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Distrofia toracica asfixiante, o sindrome de Jeune,
asoclada a una malformacion espinal cervical
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Resumen

La distrofia tordcica asfixiante, o sindrome de Jeune, es una displasia 6sea de herencia autosémica recesiva, con expresion fenotipica
variable. El diagndstico es fundamentalmente clinico y radioldgico. Se caracteriza por la presencia de un térax estrecho y acampanado,
polidactilia, costillas horizontalizadas y huesos iliacos cortos, con una alteracion tipica del techo acetabular en tridente, y suele asociar
otras complicaciones: nefrocalcinosis, hepatopatfa colestasica, anomalfas pancredticas y retinianas. La distrofia toréacica produce hi-
poplasia pulmonar secundaria e insuficiencia respiratoria restrictiva que puede ser mortal en etapas precoces de la vida. Aunque la
existencia de malformaciones espinales no es un hallazgo frecuente, en este caso, el paciente presentaba una malformacién de C1 que
producia compresién medular. Se realizé una descompresion quirdrgica y, posteriormente, la evolucion del paciente ha sido muy favo-
rable. Concluimos que debe realizarse siempre el cribado de malformaciones espinales en pacientes afectados de este sindrome, ya
que su tratamiento puede contribuir significativamente a mejorar su pronéstico y calidad de vida.
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Abstract
Title: Asphyxiating thoracic dystrophy or Jeune syndrome associated to cervical spine malformation

Asphyxiating thoracic dystrophy-Jeune syndrome is an autosomal recessive disease. It is part of a group of skeletal dysplasias with
great clinical variability. Diagnosis is based on clinical and radiographic findings: the syndrome is characterized by a small, narrow chest,
variable limb shortness, postaxial polydactyl, horizontally oriented ribs, and short iliac bones with a typical trident appearance of the
acetabula. Renal, hepatic, pancreatic and ocular complications may occur later in life. As result of the thoracic dystrophy a lung hypopla-
sia is produced and a lethal respiratory distress during neonatal and infancy period may occur as well as multiple respiratory infections.
Despite spine malformations are not frequently associated, we present a patient who had C1 malformation with cord compression.
Surgical cord decompression was done and probably was determinant in his course. We concluded that the screening of spinal malfor-
mation in these patients should be always done because it treatment could improve their prognosis and quality of life.
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Introduccion

La distrofia toracica asfixiante, o sindrome de Jeune, es una displasia 6sea con una prevalencia de 1/100.000-150.000 recién naci-
dos’. Su herencia es autosdmica recesiva, con una expresion fenotipica muy variable, de la que ademas va a depender su prondstico.

El diagnéstico de este sindrome es fundamentalmente clinico y radiol6gico, y se caracteriza por presentar un térax pequefio, estre-
cho y acampanado, talla corta, rizomelia, polidactilia postaxial, una morfologfa tipica del techo acetabular en tridente y una osificacién
prematura de los huesos del carpo v las epifisis femorales proximales.

Caso clinico

Presentamos el caso de un paciente de 4 meses de edad, que ingresé en la unidad de cuidados intensivos pediétrica (UCIP) por pre-
sentar una insuficiencia respiratoria grave. Precis6 intubacién endotraqueal y ventilacién mecénica. En la exploracién fisica destaca-
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ban los siguientes hallazgos: peso 5,080 g (p3), talla 59 cm (p5-10), perimetro tordcico 35 cm (<p3) y perimetro cefalico 39 cm (p3).
Presentaba un térax estrecho y acampanado, con didmetro anteroposterior disminuido, hipotonfa axial sin sostén cefélico, actitud en
opistétonos, anquilosis de ambas rodillas, rizomelia, abdomen globuloso, hepatomegalia de 4 cm y criptorquidia izquierda.

Entre los antecedentes personales, cabe destacar que desde los 15 dias de vida presentaba taquipnea, sudoracion profusa, can-
sancio y dificultad para la alimentacion. Al mes de vida habfa sido hospitalizado a causa de la dificultad respiratoria. Se diagnosticé
bronquiolitis virus respiratorio sincitial negativo versus episodio de atragantamiento, y fue dado de alta a los 5 dias.

Entre los antecedentes familiares cabe destacar un hermano de 2 ahos que presenta un fenotipo similar al del paciente, con térax
estrecho, talla baja y rizomelia, aunque hasta ahora no ha presentado episodios de insuficiencia respiratoria.

Ante la sospecha de una distrofia tordcica asfixiante se solicitaron varios estudios complementarios, con los siguientes resultados:

e Serie 6sea: caja toracica hipoplésica y acampanada, costillas cortas y horizontalizadas con extremos engrosados; osificacion pre-
matura de los huesos del carpo; huesos largos cortos, anchos y metéfisis ensanchada e irregular (figura 1); techo de ambos aceta-
bulos planos y en tridente, osificacion de cabezas femorales avanzada y epifisis en forma de cono (figura 2).

Figura 1. Radiografia
toracoabdominal: caja
torgcica pequefia y
acampanada, costillas
cortas y
horizontalizadas con
extremos engrosados;
abdomen globuloso;
hepatomegalia; huesos
largos cortos, anchos y
metafisis ensanchada e
irregular

Figura 2. Radiografia
de ambas caderas:
techo de ambos
acetabulos planos y en
tridente, osificacion de
cabezas femorales
avanzada y epifisis en
forma de cono

¢ Tomografia computarizada (TC) cervicotoracica: hipoplasia téracica y pul-
monar severa; anomalia congénita del arco posterior de C1 con eje ante-
roposterior muy disminuido, que produce una compresion del canal medu-
lar y presenta un defecto medio de cierre (figura 3).

e Estudio cardioldgico: normal; funcién renal y perfil hepéatico sin alteracio-
nes; cariotipo de alta resolucién normal.

