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Introducción. La prevalencia de talla baja en Colombia es de 10 %, aproximadamente. En el 2009, la 
International Skeletal Dysplasia Society incluyó 456 condiciones clínicas en su clasificación, con base 
en criterios bioquímicos, radiológicos y moleculares para su diagnóstico.
Objetivo. Analizar las variables demográficas, epidemiológicas y clínicas en un grupo de pacientes 
con enfermedades genéticas del esqueleto, remitidos al Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt.
Materiales y métodos. Se analizaron pacientes remitidos entre el 2008 y el 2014, con 167 diagnósticos 
relacionados con enfermedades genéticas del esqueleto según la Clasificación Internacional de 
Enfermedades, versión 2010 (CIE-10). Se exploraron las variables demográficas, epidemiológicas            
y clínicas empleando estadística descriptiva. Se generó una puntuación para las intervenciones            
que contempló las combinaciones de tratamientos, y se analizaron las variables mediante la prueba 
t de Student.
Resultados. El motivo de consulta más frecuente fue por sospecha de enfermedad genética del esqueleto. 
Entre los tipos de tratamiento, se consideraron los de soporte, los quirúrgicos, el farmacológico y la 
‘ortesis’, y se pudo establecer que los pacientes con enfermedades genéticas del esqueleto obtenían 
puntajes mayores en la variable de intervención y menores en las de talla alta y baja.
Conclusiones. El diagnóstico de la mayoría de los pacientes remitidos respondía a enfermedades 
genéticas del esqueleto, talla baja y otras enfermedades genéticas monogénicas. Se encontraron 
diferencias significativas entre la edad de inicio de los síntomas y la de diagnóstico, así como diversos 
enfoques terapéuticos. Hubo menos intervenciones en los pacientes con talla alta y baja, lo cual podría 
alertar sobre la necesidad de reevaluar las necesidades terapéuticas de este grupo.
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Characterization of patients with skeletal genetic diseases in a Colombian referral center

Introduction: Short height in Colombia has an estimated prevalence of 10%. The 2009 Nosology 
and Classification of Skeletal Genetic Diseases described 456 clinical conditions using biochemical, 
molecular and radiological criteria for diagnosis.
Objective: To analyze demographic, epidemiological and clinical variables in a group of patients with 
skeletal genetic diseases referred to the Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt.
Materials and methods: Patients referred between 2008 and 2014 were analyzed filtering 167 
diagnoses of the International Classification of Diseases, 10th revision (ICD 10), related to skeletal 
genetic diseases. Demographic, epidemiological and clinical variables were explored using descriptive 
statistics. An intervention score was generated contemplating different combinations of treatments. An 
inferential statistical analysis using Student’s t test was performed on such variables.
Results: The most frequent reason for consultation was suspicion of a genetic skeletal disorder. The 
types of treatments considered included support, surgical, pharmacological and orthotics, and it was 
established that genetic skeletal disorders were associated with higher intervention scores while tall 
and short height showed a lower score.
Conclusions: Most referred patients were classified with genetic bone diseases, short stature and 
other monogenic genetic diseases. Significant differences were found between the age at symptoms 
onset and the age of diagnosis. Diversity was found in the therapeutic approach among different groups 
of pathologies. Patients with tall and short height showed lower intervention scores, which may warn on 
the need to reassess the therapeutic requirements of these groups.
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La talla baja tiene una prevalencia en la población 
general de 2 a 5 % (1,2). Según la Organización 
Mundial de la Salud (OMS), la prevalencia de niños 
con déficit de altura ha venido reduciéndose. En 
Suramérica, esta tendencia también se ha reflejado 
en la reducción de su frecuencia de 25,1 a 9,3 %, 
entre 1980 y 2000 (3). En el 2005, la prevalencia 
de talla baja reportada en Colombia fue de 13,9 %, 
aproximadamente, sin discriminar según su etiología 
(4), en tanto que se redujo a 10 % en el 2010 (5).

