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RESUMEN

El Sindrome de Jeune es una distrofia esquelética rara, caracterizada por
costillas cortas y alteraciones en extremidades y pelvis. La dificultad
respiratoria viene determinada por el grado de estrechez toracica, mas tar-
diamente pueden aparecer insuficiencia pancreatica o renal. Se presenta
el caso de un lactante de 7 meses que acudioé al Hospital Vicente Corral
Moscoso por neumonia sin respuesta al tratamiento en hospital cantonal;
a su ingreso presenta insuficiencia respiratoria y llama la atencion un térax
cilindrico, marcadamente estrecho y alargado ademas de micromelia y po-
lidactilia. Se administré soporte ventilatorio y antibidticos teniendo una
evolucion favorable durante hospitalizacion.

Palabras clave: Enfermedades del Desarrollo Oseo/complicaciones, Sistema
musculoesquelético, anomalias congénitas, traumatismos toracicos,
trastornos del crecimiento.

ABSTRACT

Jeune Syndrome is a rare skeletal dystrophy, characterized by short ribs
and alterations in limbs and pelvis. The respiratory distress is determined
by the degree of thoracic stricture, and later, pancreatic or renal insufficiency
may occur. A case of a 7-months-old infant who came to the Vicente
Corral Moscoso Hospital for pneumonia without treatment response in
the cantonal hospital was presented. When the patient arrives he presents
a respiratory insufficiency and it calls the attention a cylindrical thorax,
markedly narrow and elongated in addition of micromelia and polydactyly.
A respiratory support and antibiotics were given during hospitalization
having a favorable evolution

Keys word: Bone Diseases/compliations, Developmental Musculoskeletal
System, Congenital Abnormalities, Thoracic Injuries, Growth Disorders.

INTRODUCCION

El sindrome de Jeune, llamado también distrofia tordcica asfixiante, fue
descrita en 1955 por Jeune en un par de hermanos con térax severamente
angosto; es un enanismo congénito potencialmente mortal, autosémico
recesivo caracterizado por displasias esqueléticas tipicas con manifestaciones
respiratorias y renales(-2,

En EEUU se ha estimado una incidencia de 1 por 100000-130000 nacidos
vivos®, sin predileccion racial o de sexo.



Las manifestaciones clasicas incluyen: enanismo con
costillas y extremidades cortas y cambios radiograficos
en costillas y pelvis, todos los pacientes tienen térax
pequeno, pero el grado de dificultad respiratoria
varia desde insignificante hasta la muerte, la hipoplasia
pulmonar podria deberse al térax restringido (principal
causa de muerte), los sobrevivientes al periodo
neonatal pueden desarrollar insuficiencia pancreatica
o renal™®, pocos pacientes llegan a la adolescencia o
edad adulta.

Los hallazgos fisicos mas comunes incluyen: enanismo
notorio con térax largo y estrecho y dificultad respi-
ratoria que suele mejorar con la edad, micromelia va-
riable, menor nimero de falanges distales y polidactilia
postaxial; menos frecuentes son la degeneracion re-
tiniana, malabsorcion intestinal, ictericia prolongada
neonatal, enfermedad poliquistica hepética o cirrosis®,
insuficiencia pancreatica exdcrina a largo plazo, insu-
ficiencia renal durante la infancia, adolescencia o se-
gunda década.

La etiologia es genética heterogénea con varios locus
identificados (15913, 3924, 3926), relacionada con
un defecto en el transporte intraflagelar (IFT) o en la
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funcién ciliar primaria, clasificado como 1 de los 6
trastornos costillas cortas-polidactilia (SRP)®, junto
con el sindrome de Ellis-van Creveld es compatible
con la vida® y esta relacionado con el sindrome de
Sensenbrenner®y el sindrome de Mainzer-Saldino®.

