Autor para la correspondencia. Correo electronico: karin_altamirano@hotmail.com

RESUMEN

Introduccion: La displasia espondilometafisaria es una enfermedad o6sea infrecuente. La
forma mas habitual es el tipo Kozlowski, de caracter hereditario autosomico dominante. Se
caracteriza por escoliosis, platispondilia y lesiones metafisarias de los huesos largos.
Objetivo: Describir una experiencia en el tratamiento rehabilitador de la displasia

espondilometafisaria tipo Kozlowski.

Presentacion de caso: Paciente valorado en consulta de rehabilitacion con baja talla,
acortamiento de huesos largos, alteraciones radiologicas en columna vertebral, contractura

bilateral de caderas y rodillas y pies equinovaro.

Resultados: Evolucion6 favorablemente durante el tratamiento rehabilitador, mejor6d de
forma gradual el balance articular de miembros superiores e inferiores, el tono muscular y la

funcién motora en general.

Conclusiones: La evaluacion clinica, radiologica y genética resulta fundamental en la
displasia espondilometafisaria para lograr una clasificacion y diagnostico certeros en aras de
iniciar un tratamiento multidisciplinar precoz que permita potenciar las capacidades

funcionales del paciente.
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ABSTRACT

Introduction: Spondylometaphyseal dysplasia is an infrequent bone dysplasia. Kozlowski
type is the most common form, with an autosomal dominant hereditary character. It is
characterized by scoliosis, platyspondyly, and metaphyseal lesions of the long bones.
Presents itself a case evaluated in rehabilitation consultation with short stature, shortening of
long bones, radiological alterations in the spine, bilateral contracture of hips and knees and
equinus foot.

Objective: To describe an experience in the rehabilitation of Kozlowski-type
spondylometaphysial dysplasia.

Case report: This patient was assessed at a rehabilitation clinic. He is short, and shoed
shortening of his long bones, radiological alterations in the spine, bilateral contraction of the
hips and knees and equinovarian foot. He evolved favorably during the rehabilitation
treatment; he gradually improved his joint balance of upper and lower limbs, muscle tone
and motor function in general.

Conclusions: The clinical, radiological and genetic evaluation is fundamental in
spondylometaphyseal dysplasia in order to achieve an accurate classification and diagnosis
in the interest of initiating early multidisciplinary treatment that allows to enhance the
functional abilities of the patient.
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INTRODUCCION

La displasia espondilometafisaria es una enfermedad 6sea infrecuente, definida por primera
vez por Kozlowski en 1967. Existen varios subtipos en relacion con la severidad y

transmisién genética.(!) Realizar un diagnéstico correcto permite iniciar precozmente
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tratamiento rehabilitador, emitir un prondstico y brindar asesoramiento genético a las

familias.

La forma mas habitual es la de tipo Kozlowski. Su caracter hereditario es autosémico
dominante y aparece debido a una mutacion en el gen TRPV4 (locus12q24-1). Se caracteriza
por escoliosis, platispondilia (aplanamiento de los cuerpos vertebrales) y lesiones

metafisarias de los huesos largos.®

Se presenta un caso de displasia espondilometafisaria tipo Kozlowski, asociado a
artrogriposis de caderas y rodillas y pie equinovaro aducto bilateral, diagnosticado a través
de los hallazgos clinicos, radiologicos y estudio genético. El objetivo fue describir una

experiencia en el tratamiento rehabilitador de esta enfermedad.

PRESENTACION DEL CASO

Var6n de 14 meses de edad a quien se le dio seguimiento en consultas de Rehabilitacion
desde su nacimiento por contractura bilateral de miembros superiores e inferiores con

flexion de caderas y rodillas, y pie equinovaro aducto bilateral.

Nacido tras embarazo controlado, curso normal, con ecografia prenatal con acortamiento de
huesos largos. Parto eutdcico a las 38.5 semanas, Apgar 9/10, peso 2720 gramos (p 3-10),
longitud 49 cm (10-50), perimetro cefalico 33 cm (10-50). Ecografia de caderas y canal
vertebral realizada durante periodo neonatal sin alteraciones. Niveles séricos de calcio,

fosforo y fosfatasa alcalina normales.

Se hizo estudio de enfermedades de deposito: Normal para Pompe y Fabry. Estudio de
metabolopatias en orina negativo. Madre sin antecedentes de interés. Padre con escoliosis

congénita. Ambos padres con una talla de 150 cm y naturales de Espana.

A los 8 meses se practicd una intervencion quirurgica de pie equinovaro aducto bilateral,
tenotomia bilateral de tendén de Aquiles y colocacion de yesos con correccion ortopédica

ulterior con férulas Denis-Brown bien toleradas.
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A los 8,5 meses se hace evidente giba dorsal hacia la izquierda e hipotonia de tronco. En
radiografia de columna vertebral se aprecia incremento del espacio intervertebral y

disminucion de la altura de los cuerpos vertebrales (figura 1).

Fig.1- Radiografia de columna; proyeccion anteroposterior.

A los 12 meses se hizo analisis molecular del gen TRPV4 (“Transient receptor potential
cation channel subfamily V member 4”), estudio directo mediante secuenciacion del exon 14
del gen TRPV4 (12q24-11). Se concluy6 que presentaba la variante probablemente
patogénica ¢.2332T con heterocigosis en el gen TRPV4, heredado del padre.

