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Resumen

Introduccién: la pseudoacondroplasia (PSACH) es una displasia esquelética rara, de
herencia autosémica dominante, causada por mutaciones en el gen COMP. Se caracteriza
por talla baja desproporcionada, deformidades 6seas progresivas y laxitud articular, sin
afectacion del desarrollo cognitivo ni del eje somatotropico. Su diagnéstico oportuno es
crucial para evitar tratamientos endocrinos innecesarios.

Objetivo: describir el caso clinico de una paciente con PSACH asociada a escoliosis
congénita y talla baja, destacando el rol del endocrinélogo en el diagnéstico diferencial y la
necesidad de un abordaje multidisciplinario.

Presentacién del caso: paciente femenina de 20 afios, con antecedentes de escoliosis
congénita, talla baja severa (111,5 cm; -8,89 DE) y deformidades 6seas progresivas.
Presentaba macrocefalia relativa, acortamiento rizomélico y rasgos faciales caracteristicos.
El estudio genético confirmé la variante patogénica c.1159T>G (p.Cys387Gly) en
heterocigosis en COMP. La densitometria 6sea evidencié osteopenia severa en columna y
fémur. Se descartaron alteraciones del eje GH-IGF1 y se recomendd optimizar la ingesta de
calcio y vitamina D, ademas de seguimiento ortopédico y metabélico.

Discusién: el diagnéstico diferencial de la talla baja debe considerar displasias 6seas,
especialmente cuando hay desproporcion segmentaria. La PSACH puede confundirse con
patologias endocrinas, lo que resalta la importancia del endocrindlogo en evitar diagnésticos
erréneos. La osteopenia precoz es una complicacién relevante.

Conclusiones: el diagnéstico temprano y el abordaje multidisciplinario son claves para
mejorar el prondstico funcional y la calidad de vida en pacientes con PSACH.

Palabras clave: pseudoacondroplasia, displasia 6sea, caso clinico, talla baja
desproporcionada, escoliosis congénita, osteopenia, mutaciéon genética, manejo
multidisciplinario, diagndstico precoz, proteinas de la matriz extracelular.
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Destacados

= Diagnéstico confirmado por
genética molecular: la variante
patogénica c.1159T>G
(p.Cys387Gly) en el gen
COMP permiti6 establecer
el diagnéstico definitivo de
pseudoacondroplasia (PSACH).

= Presentaci6n clinica tipica, pero
con hallazgos poco reportados:
la paciente presentd el fenotipo
clésico de PSACH, caracterizado
por talla baja y deformidades
esqueléticas, asociado a una
osteopenia severa, hallazgo
descrito con poca frecuencia en
esta displasia.

= Importancia del manejo
multidisciplinario: se requiere
de un abordaje integral que
incluya Endocrinologia, Genética,
Ortopedia y Rehabilitacion, para
tratar tanto las alteraciones
bseas como el impacto funcional
y psicosocial.

= Relevancia del diagndstico
precoz: la identificacion genética
permite orientar el consejo
familiar y valorar la posibilidad de
inclusion en terapias innovadoras
en investigacion.
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Pseudoacondroplasia: diagnostic analysis and
multidisciplinary approach to a patient with congenital

and tall basal escoliosis, clinic case

Abstract

Background: Pseudoachondroplasia (PSACH) is a rare skeletal dysplasia with autosomal
dominant inheritance, caused by mutations in the COMP gene. It is characterized by
disproportionate short stature, progressive skeletal deformities, and joint laxity, without
cognitive impairment or growth hormone axis involvement. Early diagnosis is essential to
avoid unnecessary endocrine evaluations and treatments.

Purpose: To describe the clinical case of a patient with PSACH associated with congenital
scoliosis and short stature, emphasizing the importance of differential diagnosis from the
endocrinology perspective and the need for timely multidisciplinary management.

Case presentation: We present a 20-year-old female with congenital scoliosis and severe
short stature (111.5 cm; -8.89 SD), with progressive limb deformities. Physical examination
revealed rhizomelic shortening, relative macrocephaly, and distinctive facial features. Whole-
exome sequencing confirmed a heterozygous pathogenic variant ¢.1159T>G (p.Cys387Gly)
in the COMP gene. Bone densitometry showed severe osteopenia in the spine and femur,
with normal results in the forearm. The GH-IGF1 axis was normal. Lifestyle modifications
and adequate calcium and vitamin D intake were recommended, along with orthopedic and
metabolic follow-up.