Varias mutaciones en genes diferentes causan el sin-
drome: IFT80U® TTC21B/IFT139(D, [FT1400.12
WDR19/IFT1448, y DYNC2H10213, que codifican
proteinas esenciales para la ciliogénesis y la sefalizacion
celular®19),

El diagndstico diferencial incluye: acondrogénesis,
acondroplasia, hipoplasia cartilago-pelo, sindrome de
Ellis-van Creveld y otras displasias (tabla No.1), hipo-
fosfatasia, displasia tanatoférica.

El prondstico es dificil de predecir, aunque el sindrome
es compatible con la vida, la insuficiencia respiratoria
y las infecciones son a menudo fatales durante la in-
fancia, la insuficiencia renal puede sobrevenir después,
esto es el principal factor pronéstico; un diagndstico
antenatal puede permitir un tratamiento mas precoz.
El consejo genético estd indicado. Los padres de un
nino afectado con el sindrome de Jeune son portadores
obligatorios con un riesgo de recurrencia del 25%.

TABLA N° 1

Principales caracteristicas clinicas y radiograficas de las displasias/hipoplasias costales con o sin polidactilia.

SINDROMES SD. SD. ELLIS-VAN SD.SALDINO- SD. SD. SD. BEEMER
JEUNE CREVELD NOONAN MAJEWSKI NAUMOFF LANGER
Prevalencia Frecuente Raro Frecuente Muy raro Raro Raro
CLINICA
Restriccion toracica ++ + +++ +++ +++ +++
Polidactilia + ++ ++ ++ ++
Cardiopatia + + +++ + ++ ++
Otros Enfermedad Displasia Anomalias Hendidura Anomalias Hendidura
renal ectodérmica  Genitourinarias y labial renales labial-palatina,
gastrointestinal y palatina Alteraciones.
genitourinarias,
gastrointestinales
RADIOLOGIA
Acortamiento de + + 4+ ++ 4+ ++
huesos tubulares
Costillas
hipoplasicas ++ ++ +++ +++ +++ .
Defectos en
osificacion de - - - + ot

cuerpos
vertebrales

Fuente: Diaz Z Sergio, Madrid S Freddy, Ledn del P Jorge. DISPLASIA TORACICA ASFIXIANTE O SINDROME DE JEUNE. Rev. chil. obstet.
ginecol. [Internet]. 2003; 68( 4 ): 322-326. (16). Elaborado por: los autores.
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IMAGEN N° 1

Inspeccion de torax muestra aspecto
estrecho.

IMAGEN N° 2

Inspeccion de extremidades evidencia
polidactilia.
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PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino de 7 meses, referido de Yantzaza
(Zamora Chinchipe) por cuadro neumonico sin respuesta
al tratamiento.

Entre los antecedentes familiares destaca abuelo alcohdlico,
con tratamiento completado para tuberculosis pulmonar,
y abuela con precordialgias y sincopes no especificados.

No existen antecedentes prenatales de importancia, nacido
de parto distécico conducido por hipodinamia uterina en
el que se realiza maniobra de Kristeller, no llora inmediata-
mente al nacer, segun refiere madre le administran oxigeno
(se desconoce Apgar), con antropometria adecuada para
edad gestacional. En los antecedentes postnatales con
una historia alimentaria adecuada, el crecimiento denota
baja de peso desde el segundo mes de vida, en el
desarrollo: fija la mirada a los 2 meses, sonrisa social a los
3 meses, recibe estimulacion temprana desde el 4to mes
de vida por “flacidez” con terapia de 2 horas por semana,
sostén cefélico al 6to mes, actualmente no se sienta con
apoyo, pronuncia 1 sonido gutural “pa”, coge objetos con
todos los dedos de la mano. En la historia de inmunizaciones
recibe BCG, vacuna contra hepatitis B, rotavirus, neumococo
2 dosis, pentavalente y OPV hasta segunda dosis.