Esta condición es una de las preocupaciones más 
frecuentes en los servicios de salud pediátricos 
de endocrinología, gastroenterología y ortopedia, 
entre otras especialidades (6,7), y es la segunda 
causa de consulta en genética en Colombia (8 % 
de los pacientes atendidos) (8). La talla baja se 
define clínicamente como una estatura por debajo 
de -2 desviaciones estándar, o menor al percentil 3, 
para la edad y el sexo, con respecto a la población 
general (1,9).

Existen múltiples clasificaciones de la talla baja, 
por ejemplo, la división entre no patológica (talla 
baja familiar y constitucional) y la patológica (10). 
La European Society for Paediatric Endocrinology 
(ESPE) subdivide esta última en tres categorías: 
falla primaria del crecimiento, falla secundaria del 
crecimiento y talla baja idiopática (11). En la primera 
categoría, se describen los síndromes clínicamente 
definidos, el grupo de pequeños para la edad de 
gestación con fallas en el patrón de recuperación 
del crecimiento y las displasias esqueléticas.

A partir de la creación de la International Skeletal 
Dysplasia Society (ISDS) en 1999, se constituyó 
un comité ad hoc encargado de la estandarización 
clínica, radiológica y molecular de estas displasias 
esqueléticas (12,13). En la reunión de expertos 
de agosto de 2009 se elaboró la nosología y la 
clasificación de las enfermedades genéticas del 
esqueleto, describiendo 456 condiciones clínicas 
organizadas en 40 grupos, con base en criterios 
bioquímicos, radiológicos y moleculares, con el fin 
de establecer una lista de referencia que sirviera 
de respaldo en el proceso de diagnóstico (14).

Dadas las limitaciones de información regional 
y local sobre algunas variables clínicas de los 
pacientes con talla baja y enfermedades genéticas 

del esqueleto, el objetivo de este estudio fue 
analizar dichos elementos en un grupo poblacional, 
mayoritariamente de niños, remitidos a un centro 
especializado en enfermedades osteomusculares, 
y compararlos con algunos de los reportados en la 
literatura científica mundial. 

Materiales y métodos

Se hizo un estudio retrospectivo en el cual se 
analizaron los pacientes remitidos entre el 2008 
y el 2014 a consulta externa y hospitalización en 
esta institución. Como filtro inicial, se tomaron 
167 diagnósticos de la CIE-10 relacionados con 
enfermedades genéticas del esqueleto, con lo 
cual se seleccionaron 3.204 historias clínicas; de 
estas, se escogieron las de aquellos pacientes que 
acudieron a valoración genética, lo cual resultó en 
un número de 477 pacientes, cuyos registros se 
revisaron y se encontraron 35 con datos incom-
pletos, por lo cual no se consideraron para el 
estudio. Por consiguiente, en total, se incluyeron 
442 pacientes.

Se encontraron 289 motivos diferentes de consulta, 
difíciles de enmarcar en alguna de las clasificaciones 
clínicas mencionadas y, por ello, se establecieron 
siete categorías discrecionales para agruparlos y 
así facilitar el análisis: 

1) hallazgos clínicos no relacionados con la talla, 

2) otros problemas esqueléticos, 

3) sospecha de cromosomopatía, 

4) sospecha de enfermedad genética del esqueleto, 

5) sospecha de otras enfermedades genéticas 
monogénicas, 

6) talla alta, y 

7) talla baja. 

Además, se estableció una puntuación para los 
tipos de intervención, que contempló las combi-
naciones de tratamientos en una ponderación 
discrecional (ninguno=0; soporte=1; ‘ortesis’=1; 
farmacológico=2; quirúrgico=5). También, se valoró 
el uso de estudios diagnósticos específicos para la 
enfermedad sospechada, su posible mecanismo 
de herencia y la presencia de antecedentes fami-
liares asociados.

