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DISPLASIA DE KNIEST
HISTORIA NATURAL

INTRODUCCION:

El siguiente resumen de las expectativas médicas en el displasia de Kniest no es exhaustivo ni
citado. Se basa en la literatura disponible asi como en la experiencia personal de las Clinicas
Regionales de Displasia Osea del Medio Oeste (MRBDC). Su objetivo es proporcionar una guia
para los tipos de problemas que pueden surgir en los nifios con este trastorno, y en particular para
ayudar a los médicos clinicos que atienden a un nifio recientemente diagnosticado. Para
preguntas especificas o analisis mas detallados, no dude en ponerse en contacto con MRBDC en
la Universidad de Wisconsin — Madison [teléfono - 608 262 6228; fax - 608 263 3496; correo
electronico — modaff@waisman.wisc.edu]

La displasia de Kniest es una displasia 6sea poco frecuente, que se caracteriza particularmente
por la rigidez progresiva y el agrandamiento de varias articulaciones. Ademas, comparte muchos
otros riesgos médicos con otras colagenopatias de tipo II (como la displasia espondiloepifisaria
congénita). Por lo general, los individuos tendran un tronco corto y una constriccion toracica
desde el nacimiento y brazos y piernas que parecen ser desproporcionadamente largos

PROBLEMAS MEDICOS Y PREOCUPACIONES DE LOS PADRES QUE SE DEBEN ANTICIPAR

PROBLEMA: CRECIMIENTO

EXPECTATIVAS: Una baja estatura marcada es tipica; la estatura final del adulto generalmente
estd entre 100 y 140 cm (alrededor de 39 a 55 pulgadas).

MONITOREO: No se dispone de una tabla de crecimiento especifica al diagndstico.
INTERVENCION: Ningiin tratamiento conocido es efectivo. Es poco probable que la hormona
del crecimiento sea efectiva, ya que este trastorno es secundario a una anormalidad intrinseca del

crecimiento 0seo. El alargamiento de las extremidades, sugerido pero polémico en otros
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sindromes de baja estatura, probablemente no es una opcion, ya que muchos de los efectos de
este trastorno se observan en el crecimiento de la columna vertebral, no principalmente en las
extremidades. Por lo tanto, uno puede anticipar aiin mas desproporcion si las extremidades se
alargan. El alargamiento de las extremidades también puede afectar negativamente las
articulaciones que ya son intrinsecamente anormales.

PROBLEMA: DESARROLLO

EXPECTATIVAS: La inteligencia es normal a menos que haya complicaciones. Las variaciones
en los patrones de desarrollo y particularmente los retrasos motores gruesos son de esperar
debido a la marcada baja estatura.

MONITOREO: Rutinario

INTERVENCION: Ninguna

PROBLEMA: COMPLICACIONES NEUROLOGICAS

EXPECTATIVAS: Existe un riesgo considerable asociado con la inestabilidad frecuente de la
columna cervical, la cual, si estd presente, puede resultar en la compresion de la médula cervical
superior [cronica o aguda] y la consecuente paralisis o problemas relacionados. Los individuos
con displasia de Kniest pueden tener una "autofusion" espontanea mas adelante, lo que resulta en
una limitacion del movimiento del cuello.

MONITOREQO: Esté atento a los signos de mielopatia cervical alta, incluyendo letargo, retraso en
el desarrollo, hipotonia marcada, disminucion de la resistencia motora, signos del tracto
longitudinal [fuerza asimétrica, reflejos tendinosos profundos asimétricos o incrementados,
cambios sensoriales]. Deben obtenerse placas laterales de la columna cervical [flexion, neutro y
extension] en los primeros 6 meses de vida; si son anormales o equivocas, repitalas como parte
de la evaluacion completa cada 6 meses. El examen neurolégico se debe realizar cada 6 a 12
meses si no hay inestabilidad aparente en las radiografias o cada 3 meses si hay inestabilidad.
INTERVENCION: Si hay inestabilidad, limite el movimiento del cuello y el movimiento
incontrolado de la cabeza, incluyendo la ausencia de flexion forzada con el cambio de panales,
no se deben usar los columpios automaticos (swingomatic), y utilizar una silla para automoviles
mirando hacia atras durante todo el tiempo que sea posible. Si la inestabilidad es severa, es
necesaria la fusion de la columna cervical. Cuando sea necesario, esto probablemente se debe
hacer antes de que camine de forma independiente. Ha habido una alta tasa de fracaso de las
fusiones en trastornos similares a la displasia de Kniest y se debe consultar a especialistas con
experiencia en la realizacion de fusiones en nifios con displasia Osea.