Al examen fisico ingresa con una frecuencia cardiaca de
132x”, respiratoria de 70x”, temperatura de 36 grados,
con una pulsioximetria de 90% (FIO, 24%); en cabeza
destacan fontanelas cerradas, nariz con rinorrea hialina
visible; térax cilindrico, estrecho, alargado, con retracciones
subcostales e intercostales marcadas, quejido respiratorio
audible a distancia, murmullo vesicular disminuido de
forma bilateral, se auscultan estertores crepitantes bilaterales
de predominio en base izquierda; en las extremidades im-
presiona micromelia y se evidencia polidactilia bilateral en
manos; al examen neuroldgico paciente hipoactivo, con
clonus aquiliano.

En su antropometria con peso de 6.8 kg (-1.5 DS), longitud
de 71 cm (-0.01 DS), IMC de 13.9 (-2.52 DS), perimetro
cefélico de 45 cm (-0.02DS) compatibles con una desnutricion
aguda moderada; el segmento superior (vertex-coxis) de
43 cm, envergadura de 57 cm, una relaciéon Segmento su-
perior (SS)/Segmento inferior (SI) de 1.53, relacién enver-
gadura/talla de 0.80, y un indice de Manouvier (talla-
SS/SS)*100 del 65%, sugestivos de desproporcionalidad
de segmentos.

Con los sintomas y signos se establece un diagnostico sin-
drémico de sindrome febril, sindrome de mal estado
general, sindrome de consolidaciéon pulmonar, sindrome
de insuficiencia respiratoria, sindrome de displasia esquelética
y sindrome piramidal.

Se presumen los siguientes diagndsticos etioldgicos: neumonia
tipica grave de presunto origen bacteriano y encefalopatia



hipoxica; con respecto a la displasia esquelética se plantea
una displasia diastrofica tipo sindrome costilla corta/polidactilia
versus una displasia toracica asfixiante (Tabla No.1) que
posteriormente, segun los hallazgos clinicos y radiograficos,
se catalogd como un sindrome de Jeune.

Los exdmenes complementarios al ingreso mostraban un
recuento de leucocitos de 9600 con neutréfilos del 60%,
una hemoglobina de 11.1, plaquetas de 295000, coagulo-
grama y electrolitos en valores normales, una gasometria
arterial que revel6 acidosis respiratoria, pruebas de funcion
hepética y renal en valores normales.

A continuacion, en esta pagina y las siguientes se muestran
los estudios en las diferentes imagenes:

Se realiz6 ademas ecografia abdominal y fondo de ojo sin
hallazgos patoldgicos; electroencefalograma que mostré
un registro con actividad difusa del ritmo de fondo sin ac-
tividad paroxistica, sugestiva de enfermedad hipoxica; eco-
cardiograma que evidencié hipertension pulmonar severa.

TRATAMIENTO

El tratamiento inicial consistié en dieta cero, cabecera
elevada 302, O, por puntas nasales, Dextrosa 5% mas
electrolitos, nebulizaciones con salbutamol, ceftriaxona,
oxacilina, oseltamivir, paracetamol y ranitidina. A las 12
horas del ingreso fue necesario iniciar ventilacién mecanica
bajo sedacion con midazolam y fentanyl, paciente entré
en shock séptico refractario a liquidos por lo que se inicié
soporte inotropico con dobutamina. A las 48 horas frente
a falta de mejoria clinica y persistencia de estado febril se
rota antibidticos a vancomicina y meropenem, con resultado
de ecocardiograma se suma sildenafilo; posteriormente se
obtuvo hemocultivo con resultado positivo para pseudo-
monas spp, con déficit de OprD por lo que se rota nueva-
mente a ceftazidima que se mantiene hasta completar an-
tibiodticos.

La evolucion fue favorable durante su hospitalizacion,
siendo retirado paulatinamente de ventilador mecanico
permaneciendo con necesidades de oxigeno por puntas
nasales hasta su alta; se retiraron los antibidticos; paciente
se alimenta con dificultad por lo que se realiza colocacién
de botdn de gastrostomia, paciente es contra-referido a
hospital de Yantzaza de donde es dado de alta; ha tenido
hasta la fecha dos hospitalizaciones nuevas en nuestro
hospital, ambas por neumonias broncoaspirativas por lo
gue se sugiere realizar funduplicatura de Nissen.