Posteriormente, para una mejor comprensión de 
sus condiciones y para establecer relaciones entre 
las variables analizadas, se caracterizó a la pobla-
ción mediante las siguientes técnicas de análisis 
exploratorio de datos: 
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a) análisis estadístico unidimensional con cuadros 
de salida para las variables de sexo, edad de inicio 
de síntomas y de diagnóstico, motivo de consulta, 
diagnóstico y tratamiento; 

b) análisis estadístico bidimensional, con el cual 
se relacionaron las diferentes variables del estudio 
(sexo y edad, edad y motivos de consulta, diagnóstico 
y cirugías); además, se hicieron pruebas de diferen-
cia de medias entre la agrupación de los pacientes 
por motivo de consulta y por diagnóstico, y 

c) análisis de correspondencias simples para 
determinar la homogeneidad entre las variables 
y las agrupaciones de los pacientes según los 
diagnósticos y los tratamientos (motivo de consulta 
y diagnóstico final, diagnóstico final y la puntuación 
de la intervención), mediante la prueba de ji al cua-
drado de Pearson, con el fin de analizar la correlación 
entre estas variables. Los análisis estadísticos se 
hicieron con el programa SPSS®, versión 22.

Consideraciones éticas

El manejo de la información obtenida de la base 
de datos del Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt 
obedeció a estándares de confidencialidad y priva-
cidad. Este trabajo fue debidamente aprobado por el 
Comité de Ética e Investigación de esta institución.

Resultados

Se analizaron 442 individuos, 198 mujeres (44,7 %) 
y 244 hombres (55,2 %), provenientes en su gran 
mayoría de Cundinamarca (80,5 %) y, específica-
mente, de Bogotá (74,4 %); otros sitios de remisión 
fueron los departamentos de Tolima (5,2 %) y 
Boyacá (2,7 %).

La condición mayoritariamente diagnosticada en 
esta población por los médicos consultados fue 
el enanismo (16,9 %) (código E34.3 de la CIE-
10: “no clasificado en otra parte”), seguido por 
síndromes de malformaciones congénitas asocia-
das principalmente con estatura baja (16,4 %) 
(Q871 de la CIE-10), otros trastornos del desarrollo 
y crecimiento óseo (10,61 %) (M892 de la CIE-10) 
y neurofibromatosis (9,93 %) (Q850 en la CIE-10).

La media de la edad de inicio de los síntomas fue 
de 2,58 años (intervalo de confianza, IC: ± 4,88). 
La mayoría de los pacientes presentó los síntomas 
desde el momento del nacimiento (42,7 %), grupo 
seguido por la aparición de síntomas entre 0 y 1 
año de edad (18 %), y entre 1 y 3 años (14 %) 
(cuadro 1). En la historia clínica de 15,3 % de los 
pacientes, se reportaba la aparición de síntomas 

prenatales y no se encontraron diferencias entre 
los sexos con relación a este ítem (no se presentan 
los datos).

La media de edad de la impresión diagnóstica  fue 
de 6,3 años (IC: ± 6,1). En el 7 % de los pacien-
tes el diagnóstico se produjo en los 12 primeros 
meses de vida, en el 32 %, entre el primero y el 
quinto año de vida, y en el 44,6 %, a partir de los 
5 años (cuadro 1). En la figura 1 se presenta el 
amplio espectro de frecuencia de los síntomas 
e impresiones diagnósticas en todas las franjas 
etarias analizadas. Al comparar la edad de inicio 
de los síntomas con la de la impresión diagnóstica, 
se observó una gran variabilidad entre ellas (figura 
2), con diferencias significativas entre las edades 
promedio de una y otra (cuadro 1).

Los motivos de consulta más frecuentes en esta 
población fueron la sospecha de una enfermedad 
genética del esqueleto (30 %), la talla baja (26 %) 
y otros problemas esqueléticos (19 %) (cuadro 2). 

Al revisar las categorías de diagnóstico confirmado 
y sospecha, se encontró que en 42 % de la pobla-
ción se había registrado la enfermedad genética 
del esqueleto, seguida por la talla baja en el 20 % 
y otras enfermedades genéticas monogénicas en 
el 14 % (cuadro 2 y figura 3).