PROBLEMA: RESPIRATORIO
EXPECTATIVAS: Cuatro problemas, solos o en combinacion, pueden estar presentes y pueden
ser potencialmente mortales: a. laringotraqueobroncomalacia; b. micrognacia y secuencia de
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Robin; c¢. disminucion del calibre de las vias aéreas; d. constriccion toracica. Las muertes
infantiles en aquellos con displasia de Kniest probablemente son secundarias a la insuficiencia de
las vias aéreas.

MONITOREQO: Se debe llevar a cabo una evaluacion pulmonolédgica completa en la infancia,
incluyendo una evaluacion cuidadosa de las vias aéreas. También debe realizarse una
polisomnografia en los primeros 6 meses de vida.

INTERVENCION: El tratamiento agresivo de las infecciones de las vias respiratorias inferiores;
el uso de oxigeno, cpap, bipap, traqueotomia, soporte con ventilador, etc., segiin lo indicado por
la polisomnografia y el curso clinico son todos apropiados. La traqueotomia no es infrecuente en
nifios con este trastorno.

PROBLEMA: LIMITACION PROGRESIVA DE LAS ARTICULACIONES
EXPECTATIVAS: Las articulaciones tipicamente se vuelven mas y mas prominentes con la
edad. La artropatia en las manos puede comenzar en la nifiez y puede ocasionar problemas
motores finos. Las contracturas de flexion de rodilla y las contracturas de flexion de cadera son
frecuentes y a menudo tanto progresivas como graves. La mayoria de los cambios articulares
parecen estar asociados con el estrechamiento de los espacios articulares y, por lo tanto, son
limitaciones Oseas del movimiento que, en general, no responden a la fisioterapia.
MONITOREO: Evaluacion clinica cada 6 meses.

INTERVENCION: Terapia fisica a largo plazo. Intervenciones de terapia ocupacional si las
manos estan comprometidas. La experiencia con la cirugia de osteotomia de extension y con la
liberacion de tejidos blandos es muy limitada.

PROBLEMA: COLUMNA

EXPECTATIVAS: Riesgo excesivamente alto de cifoscoliosis de inicio temprano.
MONITOREO: Evaluar la columna vertebral clinicamente aproximadamente cada 6 meses.
Radiografias anteroposteriores y laterales de la columna vertebral si hay alguna indicacion
clinica de desarrollo de curvatura.

INTERVENCION: El uso agresivo y temprano de aparatos ortopédicos en la nifiez es apropiado.
Con frecuencia, la cifoscoliosis requerira fusion quirargica.

PROBLEMA: CADERAS

EXPECTATIVAS: La coxa vara es normal. La osificacion de la cabeza del fémur se retrasa, pero
la cabeza cartilaginosa en realidad esta notablemente agrandada, lo que probablemente
contribuye a la limitacién del movimiento observado. Practicamente todos tienen degeneracion
prematura de la cadera en la adultez temprana.

MONITOREO: Evaluacion radiologica alrededor de los 4 afios de edad, o antes si se sospecha
una anomalia grave de la cadera.

INTERVENCION: El objetivo es tener caderas estables, sin dolor y funcionales. La realineacion
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quirurgica (valgo femoral y osteotomias de extension) esta indicada si se presenta dolor
intratable o limites marcados de la movilidad. Incluso en ausencia de estos indicadores, la
realineacion puede facilitar el reemplazo total de cadera mas adelante. Las limitaciones de las
actividades repetitivas de soporte de peso pueden retardar los cambios artriticos degenerativos.

PROBLEMA: ARTRITIS PREMATURA

EXPECTATIVAS: Ademas de los cambios severos en la cadera, también pueden surgir
problemas en las rodillas, hombros y manos.

MONITOREO: Supervision clinica.

INTERVENCION: La limitacion en el soporte de peso repetitivo puede ayudar a preservar tanto
las rodillas como las caderas. No se han reportado terapias especificas para el compromiso de la
mano.

PROBLEMA: PIES

EXPECTATIVAS: Algunos tendran deformidad de pie zambo.

MONITOREO: Evaluar en la infancia.

INTERVENCION: No es particularmente resistente a la terapia ortopédica habitual.

PROBLEMA: PALADAR HENDIDO

EXPECTATIVAS: Aproximadamente la mitad de las personas con displasia de Kniest tendran
hendiduras francas.

MONITOREO: Si esta presente, el nifio tiene mayor riesgo de padecer enfermedad del oido
medio y pérdida auditiva [ver abajo].

