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Talla

Algunos caracteres multifactoriales como la talla, es-
tAn determinados por la interaccién de factores
genéticos y ambientales (IGA). Los genéticos pue-
den dividirse en dos grupos: los que muestran efec-
tos aditivos (VGa) ¥ los que tienen efectos dominan-
tes (VGd); el primero se refiere al ntimero de genes
que se poseen para una caracteristica en particular,
el segundo, a los que muestran un “efecto genético
mayor” para la caracteristica en estudio. A su vez,
los factores ambientales pueden considerarse como
intrafamiliares (VAintra), e interfamiliares (VAinter),
y se refieren a las condiciones ambientales prenata-
les y postnatales que rodean al individuo durante su
crecimiento y desarrollo, de manera que la varia-
cién total para un caracter multifactorial, en este
caso la talla, puede representarse con la f6rmula si-
guiente.!

VT=VGa+VGd+VAintra+VAinter+IGA

En otras palabras, los factores genéticos deter-
minan las potencialidades méximas de crecimiento,
y los ambientales la magnitud en que se expresan
esas potencialidades. Asi, las fuerzas que determi-
nan el crecimiento y desarrollo fisico de un indivi-
duo, se originan por un proceso multifactorial.

La diferenciacién celular y la accién génica origi-
nan compartimientos metabdlicos; esto es, los genes
encargados de formar los huesos tubulares no son
los mismos que los que forman, por ejemplo, el ma-
cizo facial, m4s aiin, para integrar un hueso largo,
los productos de los genes para la didfisis, metafisis
o epifisis, no son los mismos y su accién puede ma-
nifestarse en estadios ontogénicos distintos, ya que
cada gen o grupos de genes encargados de una fun-
cién especifica tienen un “pericdo critico” para su
expresién, y esto permite comprender mejor los fe-
némenos de crecimiento y desarrollo esquelético
prenatal y postnatal®*(Fig. 1).

Cada individuo sigue una curva de crecimiento y
desarrollo propio, caracterizado por: a) rdpido creci-
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Figura 1. El anélisis de los compartimientos metabdlicos y el tiempo
“critico” en que se expresa un gen ancrmal permite la identificacion
del defecto basico producido por un gen mutado.

miento en la etapa fetal, b) desaceleracién del creci-
miento después del nacimiento, ¢} periodo lento pero
de constante crecimiento durante la pubertad y, por
ultimo, d) cese del crecimiento con fusién epifisial
en la edad adulta.’

En cuanto al desarrollo fisico, también es mani-
fiesta la proporcionalidad de segmentos a diferentes
edades, asi, al recién nacido clédsicamente se le defi-
ne como braquisquélico, macrospldcenico y macrocé-
falo, es decir, que el neonato de término tendra una
longitud corporal donde el segmento cefalico repre-
senta 25%, el tronco 50% y las extremidades inferio-
res el restante 25%. En la nifiez también ocurren
cambios caracteristicos en las proporciones corpora-
les, ya que hay un crecimiento més rapido de las
extremidades y alrededor de los ocho afios de edad,
las extremidades inferiores son relativamente ma-
yores; al final de la pubertad el crdneo representa
12.5 a 14.3%, el tronco 37.5% y las extremidades in-
feriores 50% de lalongitud corporal total; asi al com-
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pletarse el crecimiento en talla, el segmento supe-
rior debe medir menos que el inferior.®

Efecto de los genes aditivos en la talla final

El déficit en el crecimiento lineal en pacientes con
talla baja determinada genéticamente estd dado, en
su mayor parte, por un “efecto genético mayor”, esto
es, por genes mutados autosémicos o ligados al
cromosoma X, pero la talla final est4 influenciada
por el efecto aditivo de otros genes y el ambiente, la
talla y proporcionalidad de segmentos de los padres
influye en la heredabilidad de la talla final y propor-
cién de segmentos del enfermo. Por ejemplo, una
nifia mexicana con sindrome de Turner no tendré la
misma talla final que otra con el mismo diagnéstico
pero de origen étnico distinto. Es importante recor-
dar este aspecto en la evaluacién del paciente con
talla baja, ya que tiene implicacicnes pronésticas.”

