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Reporte de Caso

Displasia toracica asfixiante: sindrome de Jeune. A propdsito de un caso
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RESUMEN

El sindrome de Jeune es una enfermedad caracterizada por un térax estrecho campaniforme, costillas horizontalizadas, claviculas
elevadas, huesos largos e iliacos cortos, falanges de manos y pies hipopldsicas. La certeza diagndstica se obtiene cuando se hallan
mutaciones en diferentes genes que codifican proteinas de transporte intraflagelares. Es una displasia esquelética de muy baja
frecuencia, de transmision autosémica recesivay potencialmente letal. El diagnéstico fetal se realiza con el estudio ultrasonogrdfico
al realizar la medicion de la circunferencia tordcicay el didmetro transverso tordxico y su relacion, con la circunferencia abdominal.
Se presenta a continuacion un caso clinico en el que se manejo dicha patologia.
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Asphyxiating thoracic dysplasia: Jeune syndrome. A case report.

ABSTRACT:

Jeune’ Syndrome is a disease characterized by a narrow bell-shaped thorax, horizontal ribs, elevated clavicles, short long and iliac
bones, and hypoplastic phalanges of the hands and feet. Diagnostic certainty is obtained when mutations are found in different
genes that encode intraflagellar transport proteins. It is a very rare skeletal dysplasia, with autosomal recessive transmission and
is potentially lethal. Fetal diagnosis is made with an ultrasound study by measuring the thoracic circumference and the transverse
thoracic diameter and their relationship with the abdominal circumference. We present below a clinical case in which this pathology
was managed.
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INTRODUCCION

La displasia toracica asfixiante, descrita por
Jeune en 1955, es un trastorno genético
potencialmente letal, heredado con caracter
autosomico recesivo. Se ha asociado a
diferentes alteraciones genéticas, siendo una
de ellas la mutacién en el gen DYNC2H. Esta
rara condicién conocida como sindrome de

Jeune, distrofia toracica infantil o distrofia
toraco-pélvica-falangica; este ultimo nombre
propuesto por Langer en 1968, es el preferido
por algunos autores, puesto que elude el
término de asfixia que no es de presencia
obligada en esta patologia. Desde esa época,
hasta la fecha, se han reportado mas de 100
casos, predominantemente en publicaciones
europeas especializadas (1).
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Displasia tordcica asfixiante: sindrome de Jeune. A propédsito de un caso

Las malformaciones esqueléticas tipicas
son: térax estrecho, acortamiento de las
extremidades, polidactilia y anormalidades
pélvicas. Estos hallazgos le han dado a esta
enfermedad la denominacién alternativa de
distrofia toracica-pélvica-falangica. Por su
parte, la hipoplasia pulmonar y la dificultad
respiratoria secundaria usualmente producen la
muerte en etapas tempranas, aunque algunos
pacientes sobreviven a la época neonatal (2).

Su incidencia se calculaen 1 a 1,4 por 100 000
a 130 000 recién nacidos vivos (RN). No existe
predilecciéon étnica ni de sexo. Las formas letales
se relacionan con la gravedad de la hipoplasia
pulmonar y la consecuente insuficiencia
respiratoria asociada o no a patologia infecciosa
broncopulmonar (3).

Respecto al diagndstico prenatal, los hallazgos
ultrasonograficos descritos son: térax estrecho,
costillas cortas y horizontales que no llegan
mas alld de la mitad alrededor de este, huesos
cortos, cardiomegalia o derrame pericardico,
polidactilia post-axial, rifiones quisticos o
ausencia de los mismos, oligohidramnios,
ausencia de movimientos respiratorios
fetales (3). En la evaluacién ecografica de las
dimensiones del térax destaca positivamente
para el diagnéstico una circunferencia
toracica (CT) bajo el percentil 5, relacién CT/
circunferencia abdominal (CA) bajo 0,80 mm.
Algunos investigadores han propuesto el uso
complementario al ultrasonido, de la resonancia
magnética nuclear para el estudio de algunos
parénquimas como el pulmonar, por su alta
resolucién, buena tolerancia para la paciente y
rapidez del diagnéstico, y en la etapa posnatal,
rayos X de parrilla costal (4).
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CASO CLINICO