Discussion: Disproportionate short stature warrants differential diagnosis beyond
endocrine causes. PSACH can mimic endocrine disorders, highlighting the key role of
the endocrinologist in avoiding misdiagnosis. Early detection of complications such as
osteopenia is essential to guide long-term care.

Conclusions: Timely diagnosis and a multidisciplinary approach are crucial to improving
functional outcomes and quality of life in patients with PSACH.

Keywords: Pseudoachondroplasia, bone dysplasia, case report, disproportionate short
stature, congenital scoliosis, osteopenia, genetic mutation, multidisciplinary management,

Highlights

Diagnosis confirmed

by molecular genetics:

The pathogenic variant
c.1159T>G (p.Cys387Gly)

in the COMP gene allowed

for a definitive diagnosis of
pseudoachondroplasia (PSACH).

Typical clinical presentation but
with under-reported findings:
The patient displays the classic
PSACH phenotype, with short
stature and skeletal deformities,
along with severe osteopenia,

a finding rarely reported in this
dysplasia.

Importance of multidisciplinary
management: A comprehensive
approach involving
endocrinology, genetics,
orthopedics, and rehabilitation
is required to address both bone
alterations and the functional
and psychosocial impact.

Relevance of early diagnosis:
Genetic identification allows
for guiding family counseling
and assessing the possibility
of inclusion in innovative
investigational therapies.

early diagnosis, extracellular matrix proteins.

Introduccién

Definiciéon y generalidades

“La pseudoacondroplasia (PSACH; OMIM
#177170) es una displasia 6sea rara de herencia
autosdmica dominante, descrita por Maroteaux y
Lamy en 1959, con una prevalencia aproximada
de 1 por cada 30000 nacidos vivos” (Jacob et al,
2022.) (1). Aunque se considera subdiagnosticada
por su superposicidon clinica con otras displasias
6seas, clinicamente se caracteriza por una marcha
de base ancha tipo “de pato” que aparece cuando
el nifio comienza a caminar, junto con un retraso
progresivo del crecimiento lineal evidente entre los
dos y cuatro afios de edad. A diferencia de otras
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displasias esqueléticas, los pacientes presentan una
longitud corporal normal al nacer, rasgos faciales
normales y desarrollo intelectual conservado (2-3).

Etiologia y bases genéticas

La PSACH estd causada por variantes
patogénicas heterocigotas en COMP (cartilage
oligomeric matrix protein; OMIM 600310), una
glicoproteina pentamérica de la matriz extracelular
que participa en el ensamblaje del coldgeno y la
organizacion de fibrillas. Las variantes missense
alteran dominios funcionales criticos (por ejemplo,
repeticiones tipo TSP, thrombospondin type
repeats), producen mal plegamiento proteico y
estrés del reticulo endoplasmico, con disfuncion
del crecimiento endocondral (4-5).

http://revistaendocrino.org/index.php/rcedm
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Manifestaciones clinicas

El crecimiento suele ser normal en el periodo
neonatal y la talla baja desproporcionada se vuelve
evidente hacia los 2-4 afios. Los hallazgos incluyen
acortamiento de miembros (predominio rizomélico),
braquidactilia, hiperlaxitud articular, genu varo/
valgo y dolor mecéanico progresivo; las anomalias
vertebrales pueden atenuarse con la edad, pero la
osteoartritis es temprana y severa. No se asocia con
déficit de hormona de crecimiento ni compromiso
cognitivo (6-7).

Diagnéstico diferencial

El diagnodstico diferencial de la talla baja
desproporcionada con afectacion esquelética
incluye multiples displasias 6seas y sindromes
dismoérficos:

" La osteogénesis imperfecta se
caracteriza por fragilidad 6sea recurrente,
esclerdticas azules y, en algunos casos,
dentinogénesis imperfecta; a diferencia
de la PSACH, suele presentar fracturas
multiples desde la infancia temprana y no
muestra el patrén radioldgico tipico de
displasia epifisaria.

= El sindrome de Morquio (mucopo-
lisacaridos tipo 1V) comparte con la PSACH
las deformidades o6seas y la displasia
vertebral, pero se asocia a opacidad corneal,
hepatomegalia y excrecion urinaria elevada
de queratan y condroitin sulfato, hallazgos
ausentes en la paciente del presente caso
(1).

