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INTRODUCCIÓN Y OBJETIVOS

• Displasia ósea poco frecuente (1/200.000 RNV).
• Colagenopatía tipo II: mutación gen COL2A1.
• Talla baja, tronco y extremidades cortas, cifoescoliosis progresiva, 

alteraciones oculares y traqueoesofágicas. Coxa vara, pie zambo.
✓ OBJETIVO: analizar el proceso diagnóstico y terapéutico de la 

displasia espondiloepifisaria congénita desde la perspectiva del 
cirujano ortopédico como parte de un equipo multidisciplinar.

MATERIAL Y MÉTODO

• Varón 11 años; embarazo y parto normales.
• Retraso motor e hipotonía; alteraciones visuales.
• Desarrollo cognitivo normal; escolarizado.
• Coordinación servicios Anestesia-ORL-Digestivo-COT
• ORL → Hipoplasia laríngea/traqueomalacia: traqueostomía.
• Digestivo → Estreñimiento a estudio: endoscopia.
• COT → Cifosis toracolumbar progresiva y flexo de caderas:

fijación T10-L3 y tenotomía bilateral flexores cadera e isquiotibiales.

RESULTADOS

• Infección superficial de herida quirúrgica resuelta con drenaje 
percutáneo y antibioterapia.

• 3 meses tras la cirugía presenta: 
✓ Adecuado balance del tronco en plano coronal y sagital.
✓ Corrección del flexo de caderas: tolera sedestación y 

bipedestación.
• 4 meses tras la cirugía se reincorpora a su vida escolar.

CONCLUSIONES

1. Entidad rara que puede pasar desapercibida en los primeros meses de vida.
2. Reto diagnóstico-terapéutico para el cirujano ortopédico infantil.
3. Conocer dicha patología y anteponerse a las complicaciones.
4. COT: eslabón fundamental del equipo multidisciplinar que debe abordar este 

tipo de enfermedades.
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