Evaluacién clinica del paciente con talla bajo

Estos enfermos representan un problema para la
familia ya que puede perturbar su dindmica al afec-
tar su imagen social, para si mismo es en ocasiones
una carga psicolégica por la impresién personal de
su “imagen corporal”, y para la sociedad, casi siem-
pre, problemas de tipo laboral, quiz4 en otros pafses
esto ha originado la fundacién de sociedades de pa-
cientes con talla baja, como la Little People of
America. De aqui se deriva la importancia de esta-

blecer un diagndéstico de certeza, aungue en ocasio-

nes sea dificil; sin embargo, el conocimiento cada
vez mas depurado de la relacién que debe guardar
entre si cada segmento corporal a distintas eda-
des %! y del defecto bésico responsable,’® esto es, el
producto anormal del gen mutado, que se detecta
por estudios histoquimicos, enzimaticos, o de hibri-
dacién molecular, o bien, al conocimiento cada vez
mas profundo de los factores que participan en el
crecimiento®! (Cuadro 1), ha facilitado el diagnéstico
sobre todo en los pacientes con un padecimiento
genético de fondo, en especial mendelianos,
metabdlicos (enzimaticos o por defectos de recepto-
res) o estructurales, para ofrecer al paciente y a su
familia las medidas terapéuticas, de rehabilitacién y
de asesoramiento genético adecuadas.

Una vez que se ha diagnosticado talla baja con el
uso apropiado de curvas de crecimiento, consideran-
do de talla baja a los individuos que se sittdian a me-
nos tres desviaciones estdndar del promedio parala
poblacién del mismo sexo y edad; aunque algunos au-
tores consideran talla baja con sélo dos desviaciones
estdndar.!? El paso siguiente a considerar es si el pa-
ciente muestra o no, una adecuada proporcién de seg-

mentos corporales, surgiendo asi, dos grupos de talla
baja: a) proporcionada y b) desproporcionada.

Tulla baja proporcionada

En este apartado se debe considerar la talla al naci-
miento ¥ la edad gestacional, lo cual permite esta-
blecer dos grupos: a) de origen prenatal y b) postnatal.
Ademas, observar si se acompafia o ne de malforma-
ciones congénitas menores 0 mayores que sugieran
un sindrome originado por insultos ambientales
como drogas, infecciones o agentes fisicos como los
sindromes ampliamente caraterizados y originados
por: alcohol, hidantoina, warfarina, rubéola,
toxoplasmosis, microcrecimiento intrauterino como:
Seckel, Fanconi, Silver-Russell, las trisomias 13, 18
6 por alteraciones estructurales como 4p-, 5p-, etc.,
para lo cual el cariotipo es fundamental.'* Asimis-
mo, se interroga minuciosamente sobre los hibitos
higiénicos-dietéticos de la madre, asi como los ante-
cedentes sobre hipotiroidismo, cardiopatias,
nefrepatias, u otras enfermedades crénicas en la
madre.

En la etapa postnatal, es importante descartar
malformaciones congénitas internas como espina
bifida, cardiopatias, nefropatias, enfermedades
gastrointestinales o pulmonares, asi como los hébi-
tos higiénicos-dietéticos, aspectos afectivos, talla y
proporcién de segmentos de los padres, edad ésea
versus edad biolégica del paciente, antes de pensar
en un problema endocrinolégico dentro de los cua-

. les se encuentran los diversos enanismos pituitarios

para lo cual la valoracién del tamaiio de ka silla tur-
ca la determinaciéon de hormonas pituitarias, de
somatomedinas, asi como del defecto pre y
postreceptor a somatotropa o del estudio molecular
del gen de la somatotropa como la elaboracién de un
adecuado drbol genealdgico ayudarsan a esclarecer
el tipo de herencia para este grupo de padecimien-
tos.15