Durante su ingreso el paciente precisd ventilacion mecanica durante 5 dias;
posteriormente pudo retirarse la oxigenoterapia y fue dado de alta a su do-
micilio. A los 6 meses de vida, reingresé en la UCIP por un nuevo episodio
de dificultad respiratoria grave y fiebre. Precisd asistencia ventilatoria no
invasiva crénica y fue dado de alta a su domicilio manteniendo este trata-
miento. A los 9 meses de edad reingresé de nuevo en la UCIP, precisando

reintubacion y ventilacién mecénica convencional por reagudizacion de su ) . .
insuficiencia respiratoria. Figura 3. TC cervical: defecto de cierre en el arco

. - . G . . 3 posterior de C1 y disminucion del eje anteroposterior
Ante la imposibilidad de suprimir la ventilacién mecanica, se planted la a este nivel

necesidad de realizar una toracoplastia correctora, a pesar de ser una técni-

ca controvertida y con una alta morbimortalidad, pero se optd por realizar previamente la descompresién medular secundaria a la
malformacién cervical espinal que presentaba el paciente, dado que la técnica conllevaba un menor riesgo quirdrgico y un posible
beneficio sobre la insuficiencia respiratoria.

Efectivamente, la evolucion del paciente tras la intervencién fue muy favorable: en la actualidad ha cumplido 12 meses y ha adqui-
rido un adecuado sostén cefélico, sedestacion y bipedestacion con apoyo anterior. Se ha disminuido la asistencia respiratoria (presion
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positiva continua en la via respiratoria, con presion de soporte exclusivamente nocturna), no precisa oxigenoterapia suplementaria y
no ha vuelto a presentar infecciones respiratorias intercurrentes.

Discusion
El sindrome de Jeune, o distrofia tordcica asfixiante, forma parte de un grupo de displasias 6seas muy poco frecuentes denominadas

sindromes de costilla corta-polidactilia, junto con el sindrome de Ellis-Van Creveld y otras 4 formas mortales: sindrome de Saldino-
Noonan (tipo 1), sindrome de Majewski (tipo II), sindrome de Verma-Naumoff (tipo Ill) y sindrome de Beener-Langer (tipo IV)2.

La herencia en el sindrome de Jeune es autosémica recesiva, y recientemente se ha descrito su asociacion con una mutacion del
gen /FT80en la region 3q24, codificador de una proteina relacionada con el transporte intraflagelar. Esta mutacion ha sido identifica-
da en 3 de 39 pacientes con este sindrome y se ha relacionado con varias de las alteraciones que asocia, como la degeneracién reti-
niana, la enfermedad poliquistica renal, la fibrosis hepética, las alteraciones del sistema nervioso central y las displasias dseas®. En
el presente caso se solicité estudio genético, que resulté negativo tanto para el paciente como para sus progenitores.

También se ha sugerido que la mutacion de otro gen del cromosoma 11q14 relacionado con el transporte intraflagelar pueda aso-
ciarse a este sindrome: DYNCZH1. Su determinacion adn no esta disponible en la clinica y es excepcional encontrarla en caso de
progenitores no consanguingos®.

En el periodo neonatal y durante los 2 primeros afios de vida el prondstico esta principalmente determinado por el grado de insu-
ficiencia respiratoria que desarrollen los pacientes, con una mortalidad del 60-80%?®. En los pacientes que sobreviven, la malformacion
torécica tiende a hacerse menos pronunciada, y las caracteristicas mecénicas de la pared toracica mejoran con el crecimiento. Pos-
teriormente pueden aparecer otras complicaciones que determinan el prondstico, sobre todo del grado de insuficiencia renal, que
desarrollardn hasta un 30% de los pacientes.

La hipotonfa central es una alteracion que no se describe en la bibliograffa como un hallazgo caracteristico en los pacientes afectos
de este sindrome. De ahf que en este caso se realizara una TC cervicotoracica, que permitié diagnosticar la compresién medular se-
cundaria a una malformacion de C1.

La descripcidn en la bibliografia de malformaciones espinales asociadas al sindrome de Jeune es escasa®, aunque en publicaciones
recientes se afirma que hasta en un 60% de los casos puede existir una estenosis espinal cervical’, subsidiaria de tratamiento qui-
rirgico, principalmente en pacientes sintomaticos.

El tratamiento del sindrome de Jeune es de soporte, y esta dirigido fundamentalmente a mejorar la funcién respiratoria y curar las
infecciones respiratorias intercurrentes.

Las técnicas quirdrgicas dirigidas a aumentar la capacidad toracica (esternoplastia con distraccion costal, o técnica de Nuss modi-
ficada) adn son controvertidas®, ya que la hipoplasia pulmonar persiste y la morbimortalidad de las técnicas es elevada®.

La descompresion medular tiene un menor riesgo quirtrgico. En el presente caso, la evolucién del paciente ha sido muy favorable
tras su realizacion, por lo que concluimos que el cribado de las malformaciones espinales debe realizarse en todos los pacientes con
sindrome de Jeune, ya que su tratamiento puede mejorar su pronéstico y calidad de vida.
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