Cuadro 1. Sexo, edad de inicio de síntomas y edad de la impresión 
diagnóstica

Característica Mujer
n (%)

Hombre
n (%)

Total 
(%)

p

Sexo 198 (44,7) 244 (55,2) 100 0,21863338
Edad de inicio de los 
síntomas (años)

       

Congénita 89 (45) 100 (41)   43  
0 a 1 36 (18) 44 (12)   18
1 a 3 28 (14)  34 (14)   14  
3 a 5  8   (4)  15   (6)     5  
5 a 10 21 (11)  25 (10)   10  
10 a 15 11   (6)  18   (7)     7  
Más de 15  5   (3)  8   (3)     3  
Media     2,583 0,0256

Desviación estándar       4,88
Edad al diagnóstico 
(años)

       

Congénita     4   (0,9)     4   (0,9)   1,80  
0 a 1   44   (9,9)   52  (11,7) 21,70  
1 a 3    39   (8,8)   55 (12,4) 21,20  
3 a 5   19   (4,3)   28   (6,3) 10,60  
5 a 10   51 (11,5)   44   (9,9) 21,40  
10 a 15  31   (7)   47 (10,6) 17,60  
Más de 15   11   (2,5)   14   (3,2)   5,60  

Media     6,308 0,0193
Desviación estándar         6,104  
Edad de inicio de 
síntomas Vs. edad 
al diagnóstico

      3,55-56



253

Biomédica 2017;37:250-9 Caracterización de pacientes con enfermedades genéticas del esqueleto

Los cinco diagnósticos finales más frecuentes sin 
categorización fueron: talla baja posnatal simétrica 
(53 pacientes), neurofibromatosis (43 pacientes), 
talla baja prenatal simétrica (29 pacientes), sín-
drome de Marfán (19 pacientes) y síndrome de 
Noonan (13 pacientes); muchos otros diagnósticos 
correspondieron a un solo caso (por ejemplo, el 
síndrome de Holt Oram o el síndrome de Smith 
Lemli Opitz), o se presentaron con una frecuencia 
menor de 3 %.

Al comparar los ítems de motivo de consulta y 
diagnóstico final, no se encontraron diferencias 
significativas entre ellos (p=1,94318). En el análisis 
de correspondencias de estas variables, no se 

establecieron conglomerados, lo cual ratificó la 
ausencia de diferencia en los datos mencionados, 
aunque sí se observó una preferencia por las 
variables de talla alta (6) y talla baja (7); además, 
estas mostraron una relación cercana entre el 
motivo de consulta y el diagnóstico final, y se 
diferenciaban por su comportamiento entre ellas 
dos y con las otras categorías (figura 4).

En 27,1 % de los 442 pacientes con sospecha de 
estas enfermedades se solicitaron estudios diagnós-
ticos específicos, con resultados confirmatorios en 
16,7 % de ellos. El 95 % de los pacientes evaluados 
no tenía antecedentes familiares de enfermedades 
relevantes; en cuanto al mecanismo de herencia de 

11%
21% 19%

35%

15% 10% 8%

26%

20%
13%

4%

17%

7%
15%

5%
1%

0%

0%

0%

0%
0%

25% 26%
35%

13%
0% 35%

45%

69%

3%
6%

2% 0% 3%

3%
1%

3% 4%
21%

0%
28% 24% 27%

48%

28%

14%
8%

0%

10%

20%

30%

40%

50%

60%

70%

80%

90%

100%

Congénita 0 a 1
años

Entre 1 y
3 años

Entre 3 y
5 años

Entre 5 y
10 años

Entre 10 y
15 años 

15 años
o más

Congénita 0 a 1
años

Entre 1 y
3 años

Entre 3 y
5 años

Entre 5 y
10 años

Entre 10 y
15 años 

15 años
o más

Sospecha de enfermedad
genética del hueso

Sospecha de otras enfermedades
geneticas monogénicas

Talla alta

Hallazgos clínicos no
relacionados con la talla

Otros problemas esqueléticos

Sospecha de cromosomopatía

Talla baja

0% 1%
8% 8% 6% 1%

8%

50% 43% 35% 33% 41% 50%

53%

0% 7% 13%
8%

4%
4%

11%
25% 21% 13%

21% 17% 6%

3%

25%

15%

6%
10%

6%
8%

0%

1%

0%
0%

1% 13%
11%

0%
10%

26% 21% 26%
19% 16%

0%

10%

20%

30%

40%

50%

60%

70%

80%

90%

100%
Diagnóstico final

Cromosomopatía
Enfermedad genética del hueso

Hallazgos clínicos no
relacionados con la talla

Otras enfermedades
genéticas monogénicas

Otros problemas esqueléticos

Talla alta

Talla baja

Motivo de consultaa.

b.