Tolla bajo desproporcionada
En general, los pacientes con talla baja
desproporcionada suelen tener una displasia ésea de
fondo, de las cuales en su mayoria se desconoce el
defecto basico, pero se conoce su edad de aparicién,
segmentos corporales afectados y tipo de herencia;
o bien, pueden deberse a padecimientos metabélicos
en donde la talla baja esté ocasionada por un defecto
enziméitice como en las mucopolisacaridosis.
Respecto al diagndstico diferencial, hay que re-
cordar que cuando una displasia produce despropor-
cién de segmentos, no sélo lo hace a expensas del
segmento superior e inferior sino también de hue-
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Cuadro 1
FACTORES QUE PUEDEN REGULAR EL CRECIMIENTO OSEO
Efecto sobre la formacién
Agente del hueso
Directo Indirecto

Hormonas reguladoras de calcio
Parathormona 4
1,25 Dihidroxivitamina D ] T
Calcitonina - T
Hormonas sistémicas
Glucocorticoides =1 4
Tiroxina ? f
Hormonas sexuales - )
Somatotropina - ft
Factores de crecimiento
Somatomedinas L} f
Factor de crecimiento epidérmico 4 ?
Factor de crecimiento fibroblastico 4 ?
Factor de crecimiento derivado de plaquetas L} ?
Factores locales
Prostaglandina E2 T (]
Factor activador de osteoclastos I3 ?
Factor{es) de crecimiento derivado(s) de hueso ff
lones
Calcio f ]
Fosfato () ]

*Zemin la dosis
Tomado de referencia 11

sos tubulares, de miembros toricicos o pélvicos, en
cualquiera de sus porciones: rizomélica, mesomélica
o acromélica, o bien afectar columna o huesos del
crdneo o combinaciones que incluyen columna y
huesos tubulares. Por lo que la etapa siguiente es
un estudio radiolégico completo, segiin sospecha
diagnéstica.

Actualmente se conocen alrededor de 200
displasias 6seas, para las cuales y debido a la enor-
me heterogeneidad que presentan, se han propues-
to diversas clasificaciones que sélo han originado
confusién en su estudio; sin embargo, como base se

sigue respetando la revisada en Paris en 1977 31218

La nomenclatura propuesta y vigente se basa de
manera fundamental en la zona afectada del esque-
leto, analizado con criterios clinicos y radiolégicos,
es importante observar el sitio primario de lalesién;
cuando las epifisis de los huesos largos estin
displéasicas se Je llamara4 displasia epifisiaria; de igual
forma se emplean los términos metafisiarios o
diafisiarios cuando haya afeccién de estas zonas ana-
témicas; pero ademés, puede incluir a la columna
vertebral y entonces se usa el prefijo espéndilo como
en las displasias espéndilo epifisiales o espdéndilo
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metafisiales.

En algunas displasias dseas se han empleado rai-
ces griegas que se refieren al aspecto de los huesos
o bien al curso de la enfermedad, como en la displasia
diastréfica que muestra clara torsién de extremida-
des; o bien, en la tanatoférica que es mortal. Des-
afortunadamente, los epénimos de esta nomencla-
tura atin no se han logrado eliminar por completo,
poco préicticos y nada descriptivos como la displasia
de Dygge-Melchor-Clausen. Sin embargo, los avan-
ces en el conocimiento del Genoma Humano, per-
mitiran con mayor precisién hablar de un gen y su
producto final (defecto bésico), como el gen respon-
sable de 1a acondroplasia, del cual puede decirse ac-
tualmente: “el gen se ha localizado en 4p16.3, el cual
codifica para el receptor del factor de crecimiento
fibroblastico 3 (FGFR3). La mutacién puntual en el
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