Pacientede 32afnosdeedad, 4 gestas, 2 cesareas,
1 aborto, con fecha de ultima regla incierta,
sin antecedentes familiares o personales
de importancia, niega malformaciones en
familiares o cromosomopatias, con control
prenatal no optimo (02 controles), quien es
referida al servicio de perinatologia y medicina
materno fetal Dr. “Pedro Faneite” del Hospital
‘Adolfo Prince Lara” en febrero de 2023,
posterior a la valoraciéon materna en el estudio
ultrasonografico a las 27 semanas mas 3 dias
por ajuste ecografico; se evidencié feto Unico en
situacion longitudinal, cefalico, dorso derecho
con actividad cardiaca presente, huesos
largos cortos (en percentil 5) y deformidad
de miembros, manos y pies, a nivel de térax:
indice cardio toracico 0,65 (figura 1), en forma
de campana (figura 2), hipoplasia pulmonar, en
corte de cuatro camaras (figura 1) se evidencio
engrosamiento miocardico simétrico, derrame
pericardico de 3,5 mm, en corte axial de
abdomen se evidencia fosa renal derecha vacia,
rindn izquierdo presente, al doppler solo se

Figura 1. Corte axial de térax de 4 cdmaras cardiacas
evidenciando derrame pericardico (DP), cardiomegalia con
poco desarrollo pulmonar (hipoplasia pulmonar).
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Figura 2. Corte coronal de torso fetal, mostrando térax
campaniforme.

Figura 3. Corte coronal de torso fetal evidenciando
ausencia de arteria renal derecha

Figura 4. Mortinato con presencia de hipoplasia toracica,
deformidad de extremidades, genitales rudimentarios.

visualiza arteria renal izquierda (figura 3), no
se visualiza vejiga, genitales rudimentarios con
ausencia en su totalidad de liguido amniético
por lo que se decide referir a la emergencia
obstétrica por prondstico fetal reservado.

Se realizé cesarea segmentaria obteniendo
recién nacido vivo que fallecié al nacer.
Macroscépicamente se observaron genitales
rudimentarios, destacé al examen fisico aspecto
de genopatia, térax en campana, retraccion
intercostal y abdomen distendido, miembros
superiores e inferiores cortos, acortamiento de
las extremidades, manos y pies (figura 4). No se
logroé realizacion de estudio histolégico y rayos
X, por falta de autorizacién de sus familiares.

DISCUSION

Las displasias esqueléticas son un grupo
heterogéneo de alteraciones que producen
anomalias en el tamano y forma de distintos
segmentos del esqueletoy muchas de ellas como el
sindrome de Jeune, son catalogados como graves.
La prevalencia al nacimiento de estas displasias,
identificables en el periodo neonatal, es de 2,4 por
10 000 nacimientos vivos y con una frecuencia
en la mortalidad perinatal de 9,1 por cada 1000
nacidos vivos (2).

La presencia en el examen ultrasonografico de
rutina de un acortamiento de uno o mas huesos
largos debe hacer sospechar la presencia de una
displasia esquelética. Entre otras evaluaciones del
esqueleto, el térax debe ser estudiado, ya que las
displasias graves se asocian a un térax hipoplasico,
lo que conduce a una hipoplasia pulmonar y
muchas veces a muerte neonatal, al térax se le
debe medir, la circunferencia a nivel de la imagen
de cuatro camaras cardiacas y la longitud toracica
que se mide entre el cuello y el diafragma (5).
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Se pueden utilizar para el estudio perinatal la
valoracion exhaustiva por organos y sistemas
con cortes apropiados de manera ideal para
diagnosticar o presumir este tipo de diagndsticos
gue son de muy baja incidencia a nivel mundial,
lo que ayuda a establecer o preparar un equipo
multidisciplinario de abordaje oportunoy eficaz de
atenciéon al momento del nacimiento. Por encima
de la mayoria de los casos, la hipoplasia pulmonar
conduce a la muerte neonatal en un 70 %; en los
casos leves, la presencia de estructuras éseas
toracicas cortas tales como costillas, clavicula,
humeros, mas nefropatias al final de la infancia,
llevaria a mejorar la sobrevida en este tipo de
pacientes (1).

Es importante contar en las unidades perinatales
con un equipo multidisciplinario que incluya
genetistas, neonatélogos, anatomopatdlogos
y equipos de alta resolucion en rayos X y
resonancias magnéticas computarizadas. Ademas,
el diagndéstico perinatal siempre debe ser de
manejo protocolizado, involucrando los servicios
de apoyo para brindar una mejor atencion a las
pacientes, fetos y neonatos.

CONCLUSION

La distrofia toracica es la manifestacién de una
enfermedad autosdmica recesiva que implica
una alteracién del crecimiento y del esqueleto.
El asesoramiento genético de la familia con una
informacién detallada y actualizada del prondstico
del cuadro debe ser la base para la toma de
decisiones sobre el futuro obstétrico de la pareja
y las terapéuticas empleadas en cada caso en
particular, para conservar la vida y la funcién.
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No existe un tratamiento especifico médico o
quirurgico probado; solo se encamina a preservar
la funcidn y a la busqueda de otras anomalias (por
ejemplo, renales) para anticipar el curso clinico.
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