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Resumen

El sindrome de Beals es una enfermedad hereditaria del tejido
conectivo. Tiene un caracter autosémico dominante. Fenotipica-
mente, es parecido al sindrome de Marfan, pero menos grave.
Se caracteriza por aracnodactilia, dolicostenomelia, cifoscolio-
sis, contracturas mdltiples congénitas, alteraciones de los pa-
bellones auriculares, hipoplasia de los misculos de la pantorri-
llay cardiopatia. El gen responsable de este sindrome (5g-23-31)
codifica una proteina, la fibrilina 2, componente de las microfi-
brillas de elastina. La evolucidn de las contracturas es hacia la
mejoria, pero la cifoscoliosis puede ser progresiva. Describimos
un nuevo caso y revisamos la bibliografia médica.
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Abstract

Title: Congenital contractural arachnodactyly and dolichoste-
nomelia (Beals syndrome)

Congenital contractural arachnodactyly (Beals syndrome) is
a rare autosomal dominant disorder caused by mutation in fi-
brillin 2 (FBN2) gene that is phenotypically similar to, but less
severe than, Marfan syndrome. It is characterized by arachno-
dactyly, dolichostenomelia, scoliosis, multiple joint contractu-
res, hypoplasia of calf muscles, crumpled ears and congenital
heart disease. With time, there is spontaneous improvement in
joint contractures, but kyphoscoliosis tends to be progressive.
We describe the case of a child with Beals syndrome and re-
view the literature.
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Introduccion

El sindrome de Beals fue descrito por Beals et al. en 1971 como
cuadro diferenciado del sindrome de Marfan. Las manifestacio-
nes clinicas mas comunes son aracnodactilia, dolicostenomelia,
contracturas articulares mltiples, cifoscoliosis y alteraciones
de los pabellones auriculares. Otras manifestaciones menos
frecuentes son las alteraciones cardiacas, oculares, gastroin-
testinales y genitourinarias.

Caso clinico

Recién nacido a término (37 + 5 semanas), varén, que ingresa en
nuestra unidad por presentar un sindrome malformativo. Los pa-
dres son jévenes y no presentan antecedentes de interés, excep-
to un aborto anterior. Embarazo controlado, serologfas negativas.
Gestosis en el tercer trimestre. Cesarea por fallo en la induccién.
Apgar 9-10; no precisd reanimacion. Peso de 2.095 g, longitud de
50 cm y perimetro craneal de 37 cm. Pabellén auricular derecho
bajo y en rotacién posterior, arrugado; nariz con raiz hundida y
mandibula pequefia; térax en quilla (figura 1); auscultacion car-
diopulmonar normal; sin masas ni megalias abdominales; en la
evaluacion genitourinaria se constata un neonato normaconfor-

mado varén, con testes en bolsa, extremidades largas y delga-
das. Contracturas de codos y mufiecas que impiden la extension;
aracnodactilia. Mano derecha con los dedos corazén y anular
flexionados sobre las articulaciones interfalangicas distales, vy
sobre ellos el indice y el mefique, cerrandolos a todos el pulgar,
con imposibilidad de efectuar la extensién (figura 2). En la mano
izquierda, presenta una limitacion de la extension de los dedos,
con el dedo indice sobre el medio y el anular, y el pulgar libre. En
las extremidades inferiores, se observa un escaso desarrollo de
la musculatura en el muslo y las pantorrillas, con flexion de la
rodilla sobre el muslo, lo que imposibilita la extensién. Pies en
equinovaro, con dedos largos (figura 3). Se realiza un hemogra-
ma y una bioquimica, con resultados normales. La radiografia de
térax y la ecocardiografia también son normales, asi como las
ecografias cerebral y abdominal. La radiografia de las extremi-
dades pone de manifiesto una difisis cortical adelgazada e in-
curvada en los huesos largos. El estudio oftalmolégico es normal;
cariotipo masculino normal.

Discusion

El sindrome de Beals fue descrito por Beals y Hecht' en 1971
como un cuadro diferenciado del sindrome de Marfan, sugi-
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Figura 1. Sindrome de Beals: contracturas articulares, habito
longilineo y pabellones auriculares arrugados

riendo que el caso descrito por Marfan? en 1896 era en reali-
dad un sindrome de Beals. Se trata de una enfermedad heredi-
taria autosomica dominante del tejido conjuntivo®. La alteracion
se localiza en el cromosoma 5g-23-31, y afecta al gen que co-
difica la fibrilina 2, componente de las microfibrillas de elasti-
na. Se han descrito varias mutaciones en el gen de la fibrilina
2%5_Se ha propuesto que ésta actda en la elastogénesis, mien-
tras que la fibrilina 1 da soporte estructural a los tejidos®.

Se desconoce la incidencia real debido a la superposicion fe-
notipica con el sindrome de Marfan, aunque esta aumentando,
ya que se puede realizar el diagndstico genético incluso prena-
talmente’.

Se trata de un trastorno osteoarticular primario. Los pacien-
tes presentan una longitud superior a la media, grandes con-
tracturas articulares, aracnodactilia, cifoscoliosis, pabellones
auriculares anormales e hipoplasia muscular. También se des-
criben otros signos: boca pequefia, pectus excavatum o carina-
tum, camptodactilia de dedos de la mano, paladar ojival, mi-
crognatia y afectacion cardiaca. Las alteraciones cardiacas se
estiman en un 32%® y suelen ser defectos septales atriales o
ventriculares, diferentes de las graves afectaciones adrticas
asociadas al sindrome de Marfan. Pese a ello, se estan descri-
biendo casos con afectacion ocular, prolapso mitral y dilatacion
de la raiz adrtica®"". Se han publicado fracturas intradtero de
fémur asociadas a osteopenia'?. Se han descrito otras mani-
festaciones clinicas'®, como el pancreas anular, la atresia duo-
denal o alteraciones de los genitales externos.

Aunque fenotipicamente remeda al sindrome de Marfan, lo
distinguen las contracturas (sobre todo de codo, rodilla y de-
dos), las orejas arrugadas y la falta de alteraciones cardiacas
y oculares significativas.

La expresividad clinica, incluso en los miembros de una mis-
ma familia, es elevada'. Tiende hacia la mejoria de las con-
tracturas articulares, pero la cifoscoliosis puede ser progresiva.

Figura 2. Contracturas en las manos

Figura 3. Detalle de las contracturas en los pies

Con un adecuado tratamiento ortopédico, la evolucién puede
ser muy buena'®. Los anestesistas deben estar advertidos de
los posibles problemas descritos en la intubacién por la poca
movilidad mandibular de estos pacientes'®.

El sindrome de Beals debe incluirse en el diagnéstico dife-
rencial de los sindromes que asocian contracturas articulares
en neonatos, pero especialmente debe diferenciarse del sin-
drome de Marfan por su distinto pronéstico. El diagnéstico
prenatal molecular es posible, y deberia plantearse en casos
familiares o ante hallazgos por ecografia prenatal de contrac-
turas e hipocinesia. El cuadro clinico tiene una tendencia
hacia la mejoria, salvo la cifoscolisosis, que requiere fisiote-
rapia y tratamiento ortopédico. Los nuevos hallazgos sugie-
ren un seguimiento cardiolégico y oftalmoldégico en estos
pacientes. [l
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