= La disostosis miltiple incluye un
espectro de malformaciones esqueléticas
generalizadas y anomalias craneofaciales,
con patron radiolégico y genético distinto.

" La hipocondroplasia, causada por
mutaciones en FGFR3, produce talla baja
y acortamiento de miembros, menos severo
que en la PSACH y sin afectacién articular
marcada.

=  El raquitismo presenta deformidades
Oseas similares, pero se diferencia por
alteraciones bioquimicas del metabolismo
fosfocalcico y respuesta favorable a
tratamiento etiologico. La integracién de los
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hallazgos clinicos, radiol6gicos y genéticos
es esencial para distinguir estas entidades
y establecer un diagnostico definitivo
(8-11).

Diagnéstico confirmatorio

El diagnéstico definitivo requiere de una
correlacién clinico-radiolégica y confirmacion
molecular. En esta paciente se realizd exoma
completo (NGS o secuenciacion de nueva
generacién) con captura por hibridaciéon (panel
exoma Twist V 2.0), secuenciaciéon de lecturas
cortas PacBio Onso (SBB™), alineamiento a
GRCh38, profundidad >100x y clasificacion de
variantes segin ACMG/AMP. Se identificé una
variante heterocigota en COMP clasificada como
probablemente patogénica por criterios PM1/PM2/
PM5/PP2/PP3/PP5 (8-9).

Opciones de tratamiento y perspectivas
terapéuticas

El manejo actual es predominantemente
quirdrgico, orientado a la correccion de
deformidades y a mejorar el dolor y la funcion
(osteotomias, realineaciones y reemplazos
articulares tempranos en casos seleccionados). El
abordaje debe ser multidisciplinario (Ortopedia,
Rehabilitacion, Dolor, Genética y Endocrinologia)
y se investigan estrategias farmacoldgicas dirigidas
al estrés del reticulo endoplasmico (por ejemplo,
moduladores como resveratrol o curcumina),
aln experimentales y no recomendadas fuera de
protocolos de investigacién (12).

Presentacién del caso

Se trata de una paciente femenina de 20 afios,
oriunda de Quito, Ecuador, con antecedente de
deformidad escolibtica congénita y talla baja. La
historia familiar revela antecedentes de posible
endogamia y baja talla en ambos padres. El
desarrollo psicomotor y del crecimiento fue regular,
aunque se evidenci6é deformidad en los pies desde
los dos afios de edad.

Hallazgos clinicos

En el examen fisico, la antropometria mostro:
peso de 32 kg (-3,06 desviacion estandar
(DE)), talla de 111,5 cm (-8,89 DE) e IMC de

http://revistaendocrino.org/index.php/rcedm
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25,97 kg/m? (1,63 DE). Otros hallazgos incluyeron
brazada de 93 cm, segmento superior de 63 cm,
segmento inferior de 48 cm, relacién brazo/talla
(B/T) de 0,83 y relacidon segmento superior/inferior
(SS/SI) de 1,31. El perimetro cefalico fue de 61
cm (percentil >99, +4,02 DE). Clinicamente, se
observo talla baja desproporcionada, acortamiento
rizomélico de los miembros, macrocefalia relativa y
rasgos faciales caracteristicos (figuras 1-9).

Estudios complementarios

Se realiza perfil bioquimico (tabla 1) y el
analisis de exoma completo (NGS) identifico en
heterocigosis la variante c.1159T>G (p.Cys387Gly)
en el gen COMP, confirmando el diagnéstico
de pseudoacondroplasia (PSACH) (tabla 2).

Figura 1. Vista anterior de la paciente en
bipedestacién con los brazos extendidos

Nota. Se observa talla baja desproporcionada,
extremidades inferiores cortas y ensanchadas,
braquidactilia y ligera laxitud articular, caracteristicas
clinicas tipicas de la pseudoacondroplasia.

Fuente: elaboracién propia.
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Las radiografias de miembros superiores
evidenciaron acortamiento de carpos y metacarpos.

Manejo interdisciplinario

Se solicitd valoraciéon por Endocrinologia,
Reumatologia y Traumatologia para un abordaje
integral. El equipo de Endocrinologia diagnosticod
osteopenia severa en fémur y columna lumbar
mediante densitometria 6sea (7-score), con
resultados normales en el antebrazo izquierdo. Se
recomendoé optimizar el estilo de vida mediante una
adecuada ingesta de calcio y vitamina D, asi como
realizar un monitoreo continuo de la escoliosis para
valorar la necesidad de intervencién quirlrgica y
prevenir la progresioén hacia osteoporosis u otras
complicaciones.