Figura 1. a. Distribución de la población según el motivo de consulta. Nótese la elevada frecuencia de los motivos de consulta por 
talla baja entre los 3 y los 5 años, el incremento de la talla alta después de los 10 años y el aumento de la sospecha de enfermedad 
genética del esqueleto después de los 5 años. b. Los diagnósticos de enfermedad genética del esqueleto se incrementaron a 
partir de los 3 años; el diagnóstico de talla alta aparece después de los cinco años, y el porcentaje de enfermedades genéticas 
monogénicas se fue reduciendo a partir del año de edad.
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las enfermedades confirmadas y sospechadas, el 
53,7 % de los casos se catalogaron como idiopá-
ticos; el 32 %, como probablemente autosómicos 
dominantes; el 7,9 % como autosómicos recesivos; 
en el 5,4 % no aplicaba, y el 0,9 %, como ligados 
al cromosoma X.

En cuanto a los tipos de tratamiento, se consideraron 
las opciones de ausencia de tratamiento, tratamiento 
con un único medicamento o con varios, así como 
las intervenciones quirúrgicas, de soporte y la 
‘ortesis’. El porcentaje acumulado de pacientes con 
algún tipo de soporte (terapias física, ocupacional 
o del lenguaje) fue de 36,6 %, con intervenciones 

quirúrgicas (22,8 %), con manejo farmacológico 
(19,9 %) y con ‘ortesis’ (9,9 %), en tanto que el 
40,9 % no recibía ningún tratamiento.

El 14,7 % de los pacientes había sido sometido a 
algún tipo de cirugía ortopédica y al menos el 5 % 
requirió mas de una intervención quirúrgica. Según 
la categoría de diagnóstico (confirmado o sospe-
cha), las enfermedades genéticas del esqueleto 
fueron las que más frecuentemente se sometieron 
a intervenciones ortopédicas, seguidas por otras 
enfermedades monogénicas y otros problemas 
esqueléticos. En el grupo con talla alta, no se habían 
practicado intervenciones quirúrgicas.
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Figura 2. Distribución etaria según el inicio de los síntomas y la impresión diagnóstica. Los gráficos muestran cómo la edad de 
inicio de los síntomas más frecuente fue entre los 0 y 2 años, pero la edad de diagnóstico tuvo una variación mucho mayor, pues se 
extendió hasta los 14 años tanto en hombres como en mujeres.

Cuadro 2. Categorías de los motivos de consulta y los diagnósticos finales

Femenino (n) % Masculino (n) % Total (n) %

Motivo de consulta
Hallazgos clínicos no relacionados con la talla 25 13 43 18 68 15
Otros problemas esqueléticos 38 19 48 20 86 19
Sospecha de cromosomopatía 8 4 2 1 10 2
Sospecha de enfermedad genética del esqueleto 62 31 70 29 132 30
Sospecha de otras enfermedades genéticas monogénicas 4 2 9 4 13 3
Talla alta 5 3 11 5 16 4
Talla baja 56 28 61 25 117 26
Total 198 100 244 100 442 100