DISCUSION

El sindrome de Jeune es una displasia esquelética poten-
cialmente mortal, con manifestaciones esqueléticas tipicas
y afectacion respiratoria y renal variable(2).
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IMAGEN N° 3
-

b

Rx térax al ingreso que muestra consolidado en
|6bulo superior derecho y anormalidades costales

IMAGEN N° 4

Rx térax a las 72h muestra consolidado pulmonar
bilateral y didmetro transverso del torax corto con
respecto a indice cardiaco

TAC simple de crdneo que muestra imagen
compatible con atrofia cortical.
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IMAGEN N° 6

Evidencia polidactilia postaxial

IMAGEN N° 7

Muestra hueso de brazo que
impresiona micromelia

IMAGEN N° 8

Pelvis que muestra signo de
tridente acetabular
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Aunque en EEUU se ha estimado una incidencia de 1 por
100000 nacidos vivos®, no existen casos reportados previa-
mente en Ecuador, lo que indica que probablemente se halle
sub-diagnosticada.

En nuestro caso clinico lo mas llamativo al examen fisico era
el térax angosto, hecho que sumado al cuadro neumonico
actual, provocaba una dificultad respiratoria considerable,
este hallazgo toracico se encuentra presente en todos los
casos de sindrome de Jeune® por lo que debe considerarse
como elemento diagndstico importante; también se encontré
polidactilia como parte de los hallazgos fisicos del sindrome®;
no existieron datos de insuficiencia renal o pancreatica aunque
dichas complicaciones podrian desarrollarse mas adelante.

La radiografia de térax evidencié la reduccion del didmetro
transversal y antero—posterior, la radiografia de pelvis mostrd
el signo del tridente acetabular, y la de extremidades constaté
la polidactilia, todos ellos signos descritos como parte
importante del sindrome.

Aungue se hallan identificados una serie de defectos genéticos®
7,8,9,10,11,12,13,14,151617)- no se encuentran indicados como
examenes de rutina en el diagnostico, tampoco se dispone
en nuestro medio de dichos estudios, para un adecuado
consejo genético.

Mencion importante hay que hacer al tiempo transcurrido
hasta el diagndstico, ya que como es de conocimiento en
esta patologia, la posibilidad de un diagnostico ecografico
antenatal®, habria permitido una intervencion mas precoz.

El tratamiento es de apoyo como el brindado en nuestro
caso, con ventilacion mecanica por la gravedad de la
insuficiencia respiratoria, tratamiento antibiético por el cuadro
neumaonico, y alimentacion por gastrostomia por la imposibilidad
de via oral.

Debido el grado de dificultad respiratoria se considero la po-
sibilidad de tratamiento quirdrgico dado que procedimientos
como la reconstruccion del térax y la ampliacion de la caja to-
racica por esternotomia y fijacion con injertos éseos, placas
de metacrilatos, prétesis de metilo o titanio han sido utilizados
con éxitoU7, sin embargo, por la afectacion generada por un
grado severo de encefalopatia hipdxica isquémica, se con-
traindicé dicho procedimiento por aspectos éticos.

El prondstico es dificil de predecir, aunque en nuestro caso
podriamos concluir que en general es pobre, dado el dafo
neuroldgico presente y la severa restriccion toracica con per-
sistencia de necesidades de oxigeno después del alta.

CONCLUSIONES

El sindrome de Jeune es una distrofia toracica asfixiante po-
tencialmente mortal, autosémica recesiva, caracterizada por
displasias esqueléticas tipicas con manifestaciones respiratorias
y renales.



El hallazgo de un toérax pequefo es altamente
sugestivo de Jeune y por tanto su diagndstico debe
considerarse en todos los nifos con este hallazgo.

La severidad de la insuficiencia respiratoria y las in-
fecciones influyen notoriamente en el prondstico
temprano y mas adelante la insuficiencia pancreatica
o renal.
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