Figura 2. Vista anterior de la paciente en
bipedestacién con los brazos en posiciéon de reposo

Nota. Notese la braquidactilia de manos y pies, la
desproporcidn entre el tronco y las extremidades y el
ensanchamiento articular, hallazgos consistentes con

pseudoacondroplasia.

Fuente: elaboracién propia.

http://revistaendocrino.org/index.php/rcedm
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Estudio radiolégico complementario

Figura 3. Radiografia lateral de columna toracica que evidencia platispondilia

Fuente: elaboracién propia.

Figura 4. Radiografia anteroposterior de hombro derecho que evidencia irreqularidad y ensanchamiento
metafisario de la epifisis proximal del hiimero, hallazgo caracteristico de pseudoacondroplasia

Fuente: elaboracion propia.
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Figura 5. Radiografia lateral de codo y antebrazo izquierdo que muestra irregularidad epifisaria y
displasia metafisaria en himero distal, radio y cibito, hallazgos caracteristicos de pseudoacondroplasia

Fuente: elaboracién propia.

Figura 6. Radiografia posteroanterior de mano izquierda que evidencia acortamiento de metacarpianos
y falanges, con epifisis irregulares y ensanchadas, consistentes con pseudoacondroplasia

Fuente: elaboracion propia.

Volumen 12, nimero 4 de 2025 http://revistaendocrino.org/index.php/rcedm
539



JA Calvopifia Rea et al. Pseudoacondroplasia: desafio diagnéstico y abordaje multidisciplinario

Figura 7. Radiografia anteroposterior de pelvis que evidencia displasia acetabular bilateral
con aplanamiento y ensanchamiento de las cabezas femorales, irreqularidad metafisaria y
acortamiento femoral, hallazgos caracteristicos de la pseudoacondroplasia

Fuente: elaboracion propia.

Figura 8. Radiografia anteroposterior de extremidades inferiores que muestra acortamiento de
los huesos largos, deformidad en valgo de rodillas y ensanchamiento metafisario, ilustrando las
alteraciones caracteristicas del eje mecanico y la morfologia 6sea en la pseudoacondroplasia

Fuente: elaboracion propia.
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Figura 9. Densitometria 6sea
Fuente: elaboracion propia (informe médico de densitometria 6sea del paciente).
Interpretacién de la figura 9
Fémur izquierdo: con valores T-score que indican: osteopenia severa
Columna lumbar: con valores T-score que indican: osteoporosis severa

Antebrazo izquierdo: con valores T-score que indican: normalidad.
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Tabla 1. Perfil bioquimico

Biometria heméatica

Perfil metabédlico

Perfil tiroideo Perfil fosfocalcio

Glucosa 78 mg/dl

Fosfatasa alcalina 80,4

Glébulos blancos 6000 | Urea 13 mg/dl Tsh 2,39 Ui/ml U/l
Creatinina 0,37 mg/d|
. . Calcio 8,8 mg/dl
Hemoglobina 12,6 Colesterol total 116 mg/dl | Ft4 1,07 Ui/ml

Fosforo 4,1 mg /dI

. Hdl 37 mg/dl .
Hematocrito 38 % Igfl 210 ng/ml Magnesio 1,86 mg/dl
LId 63 mg/dl
Tgo 38 ul i ivi i
Plaquetas 180 000 oot Gh 2,6 ng /ml 23 rer i e ¢
Tgp 39 ul 18,9 ng/ml
Fuente: elaboracion propia
Estudio genético
Tabla 2. Estudio genético
I Cambio de | Cambio en Geno- | VAF | ©enoma Clasificacién
HedlElon nuclebtido | la proteina Eite tipo (%) de 2 ACMG
referencia
COMP NM_000095.3
chrl9:18786627 | c.1159T>G | p.(Cys387Gly) 'V\'/'asflz:ie Het | 70 | GRCh38 | - 4

Fuente: elaboracién propia.

Detalles de la variante: |a variante ¢.1159T>G
detectada en heterocigosis en el gen COMP (OMIM:
600310) corresponde a un cambio de timina por
guanina en la posicion 1159 del transcrito de
referencia (NM_000095.3), lo cual provoca un
cambio de cisteina por glicina de la posiciéon 387
de la proteina p.(Cys387Gly).