Diagnóstico final
Cromosomopatía 13 7 9 4 22 5
Enfermedad genética del esqueleto 84 42 102 42 186 42
Hallazgos clínicos no relacionados con la talla 12 6 19 8 31 7
Otras enfermedades genéticas monogénicas 27 14 36 15 63 14
Otros problemas esqueléticos 15 8 19 8 34 8
Talla alta 6 3 10 4 16 4
Talla baja 41 21 49 20 90 20
Total 198 100 244 100 442 100
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La ponderación de la puntuación de las inter-
venciones según el tipo de tratamiento se hizo a 
partir de un valor de 0 (ningún tratamiento) hasta 
9 (tratamiento farmacológico, quirúrgico, uso de 
prótesis y soporte); dicha información se cruzó 
con el dato sobre el diagnóstico final (confirmado 
o sospecha) en otro análisis de correspondencias, 
en el cual se encontraron dos tendencias: una de 
puntajes de 5 a 7 en pacientes con diagnóstico 
de enfermedad genética del esqueleto, y otra de 
puntajes cercanos a 0 en aquellos con diagnósticos 
de talla alta o talla baja (figura 5).

Discusión

Durante el periodo de seis años, se atendieron 
3.200 pacientes, aproximadamente, con impresión 
diagnóstica o sospecha de talla baja o enferme-
dades genéticas del esqueleto; en 11,7 % de ellos 
se solicitó valoración genética, cifra semejante a la 
encontrada en las remisiones de pacientes con talla 
baja hacia especialidades como la endocrinología 
o la gastroenterología pediátricas (15). Este motivo 
de consulta es uno de los más frecuentes en los 
servicios de genética (8,16), dada la importancia de 
establecer el diagnóstico etiológico en los niños, el 
cual frecuentemente es genético (enfermedades del 
esqueleto, tallas bajas idiopáticas originadas en el 
gen SHOX o síndromes monogénicos relacionados 
con la talla baja), así como el pronóstico clínico y el 
riesgo de recurrencia (17,18).
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Figura 4. Análisis de correspondencias entre el motivo de 
consulta y el diagnóstico final. Se logró establecer la presencia 
de tres agrupaciones: una de talla baja, otra de talla alta y otra 
general, la cual abarcó las cromosomopatías, las enfermedades 
monogénicas y otras condiciones no relacionadas con la talla.
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La distribución por sexo en la población de estudio 
fue semejante a la reportada en otras investigacio-
nes como el estudio prospectivo de Flechter, et al.  
en 1.402 hombres (56,2 %) remitidos a un centro 
pediátrico de referencia entre 2004 y 2009 (19), y 
el de Majcher, et al., en 274 niños y 178 niñas con 
diagnóstico de talla baja, entre 1998 y 2009 (20). 
Esta tendencia ya ha sido objeto de análisis y se 
ha encontrado un menor número de remisiones 
a especialistas en la población femenina, lo que 
resulta en la ausencia de diagnóstico y en la falta 
de detección o el diagnóstico incorrecto o tardío de 
la condición, sobre todo cuando se trata de talla 
baja y se debe descartar el síndrome de Turner y el 
déficit de la hormona de crecimiento (15).

En cerca de la mitad de la población analizada 
(42,7 %), se reportaron signos congénitos con 
probable inicio de la enfermedad en el periodo 
prenatal tardío, probablemente relacionados con 
antecedentes como la condición de pequeño 
para la edad de gestación o con la restricción del 

crecimiento intrauterino. Sin embargo, al revisar 
el registro de síntomas prenatales, solo el 15,3 % 
de los pacientes lo presentaba, porcentaje que, 
probablemente, refleja solamente una parte del 
grupo afectado por enfermedades genéticas del 
esqueleto o cromosomopatías, pero no así el de 
talla baja de origen endocrino; a ello se añade que, 
en Colombia, la detección de displasias esque-
léticas por ecografía obstétrica es muy baja (21). 
Estos valores contrastan con los reportados en 
otros estudios de prevalencia de enfermedades 
genéticas del esqueleto, como el de la población 
de Utah en 2012, con 55,6 % de casos de sospecha 
prenatal, de los cuales el 88 % resultó en aborto, 
lo que demuestra la necesidad de mejorar la 
sospecha clínica en la población local mediante 
los estudios prenatales de imágenes, para su pos-
terior confirmación molecular y manejo integral y 
oportuno (22).

