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Estimados editores,

Presentamos el caso de un nifio con
espondiloencondrodisplasia (SPENCD, por su sigla en
inglés) haciendo hincapié en los hallazgos radioldgicos. Se
trata de un nifio de 9 afios de edad, de raza blanca, Gnico hijo
de progenitores jévenes, sanos y no consanguineos. El nifio no
tenia antecedentes familiares de enfermedades genéticas ni
6seas. Naci6 a término por cesarea con un peso de 3.870¢g
(DE+0,63), una talla de 49 cm (DE - 0,44) y un puntaje de
Apgar de 9 a los 5 minutos. Present6 infecciones recurrentes,
incluyendo episodios de bronconeumonia, con varias
internaciones desde el primer mes de vida. Se advirtié
retraso del crecimiento a los 4 afios de edad.

Alos 8 afios de edad, presenté fiebre recurrente de origen
desconocido. En la evaluacién clinica, a los 9 afios de edad, el
nifio tenia un peso de 25,55 kg (DE -0,86), una tallade 120 cm
(DE -2,4) y un perimetro cefalico de 53,5cm (DE +0,72),
pliegues epicanticos bilaterales, puente nasal bajo, narinas
en anteroversion, orejas de implantacién baja, leve
desproporcién entre los segmentos superior e inferior del
cuerpo y hepatoesplenomegalia (~Fig. 1Ay B).

Su desarrollo neuropsicomotor e inteligencia se
encontraban dentro del rango normal. Tampoco presentaba
signos de déficit neurolégico. Su dentadura era normal.
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Fig. 1 Paciente de 9 afios de edad con leve desproporcién entre los
segmentos superior e inferior del cuerpo (A'y B).
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Fig. 2 Radiografias de columna que muestran la importante
platispondilia (véanse las flechas rojas) y encondromas (A 'y B).

Elexamen radioldgico de la columna verificé la presencia de
vértebras con acentuada platiespondilia (importante
reduccién del diametro vertical de las vértebras), hendiduras
coronales y lesiones radiotransparentes (encondromas) que
determinan irregularidad del platillo vertebral (~Fig. 2Ay B).

En los huesos largos, se observaban lesiones
radiotransparentes que determinan irregularidad de las
regiones metafisarias (3a y 3b) y deformidad de las epifisis
de los fémures (3b y 3c), tibias (3b) y himeros (3d y 3e)
(=Fig. 3).

El nifio presentaba retraso de la edad 6sea. La ecografia
abdominal confirmé la presencia de hepatoesplenomegalia. La
evaluacién inmunolégica sugirié inmunodeficiencia combinada
humoral y celular. Los resultados de la resonancia magnética de
cerebro, andlisis de cariotipo mediante bandeo GTG de alta
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resolucién y andlisis metabdlico para la deteccion de
enfermedades por depésito fueron normales.

Alos 9 afios de edad, el nifio seguia presentando lesiones
herpéticas recurrentes de dificil resolucion. Un afio mads
tarde, desarrollé insuficiencia renal y se le diagnosticé
lupus eritematoso sistémico (LES), confirmado por biopsia
renal. Luego, evoluciond con varias internaciones por artritis
de rodilla a causa del LES. Sus padres presentaban fenotipo
normal. El analisis de secuencias realizado segiin Lausch y
col.” mostré una mutacién patogénica homocigética en
ACP5: c.791T > A (alteracién de la proteina: p.Met264Lys).
Ambos progenitores eran heterocigotos para esa mutacién.
Por lo tanto, la evaluacién genética, a través del analisis de los
hallazgos clinicos y los resultados de los estudios de
laboratorio y de diagnéstico por imagen, fue compatible
con el diagnéstico de SPENCD.

Los hallazgos radiolégicos especificos observados en
nuestro paciente, principalmente en las vértebras, la porcién
distal del radio y del cabito y las rodillas, permitieron
diagnosticar SPENCD.>? En una publicacién, Schorr y col?
plantearon el diagnéstico de SPENCD en base a los hallazgos
6seos, que comprenden la presencia de platispondilia de grado
variable, con irregularidad de los platillos vertebrales superior
e inferior, presencia de lesiones nodulares localizadas
inicialmente (o solo) en el tercio o la mitad posterior del
cuerpo vertebral y lesiones no osificantes radiotransparentes,
en sacabocados, redondeadas o multilobuladas que se
extienden desde el cartilago de crecimiento a la metafisis y
diafisis. Esas lesiones pueden ser de gravedad variable y
aparecer solo en los huesos largos (tipicamente en la zona
distal de la rodilla, peroné proximal, radio distal y ctibito), pero
también pueden observarse en otros sitios de crecimiento
endocondral, como la cresta iliaca.*>