Volumen 12, nimero 4 de 2025
542

Interpretacién biolégica y clinica

La variante ¢.1159T>G detectada en
heterocigosis en el gen COMP se clasifica como
probablemente patogénica debido a:

PM1. Patébgeno moderado: la variante no
sinénima, no truncada, se encuentra en un punto

http://revistaendocrino.org/index.php/rcedm
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caliente mutacional o en un dominio funcional,
critico y bien establecido.

Punto de acceso exdnico: se encontraron 18
variantes reportadas patégenas o probablemente
patégenas en una region de 89 pb que rodea
esta variante en el ex6n 11 dentro de la regiéon
18786540-18786629, sin ninguna variante
benigna sin sentido. PP2.

Soporte patégeno: variante sin sentido en un
gen con una baja tasa de mutaciones sin sentido,
benignas y para el cual la mutacién sin sentido es
un mecanismo comun de una enfermedad.

PVS1: la variante es un cambio sin sentido en
un gen donde la pérdida de funcién es un mecanismo
establecido de enfermedad.

Soporte adicional: el gen presenta un alto
ndmero de variantes patogénicas sin sentido
reportadas (n=155) en comparacién con variantes
benignas (n=23), lo que refuerza que este tipo
de mutacién es consistente con un mecanismo
patogénico.

PM2: la variante no se encuentra reportada o
presenta frecuencia extremadamente baja en bases
de datos poblacionales, cumpliendo el criterio PM2.

Patégeno moderado: frecuencia
extremadamente baja en las bases de datos de
poblacion de gnomAD. La frecuencia de alelos es
extremadamente baja en todas las bases de datos.
El umbral de frecuencia de PM2 recomendado
para el gen fue de 0,05%. Las frecuencias alélicas
fueron: frecuencia maxima de subpoblaciones no
fundadoras de gnomAD: 0,0%; frecuencia maxima
de subpoblaciones fundadoras de gnomAD: 0,0 %.

PP3. Patégeno moderado: para una variante
de regiéon de empalme o de sentido erréneo, las
herramientas de prediccion computacional respaldan
unanimemente un efecto nocivo sobre el gen.

PMS5. Soporte patogeno: cambio de diferentes
aminoacidos como variante patogénica conocida,
variante sin sentido. Se encontré el mismo codén
con un cambio de aminoacido diferente en: base de
datos UniProt, variante(s): chr19:18786627:A>G.

PP5. Soporte patdgeno: una fuente confiable
informd recientemente que la variante resultd
patégena, pero el laboratorio no disponia de
evidencia para realizar una evaluacién independiente
(UniProt VAR_007625).
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Anélisis del caso

La paciente femenina de 20 afios, oriunda
de Quito, Ecuador, presentd un fenotipo
clinico caracteristico de PSACH, con talla baja
desproporcionada, acortamiento rizomélico de las
extremidades, macrocefalia relativa y rasgos faciales
distintivos. La antropometria revelé una talla
severamente reducida (-8,89 DE), un indice SS/
Sl alterado (1,31), asi como un perimetro cefalico
aumentado (>99 percentil), datos consistentes
con las caracteristicas descritas en esta displasia
esquelética.

El diagno6stico molecular se confirmé mediante
secuenciacion de exoma completo, que identifico
la variante patogénica c.1159T>G (p.Cys387Gly)
en heterocigosis en el gen COMP, el cual codifica
una proteina fundamental para la matriz extracelular
del cartilago. Esta mutacién ha sido previamente
descrita como causal de PSACH, alterando la
conformacion proteica y provocando retencion
intracelular con disfuncién condrocitaria.

En cuanto al estudio radiolégico, se evidencio
acortamiento de carpos y metacarpos, hallazgo
que, junto con la deformidad escolibtica desde
el nacimiento, reforzé el diagndstico clinico.
Ademas, la densitometria 6sea mostré una marcada
osteopenia en fémury columna lumbar, con valores
conservados en el antebrazo, lo que sugiere una
afectacion 6sea regional posiblemente relacionada
con factores mecanicos y posturales propios de la
displasia.

El abordaje multidisciplinario permiti6 establecer
estrategias de manejo adecuadas, incluyendo la
optimizacion del estilo de vida, la suplementacion
nutricional, el sequimiento ortopédico de Ila
escoliosis y un apoyo psicosocial, todos los
componentes fundamentales en el tratamiento
integral de esta entidad.