Se encontraron diferencias significativas entre 
la edad de inicio de los síntomas (2,58 años, en 
promedio) y la edad de diagnóstico (6,3 años, en 
promedio); llamó mucho la atención que la demora 
diagnóstica fue de casi cuatro años. Probablemente, 
varios factores influyeron en estas diferencias: la 
heterogeneidad de los diagnósticos de la población 
de estudio (176 códigos diagnósticos de CIE-10 y 
195 diagnósticos finales, de los cuales los cinco 
primeros solo representaban el 31,3 %); el amplio 
espectro de edades de diagnóstico (figura 2) y la 
particularidad de que la detección de enfermedades 
genéticas del esqueleto en los pacientes se hizo 
en diversas edades (figura 1). Además, deben 
señalarse otros factores que podrían propiciar las 
diferencias entre la edad de inicio de síntomas y la 
del diagnóstico, tales como los relacionados con la 
calidad de la atención, la experiencia de los grupos 
encargados de la atención en el sistema de salud, la 
oportunidad en la atención, las barreras de acceso 
al sistema, el adecuado empleo de tecnologías de 
la salud y la falta de empoderamiento familiar frente 
a la condición de salud del menor, entre otros, los 
cuales podrían afectar, asimismo, las condiciones 
clínicas, sociales, económicas y emocionales de 
estos pacientes (23).

En este estudio, 75 % de los pacientes consultó 
por sospecha de enfermedad genética del esque-
leto, talla baja y otros problemas esqueléticos, 
la cual se confirmó en el diagnóstico final como 
enfermedad genética del esqueleto en 42 % de los 
evaluados: como talla baja (20 %) relacionada con 
problemas endocrinológicos en 53 de aquellos con 
talla baja posnatal simétrica y en 29 de aquellos 
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Figura 5. Análisis de correspondencia entre los diagnósticos 
finales y la puntuación de intervención. Se observa que los 
diagnósticos de talla alta y talla baja presentaron correspon-
dencias con puntuaciones de intervención de 0, en tanto que 
los diagnósticos de enfermedades genéticas del esqueleto se 
acercaron a puntuaciones entre 5 y 7.
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con talla baja prenatal simétrica, y como otras 
enfermedades genéticas monogénicas (14 %) en 
13 casos de síndrome de Noonan y cuatro de 
síndrome de Russell-Silver, así como en otros con 
problemas esqueléticos (8 %). 

Al revisar otros estudios publicados, los datos de 
este contrastaron con los reportados por Flechtner, 
et al., en 2.546 pacientes con talla baja evaluados 
a lo largo de cinco años, 12 % de los cuales 
presentaba trastornos endocrinos, 8,9 %, trastornos 
de etiología genética, 5,1 %, condiciones crónicas, 
y 5,9 %, displasias óseas (19). 

En el centro de referencia del presente estudio, 
aparentemente se remite con mayor frecuencia 
a valoración genética a pacientes con diagnóstico 
de enfermedad genética de esqueleto, talla baja, 
otras enfermedades genéticas monogénicas u otros 
problemas esqueléticos, pues la frecuencia de 
defectos congénitos fue mayor en estos individuos. 
Es probable que en las clínicas de endocrinología 
pediátrica, se atienda un número más significativo 
de pacientes con diagnóstico de talla baja relacio-
nada con el retardo constitucional del desarrollo, 
malnutrición, enfermedad celiaca, déficit de la hor-
mona de crecimiento o talla baja familiar, que con 
enfermedades genéticas del esqueleto (24,25).