INTERVENCION: Si esta presente, debe repararse utilizando los criterios habituales de edad y
peso

PROBLEMA: PERDIDA AUDITIVA

EXPECTATIVAS: Aunque generalmente se relacionan con enfermedades del oido medio,
algunas pérdidas tienen un componente neurosensorial mas significativo. Aunque inicialmente
no se demuestre ninguna pérdida auditiva, algunas personas desarrollaran una pérdida mixta y
progresiva en algun momento de la infancia.

MONITOREO: Pruebas audiométricas a los 12, 18 y 24 meses y una vez al afio a partir de
entonces.

INTERVENCION: Los episodios de otitis aguda o serosa se deben tratar agresivamente y la
miringotomia y la colocacion de tubos se deben utilizar ampliamente para problemas recurrentes
o persistentes. La amplificacion puede ser necesaria si la pérdida mixta es mas que muy leve.
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PROBLEMA: PROBLEMAS OCULARES

EXPECTATIVAS: La miopia alta es la regla. Existe un riesgo considerable de desprendimiento
de retina.

MONITOREO: Evaluacion oftalmolégica dentro de los primeros 6 meses de vida y luego cada
6-12 meses. Reevaluacion inmediata para cualquier cambio reconocido en la vision u otros
indicadores de posible desprendimiento de retina. Al nifio afectado y a sus padres se les deben
ensenar los signos y sintomas del desprendimiento de retina.

INTERVENCION: La cirugia temprana para el desprendimiento de retina puede salvar la visién
PROBLEMA: MANEJO ANESTESICO

EXPECTATIVAS: Existe una alta probabilidad de que se necesite anestesia general para la(s)
intervencion(es) quirargica(s). Los riesgos se relacionan principalmente con la inestabilidad de la
columna cervical, la retrusién del medio facial que hace que la intubacidn sea aun mas dificil, la
reserva respiratoria limitada y las vias aéreas marcadamente pequenas.
MONITOREO/INTERVENCION: Evaluar la estabilidad de la columna cervical antes de
cualquier anestesia y, si es inestable o incierta, la intubacion debe realizarse con visualizacioén
broncoscopica con estabilizacion externa del cuello. Asegurarse de que se disponga de tubos
endotraqueales adecuadamente pequeiios (por ejemplo, tamafio para prematuros para nifios
pequetios, tamafio pediatrico incluso cuando se atiende a adultos). Anticipar que la extubacion
retardada puede ser necesaria dada la limitada reserva respiratoria.

PROBLEMA: ADAPTACION

EXPECTATIVA: Existen considerable necesidades de adaptacion psicoldgica y fisica mas
adelante en la nifiez. Estas pueden empeorar debido a la limitacion progresiva de la articulacion
que se desarrolle.

MONITOREO: Evaluar las necesidades apropiadas para cada edad.

INTERVENCION: Los ejemplos incluyen brazos pinza de alcance (reachers), adaptaciones para
ir al bafio, adaptaciones escolares, taburetes, participacion de los maestros, participacion de Little
People of America.

GENETICA Y BIOLOGIA MOLECULAR

La displasia de Kniest siempre parece ser causada por una anomalia de un gen autosomico
dominante. Esto significa que un adulto con este trastorno tendrd un 50% de probabilidad de
transmitir este gen poco funcional a cada nifio. No es infrecuente que un individuo con este
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trastorno nazca de padres de estatura media; cuando esto sucede, surge debido a un nuevo
cambio casual (mutacion) s6lo en el Gnico 6vulo o espermatozoide que da origen al individuo
afectado. Se han reconocido casos ocasionales de mosaicismo germinal (y, en algunos padres, la
presencia de la linea celular anormal puede resultar en caracteristicas clinicas leves en ellos,
similares a las observadas en el sindrome de Stickler). Sin embargo, en general, los padres de
estatura promedio que han tenido un hijo con este trastorno tienen s6lo un riesgo minimo de que
se de en nifos subsiguientes.

La displasia de Kniest es una de un grupo de trastornos éseos y cartilaginosos que se denominan
colagenopatias tipo II. Es decir, cada miembro de este grupo de trastornos (que también incluye,
por ejemplo, el sindrome de Stickler, la displasia espondiloepifisaria, ciertas formas de
acondrogénesis, etc.) surge debido a cambios en la sintesis del coldgeno tipo II, codificado por el
gen col2A1. El colageno tipo II es particularmente importante en los tejidos conectivos de las
articulaciones, en el crecimiento dseo, en las vias respiratorias y en el desarrollo del ojo.