Discusién

La pseudoacondroplasia es una displasia
esquelética rara, de herencia autosémica dominante,
causada por mutaciones en el gen COMPF, el
cual codifica una proteina estructural clave en el
cartilago de crecimiento. La variante c.1159T>G
(p-Cys387Gly) identificada en este caso ha sido
previamente reportada como patogénica, afectando
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directamente la funcién de la proteina y generando
alteraciones en la arquitectura del cartilago,
con detencién del crecimiento y deformidades
esqueléticas.

Cabe resaltar que estudios previos
han demostrado que las concentraciones
séricas plasmaticas de COMP se encuentran
significativamente reducidas en pacientes con
pseudoacondroplasia, lo que refleja la alteracién en
la sintesis y secrecion de esta proteina cartilaginosa.
Aunque dicho analisis no fue realizado en la paciente
del presente caso, constituye un biomarcador
complementario Gtil en el contexto de investigacion
clinica y puede correlacionarse con la severidad del
fenotipo esquelético.

La paciente analizada mostré un cuadro clinico
completo de PSACH, con inicio desde la infancia
temprana, afectacion de miembros superiores e
inferiores, macrocefalia relativa y deformidades
progresivas de columna y pies. A diferencia
de otras displasias esqueléticas, la PSACH se
caracteriza por una inteligencia preservada y una
apariencia facial generalmente normal, aunque
algunos pacientes pueden presentar rasgos
craneofaciales sutiles.

El hallazgo de osteopenia severa en este caso
destacd un aspecto poco documentado en la
literatura, pero relevante en el sequimiento clinico.
Aunque el PSACH no se ha asociado clasicamente
con alteraciones primarias del metabolismo 6seo,
el desacondicionamiento fisico, el dolor crénico y
la carga mecanica anormal pueden contribuir a la
pérdida de densidad mineral 6sea, especialmente
en los sitios de carga como el fémury la columna.

El manejo clinico requiere de un enfoque
integral, que combinara evaluacién endocrinolégica,
ortopédica, reumatoldgica y rehabilitacion funcional.
La intervencion temprana con medidas preventivas
frente a complicaciones articulares y oseas, asf
como la atencién al bienestar psicosocial, es
esencial para mejorar la calidad de vida. Finalmente,
el diagnostico genético temprano permite confirmar
el cuadro clinico, orientar el consejo genético
familiar y facilitar el acceso a estudios terapéuticos
en desarrollo, como los oligonucleétidos antisentido
o las terapias dirigidas a la correccion proteica.
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Conclusiones

La confirmacidon genética de una variante
patogénica c.1159T>G (p.Cys387Gly) en el gen
COMP, mediante estudio de exoma completo
(NGS), permitié establecer de forma definitiva
el diagnéstico de PSACH en la paciente de este
caso clinico. Esta identificacion resulto crucial, no
solo para su manejo clinico, sino también para el
asesoramiento genético familiar.

La paciente presentd caracteristicas tipicas
de PSACH, como talla baja desproporcionada,
escoliosis y rasgos faciales caracteristicos,
recordando que el fenotipo es variable, lo que
subraya la importancia de un enfoque diagnostico
y terapéutico individualizado.

El manejo integral requiere de un abordaje
multidisciplinario que incluya especialistas en
Genética Médica, Endocrinologia, Reumatologia
y Traumatologia, para abordar adecuadamente
el crecimiento, la salud dsea, el dolor articular y
las deformidades ortopédicas, especialmente la
escoliosis.

La monitorizacion activa de la salud 6seay la
prevencion de complicaciones endocrinas, como la
osteoporosis, son fundamentales para mejorar la
calidad de vida de estos pacientes. Se recomienda
una adecuada ingesta de calcio y vitamina D,
junto con modificaciones en el estilo de vida, que
promuevan la actividad fisica moderada, evitando
ejercicios de alto impacto que podrian acelerar el
dafio articular.

Por Gltimo, la comprension de la funcion de
la proteina COMP en la formacion de la matriz
extracelular y su papel en displasias esqueléticas
como PSACH y EDM1 (displasia epifisaria multiple
tipo 1) resalta la necesidad de una vigilancia clinica
continua y personalizada, dada la heterogeneidad
fenotipica y genética de estas entidades.
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