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INTRODUCCION
El Sindrome Dyggve Melchior Clausen (SDMC) es una displasia esquelética caracterizada por
enanismo de tronco corto con cambios radiogréficos significativos asociado o no con retardo
mental (este Gltimo también se le ha llamado Sindrome Smith-McCord). Fue descrito por
Dyggve, Melchior y Clausen en 1962, se le considera de baja incidencia, aunque se han descrito
més de 50 casos y presenta heterogeneidad genética con formas de herencia Autosémica
Recesiva y Ligada al Sexo Recesiva.

MATERIALES Y METODOS

El caso indice es del sexo masculino, 50 afios de edad, quien consulté por estatura baja y
dificultad respiratoria. Es el producto de la quinta gestacién de una hermandad de 14. El exa-
men fisico mostrd: talla 125 ecm (-3), envergadura 146 cm, segmento inferior 66 cm, PC 55.5
cm, longitud palmar 17 c¢m (-3). Talla baja desproporcionada, acortamiento del tronco,
normocefalia, fascies no aparente, cuello corto, térax con aumento del didmetro AP y trans-
verso, xifosis dorsal, esternén corto, escoliosis de concavidad derecha, discreta lordosis lumbar,
abdomen globuloso, genitales masculinos, extremidades simétricas y cortas de predominio rizo
y acromélico, palmas y dedos cortos, clinodactilia del segundo y quinto dedos, genu valgum,
limitacién a la extensién en pequefas articulaciones, acortamiento del primer metacarpia-
no y piel engrosada. Se refieren cinco miembros mas de la familia afectados, un adulto y cua-
tro jévenes.

RESULTADOS

En el esqueleto se han descrito enanismo de tronco corto, hipoplasia de la apéfisis odontoides
que causa inestabilidad atlanto-axial, platispondilia, cuerpos vertebrales aplanados en las ca-
rillas superiores e inferiores y anteriormente hendidos; limitacién a la movilidad articular en
caderas, rodillas, codos y hombros; huesos ilfacos cortos y anchos con calcificacién irregular
de las crestas, sinfisis pubica amplia, displasia acetabular y defectos de osificacién en la epifisis
femoral; los huesos largos presentan irregularidad en las metéfisis, epifisis cénicas y son muy
caracterfsticas las alteraciones del olécranon y la epifisis radial; irregularidad e hipoplasia de los
huesos del carpo y se han observado centros de osificacién accesorios.

DISCUSION
Se presentan los hallazgos clinicos y radiolégicos en una familia colombiana afectada por el
SDMC. Se pretende buscar otras familias de afectados con Herencia Ligada al Sexo Recesiva
para iniciar el andlisis de ligamiento y mapear la regién candidata del gen de esta displasia
esquelética poco comun.
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