Los diagnósticos finales con etiología clara de 
enfermedades genéticas del esqueleto correspon-
dieron a 37,1 % (164 pacientes), distribuidos en 22 
de los 40 grupos de la nosología y la clasificación, 
siendo el más frecuente el 29 (46 pacientes con 
enfermedades del grupo de componentes esque-
léticos con desarrollo desorganizado), seguido por 
el 30 (36 pacientes con síndromes de crecimiento 
excesivo y compromiso esquelético), el 27 (17 
pacientes con enfermedades de depósito lisosómico 
y compromiso esquelético), el 25 (11 pacientes con 
osteogénesis imperfecta u otras enfermedades 
con disminución de la densidad ósea), y el 4 
(10 pacientes con alteraciones de la sulfatación), 
entre otros, lo cual contrasta ampliamente con el 
estudio de Flechtner, et al., en el cual se evaluaron 
pacientes con talla baja idiopática y pequeños 
para la edad de gestación, entre quienes los 
grupos preponderantes fueron el 1 (condrodis-
plasia, FGFR3) y el 17 (displasia mesomélica 
y rizomesomélica) (19). Es probable que estas 
diferencias se deban a que, en este estudio, el 
rango de edad de los pacientes era mayor (0 a 21 
años; media de edad: 9,5 años) y las posibilidades 
de acceso al diagnóstico confirmatorio mediante 
métodos moleculares también lo eran.

El presente estudio se enfocó en la elección de los 
códigos diagnósticos de la CIE-10 relacionados 
con la talla baja y las enfermedades genéticas 
del esqueleto; posteriormente, se clasificó a los 
pacientes en siete grupos según los motivos de 
consulta y en otros siete según el diagnóstico final, 
dado que las clasificaciones endocrinológicas 
y genéticas generales eran muy heterogéneas 
y difíciles de extrapolar. A pesar de ello, en la 
población de estudio se pudieron diferenciar tres 
condiciones: “talla baja”, “talla alta” y “otros” (enfer-
medades que comprometen el esqueleto).

Al evaluar el manejo de los pacientes, se encontró 
una gran diversidad de enfoques que incluía 
terapias, ‘ortesis’, tratamientos farmacológicos, 
intervenciones quirúrgicas y combinaciones de 
estos. Con base en la puntuación de las interven-
ciones diseñadas en el marco del estudio, se pudo 
establecer que los pacientes con enfermedades 
genéticas del esqueleto habían sido sometidos a 
una mayor cantidad de intervenciones terapéuticas, 
quizá debido a su conocida comorbilidad, seguidos 
de aquellos con cromosomopatías, en tanto que, 
en casos de talla alta o talla baja, poco se recurrió 
a la combinación de tratamientos. Ello respondería, 
primero, a que no se había comenzado el trata-
miento por haberse hecho el primer diagnóstico en la 
institución del estudio; segundo, al desconocimiento 
de nuevos enfoques y terapias para enfermedades 
acompañadas de talla alta o baja, y tercero, a las 
dificultades de acceso al tratamiento especializado 
en el sistema de salud del país (consultas de 
genética o endocrinología pediátrica), entre otros. 
Dichos factores deben alertar a los profesionales 
de la salud sobre la necesidad de una mayor y 
más oportuna intervención en estos dos grupos 
de pacientes.

Por último, es necesario hacer claridad sobre 
algunos aspectos metodológicos: 1) pudo haber 
algún sesgo de selección en la muestra, ya que se 
partió de un ejercicio académico de selección de los 
códigos de la CIE-10 para agrupar la gran mayoría 
de los diagnósticos relacionados con enfermedades 
genéticas del esqueleto; 2) pudo haber un factor de 
confusión en la categorización de los motivos de 
consulta y el diagnóstico definitivo, pues algunos 
pudieron estar superpuestos; 3) solamente el 16,7 %                                                                                     
de los pacientes tenía diagnóstico confirmado, de 
modo que pudo haber errores de clasificación, ya 
que en la mayoría de ellos se apeló a elementos 
clínicos, bioquímicos y radiológicos, muchas veces 
no concluyentes, para diagnosticar estas enferme-
dades, y 4), dado que no se trataba de un estudio 
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con seguimiento, la impresión diagnóstica pudo 
haber cambiado con el tiempo y, por ende, la 
categorización de los pacientes. 

A pesar de ello, este trabajo es uno de los primeros 
a nivel regional que ha descrito algunos elementos 
epidemiológicos, clínicos y de manejo de las enfer-
medades genéticas del esqueleto, lo cual contribuye 
a la adopción de decisiones sobre nuevos tipos de 
intervenciones y sobre el seguimiento de este tipo 
de pacientes.
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