Neurodesarrollo: A los 12 meses el paciente realizd volteos y coordinacion mano pie.
Mantuvo sedestacion pasiva con marcada hiperlordosis lumbar. No realiz6 arrastre. Se
apoyo en codos en decubito ventral. No mantuvo cuadrupedia, pero si adecuado control
cefalico. Su movilidad cervical fue sin restricciones articulares.

Balances articulares de miembros superiores: Present6 limitacion de 20° de flexion y
abduccion de hombros bilaterales, flexo de codos bilateral reductible y prension positiva.
Balances articulares de miembros inferiores: Flexo de cadera derecha -20°, flexo de
rodilla -10° (derecha) y -5° (izquierda), dorsiflexion de ambos tobillos a neutro. Giba dorsal
izquierda. Sensibilidad sin alteraciones.

El tratamiento rehabilitador se indic6 desde los primeros 15 dias de vida, a razon de tres

sesiones semanales. Cada una consistia en cinesiterapia pasiva suave para el mantenimiento
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de los balances articulares libres. Se introdujeron las terapias Vojta y Bobath para la
facilitacion neuromotora y la activacion de la musculatura de columna.

Tras la cirugia se prescribié férula de Denis-Brown, que enlentecio el progreso en la
movilidad y apoyo de miembros inferiores. Luego el tratamiento aument6 su frecuencia a 5
dias a la semana.

A los 14 meses alcanzo6 un peso de 10,4 kg (p 25), talla 73,5 cm (p 3), una distancia pubica-
calcanea de 27 cm. La relacion corporal segmento superior/inferior es de 1,59.

Con el procedimiento rehabilitador mejoraron los balances articulares. El paciente se hizo
cada vez mas libre, lo cual facilité su movilidad activa y el desarrollo psicomotor.
Neurodesarrollo: A los 14 meses el paciente consiguio sedestacion activa, realizd arrastre,
inicié cuadrupedia y no gateo.

Balances articulares de los miembros superiores: Persistio limitacion ultimos 20° de
flexion y abduccion de hombros bilateral. Mantuvo resistencia a la rotacion externa, pero
con balance articular pasivo completo. Codos y manos libres.

Balances articulares miembros inferiores: Flexo de cadera derecha -10°, flexoextension
completa de rodillas, dorsiflexion de tobillos bilateral sobrepasa neutro, aducto de antepié

flexible 8° bilateral, giba dorsal izquierda (escoliometro 3°).

DISCUSION

La displasia espondilometafisaria es un tipo de displasia 6sea caracterizada por cambios
vertebrales y metafisarios de diversa gravedad. El diagnostico de la enfermedad resulta
dificil porque la gravedad del compromiso dseo difiere y los sintomas cambian segin la

edad del paciente.®)

Kozlowski hizo 1la primera clasificacion en 1982 'y catalogd las displasias
espondilometafisarias en siete tipos diferentes, de acuerdo con la severidad y segmentos

6seos afectados. )

El tipo de Kozlowski es el mds cominmente diagnosticado y se sabe que tiene herencia
autosdmica dominante y rara vez herencia relacionada con el cromosoma X. Estos pacientes

son fenotipicamente normales al nacer, pero en la infancia manifiestan retraso del
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crecimiento, restriccion de los movimientos articulares, acortamiento del tronco, genu valgo

y escoliosis.

Los hallazgos radiograficos son ensanchamiento festoneado e irregularidad de la metafisis
de los huesos tubulares largos, acortamiento del cuello femoral, coxa vara progresiva,
platispondilia severa y difusa de los cuerpos vertebrales, retraso en la osificacion de los

huesos del carpo y retraso en la edad 6sea.>®

Aunque la displasia espondilometafisaria tipo Kozlowski es la méas comun por su forma de
herencia, no es la unica causada por mutaciones en el gen TRPV4. Se conocen formas
autosdmico recesivas que se producen por mutaciones distintas en este mismo gen y otras
con patron de transmision recesivas, ligadas al cromosoma X. Esto muestra la

heterogeneidad genética y clinica de estas displasias espondilometafisarias.*>"

Existen distintas clasificaciones si se toma en cuenta la alteracion que presenta el cuello
femoral. Para cada clase se establecen distintos subgrupos segin la afectacion vertebral.
Otros autores definen las displasias segin el primer apellido de quienes las describieron,
tales como la tipo Sutcliffe, Borochowitz o Jansen. También existen las displasias tipo
Argel, africana o japonesa. En otras ocasiones se les conoce con el nombre de las partes mas

afectadas del cuerpo.®339)

Santana y otros® reportan un caso diagnosticado de displasia espondilometafisaria tipo
Kozlowski valorado en consulta de genética clinica por baja talla, con deformidad en térax y

alteraciones radiologicas en columna vertebral, con metéfisis irregulares.

Diez y otros® estudiaron una familia afectada por displasia espondilometafisaria tipo
Kozlowsky donde el caso indice presentaba alteraciones severas en los huesos iliacos,
escapulas, region anterior costal, acortamiento de cuello femoral, irregularidad de las

metafisis proximales femorales y retraso en la aparicion de los nicleos epifisarios.®

El paciente que se presenta ain continia en tratamiento rehabilitador con una evolucion
favorable durante el tratamiento, mejoria gradual del balance articular de miembros

superiores e inferiores, del tono muscular y la funciéon motora en general.

En conclusion, la displasia espondilometafisaria es una enfermedad infrecuente en la que la

evaluacion clinica, radiologica y genética resulta fundamental para lograr un diagndstico y
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clasificacion certeros en aras de iniciar un tratamiento multidisciplinar temprano que permita

potenciar las capacidades funcionales del paciente.
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