Fig. 3 Radiografias que muestran irregularidad de las metéfisis de los huesos largos (A-E) (flechas rojas) y deformidad de las epifisis de fémures

(By C), tibias (B) y hiumeros (D y E) (flechas blancas).
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Fig. 3 (Continued)

La talla baja también es un hallazgo frecuente en la
SPENCD. En casos graves, algunos pacientes tienen
miembros desproporcionadamente cortos. En otros, las
proporciones y la longitud del cuerpo se encuentran en el
limite inferior del rango de normalidad. Se han descrito otras
manifestaciones dseas, que incluyen la lordosis lumbar, la
cifoescoliosis, térax en tonel, genu valgo o genu varo.>®

La SPENCD es una displasia 6sea autosémica recesiva poco
frecuente y heterogénea. Ademas de las manifestaciones

6seas, se ha descrito con frecuencia compromiso
neuroldégico, con espasticidad, retraso mental y
calcificaciones cerebrales. También se han descrito

alteraciones inmunolégicas asociadas con ese sindrome. Sin
embargo, pocas veces se ha observado inmunodeficiencia.>>
La desregulacion del sistema inmunitario en la SPENCD abarca
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enfermedades autoinmunes como el LES, la trombocitopenia
autoinmune y la anemia hemolitica autoinmune.” Sin
embargo, sus manifestaciones clinicas y gravedad pueden
ser muy variables.?

La SPENCD es causada por mutaciones bialélicas en el gen
ACP5, que codifica la fosfatasa acida resistente al tartrato
(TRAP, por su sigla en inglés). En los individuos afectados se
observa ausencia de expresion sérica de TRAP vy, en
consonancia con las manifestaciones autoinmunes, un
aumento de los niveles séricos de interferén alfa (IFNa) y
un incremento de la expresion de los genes estimulados por
interferén (ISG, por su sigla en inglés).!

El caso descrito destaca los principales hallazgos
radiolégicos observados en la SPENCD, una displasia dsea
de tronco corto, caracterizada por manifestaciones
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pleiotrépicas que afectan, no solo el hueso sino también el
cerebro y el sistema inmunitario.
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su consentimiento informado por escrito.

Conflicto de Intereses
Los autores del trabajo declaran no tener ningtn conflicto
de intereses.

Bibliografia

1

N

Revista Argentina de Radiologia | Argentinian Journal of Radiology Vol. 84 No. 2/2020

Lausch E, Janecke A, Bros M, Trojandt S, Alanay Y, De Laet C, et al.
Genetic deficiency of tartrate-resistant acid phosphatase
associated with skeletal dysplasia, cerebral calcifications and
autoimmunity. Nat Genet. 2011;43(02):132-137

Online Mendelian Inheritance in Man. OMIM (TM). McKusick-
Nathans Institute of Genetic Medicine, Johns Hopkins University
(Baltimore, MD) and National Center for Biotechnology
Information, National Library of Medicine (Bethesda, MD), 2007.
World Wide Web URL: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/

IN

v

6

7

o=}

=]

Bortoli y col

Renella R, Schaefer E, LeMerrer M, Alanay Y, Kandemir N, Eich G,
Costa T, et al. Spondyloenchondrodysplasia with spasticity,
cerebral calcifications, and immune dysregulation: clinical and
radiographic delineation of a pleiotropic disorder. Am ] Med
Genet A. 2006;140A(06):541-550

Schorr S, Legum C, Ochshorn M. Spondyloenchondrodysplasia.
Enchondromatomosis with severe platyspondyly in two brothers.
Radiology. 1976;118(01):133-139

Navarro V, Scott C, Briggs TA, Barete S, Frances C, Lebon P, et al.
Two further cases of spondyloenchondrodysplasia (SPENCD) with
immune dysregulation. Am ] Med Genet A. 2008;146A(21):
2810-2815

Menger H, Kruse K, Spranger ]J. Spondyloenchondrodysplasia.
] Med Genet. 1989;26(02):93-99

Girschick H, Wolf C, Morbach H, Hertzberg C, Lee-Kirsch MA.
Severe immune dysregulation with neurological impairment and
minor bone changes in a child with spondyloenchondrodysplasia
due to two novel mutations in the ACP5 gene. Pediatr Rheumatol
Online J. 2015;13(01):37

Briggs TA, Rice GI, Adib N, Ades L, Barete S, Baskar K, et al.
Spondyloenchondrodysplasia due to mutations in ACP5:
a comprehensive survey. ] Clin Immunol. 2016;36(03):
220-234

Briggs TA, Rice GI, Daly S, Urquhart J, Gornall H, Bader-Meunier B,
etal. Tartrate-resistant acid phosphatase deficiency causes a bone
dysplasia with autoimmunity and a type I interferon expression
signature. Nat Genet. 2011;43(02):127-131


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/

