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Objetivos

- Analizar los aspectos fisiopatológicos y clínicos 
fundamentales de las displasias esqueléticas en la 
población pediátrica.

- Identificar y describir los hallazgos radiológicos 
característicos de las principales displasias 
esqueléticas.

- Resaltar la importancia del radiólogo en el 
diagnóstico temprano y en la valoración evolutiva 
de estos pacientes.
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Introducción

- Las displasias esqueléticas son un grupo heterogéneo de trastornos 
genéticos caracterizados por alteraciones en el crecimiento o la estructura 
del hueso y del cartílago. 

- Actualmente se han descrito más de 450 entidades, definidas 
principalmente por criterios clínicos, radiológicos y moleculares. 

- Las formas no letales suelen manifestarse en la infancia con talla baja 
desproporcionada, retraso del crecimiento u otras deformidades 
esqueléticas. 

- El diagnóstico precoz es fundamental para el manejo clínico y el 
asesoramiento genético.



PICNODISOSTOSIS    
Disfunción osteoclástica

Osteoesclerosis generalizada y acroosteólisis 
(flechas). 

Esclerosis de los huesos largos. Deformidad en forma de 
matraz de Erlenmeyer. 

PISTAS DIAGNÓSTICAS

Osteoesclerosis 

y

Acroosteólisis. 

- Aumento de la densidad ósea.
- Acortamiento de los huesos largos.
- Acroosteólisis de las falanges distales.



OSTEOPETROSIS         
Disfunción osteoclástica

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Osteoesclerosis 

“hueso dentro de hueso”

Sin acroosteólisis. 

- Aumento de la densidad ósea 
principalmente en la médula ósea con 
relativo respeto de la cortical.

- Esclerosis ósea difusa. 
- A pesar de la elevada densidad ósea, los 

pacientes presentan fragilidad

Radiografía de mano: osteoesclerosis difusa sin acroosteolisis. 
Esclerosis generalizada de la pelvis. 
En la columna dorsolumbar se observa cuerpos vertebrales con apariencia de “sandwich” debido a la esclerosis de 
los platillos vertebrales. Además se evidencia espondilosis con anterolistesis de L5/S1. 



ACONDROPLASIA
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Enanismo rizomélico

Morfología en forma de tridente 

de la mano.

- Es la displasia esquelética no letal más 
frecuente.

- Mutaciones de novo en el gen FGFR3.
- Acortamiento rizomélico de los huesos 

largos con metáfisis ensanchadas.
- Macrocefalia. 
- Mano en tridente. 

Radiografía de mano: Morfología en tridente de la mano (los tres dedos medios tienen la misma longitud).
Acortamiento de huesos largos en extremidades superiores e inferiores. 



EXOSTOSIS MÚLTIPLE HEREDITARIA               
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Múltiples osteocondromas en las 

regiones yuxtaepifisarias de los 

huesos.

- Múltiples osteocondromas yuxtaepifisarios.
- Las lesiones pueden ser sésiles o 

pediculadas y presentan continuidad 
cortical y medular con el hueso de origen.

Osteocondromas múltiples pediculados y sésiles con ensanchamiento metafisario que afectan al húmero proximal, 
la tibia proximal, el fémur distal y el hueso ilíaco derecho. 



ENCONDROMATOSIS (SÍNDROME DE OLLIER)       
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Múltiples encondromas

Los huesos afectados suelen 

presentar acortamiento y 

curvatura patológica.

- Múltiples encondromas, localizados 
principalmente en las regiones metafisarias.

- Distribución asimétrica de lesiones.
- Lesiones líticas expansivas con 

adelgazamiento cortical y calcificaciones 
condroides en patrón de “anillos y arcos”.

Múltiples encondromas localizados en el cúbito distal, femur proximal y distal, segundo metatarsiano, 
falanges proximal y media del segundo dedo y falange proximal del tercer dedo del pie izquierdo.



DISPLASIA EPIFISARIA MÚLTIPLE                    
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Epífisis irregular y fragmentada

Aparición tardía de los centros de 

osificación.

- Alteraciones en la osificación endocondral.
- Afectación bilateral y simétrica de múltiples 

epífisis con centros de osificación 
pequeños, irregulares y fragmentados.

- Rótula en doble capa e inclinación lateral de 
la epífisis tibial distal.

Los huesos del carpo y el tarso presentan contornos irregulares y espiculados. 
Retraso generalizado de la osificación de los núcleos epifisarios. 
Epífisis femorales proximales pequeñas, con irregularidad acetabular. 



DISPLASIA METAFISARIA MÚLTIPLE                    
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Ensanchamiento de las metáfisis. 

- Alteraciones en el modelado de los huesos 
largos.

- Ensanchamiento e irregularidad 
metafisaria, con acampanamiento de las 
metáfisis y adelgazamiento cortical.

- Discrepancias en la longitud de las 
extremidades y deformidades óseas.

Manos de aspecto tosco, con acortamiento de las falanges y los metacarpianos y ensanchamiento metafisario. 
Los huesos largos muestran ensanchamiento diafisario y metafisiario.
El peroné es desproporcionadamente largo en los extremos distales.



ACRODISOSTOSIS                                                  
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Manos y pies de aspecto tosco

Múltiples epífisis cónicas.

- Displasia acromélica. 
- Braquidactilia severa, hipoplasia 

mediofacial y retraso del desarrollo.
- Huesos de manos y pies anchos y cortos.
- Fusiones prematuras de las epífisis. 

Acortamiento marcado de los metacarpianos y falanges de las manos, así como de los metatarsianos y falanges 
de los pies.
Epífisis en cono. 



OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA                             
Defectos del crecimiento del cartílago/hueso

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Huesos deformados, fracturas 

múltiples y escoliosis.

- Mutaciones en los genes COL1A1 y COL1A2, 
responsables de la síntesis del colágeno 
tipo I.

- Disminución de la masa ósea y marcada 
fragilidad ósea.

- Osteopenia difusa y múltiples fracturas. 
- Escleras azules, dentinogénesis imperfecta 

e hipoacusia.

Múltiples fracturas vertebrales.
Alteraciones en la estructura ósea en la que los huesos se vuelven más delgados de lo normal. 
Curvatura de los huesos largos debido a múltiples microfracturas. 



MUCOPOLISACARIDOSIS                             
Enfermedades metabólicas

PISTAS DIAGNÓSTICAS
Metacarpianos cortos y anchos, 

con extremos proximales 

afilados. 

- Déficit enzimáticos que impiden la 
degradación de glucosaminoglicanos. 

- Irregularidad epifisaria.
- Ensanchamiento metafisario. 
- Manos toscas. 
- Hipoplasia vertebral con cifosis 

dorsolumbar.

Huesos del carpo pequeños e irregulares, falanges proximales anchas y falanges distales cortas. 
Acetábulos estrechos, osificación tardía de las cabezas femorales  y coxa valga.
Vértebras en forma de bala con cifosis lumbar.



CONCLUSIONES

- Las displasias esqueléticas constituyen un grupo amplio y heterogéneo de trastornos 

genéticos con expresión clínica y radiológica variable.

- La radiografía convencional continúa siendo la herramienta inicial fundamental en su 

evaluación.

- El reconocimiento de hallazgos característicos (epifisarios, metafisarios y diafisarios) es 

clave para el diagnóstico diferencial.

- El radiólogo pediátrico desempeña un papel central en la detección inicial de estas 

entidades.

- El diagnóstico precoz permite optimizar el manejo clínico y el asesoramiento genético.
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