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Síndrome de Coffi n-Lowry
Su asociación con canal cervical 
estrecho congénito y mielomalacia

Adrián García-Suárez,a Arie Benoit Dansac-Riveraa

Coffi n-Lowry syndrome. Its association  with 
congenitally narrow cervical canal and  
myelomalacia

Background: Typical clinical features of the Coffi n-Lowry syndrome 
include facies with hypertelorism, small nose, wide mouth, full and 
everted lips; short stature, mental retardation, pectus deformity, mitral 
valve dysfunction, hippocampal and cerebellar involvement, hearing loss 
and spinal disorders such as kyphosis and scoliosis. Due to its scarce 
incidence, it is diffi cult making an early diagnosis. The aim of this report 
was to document the anatomical peculiarities identifi ed during the surgi-
cal treatment of a patient with this syndrome.
Clinical case: Male patient with Coffi n-Lowry syndrome who evolved 
with narrow cervical canal plus myelomalacia at short age, making 
decompression from C3 to C6 and instrumentation from C2 to C7 nec-
essary. During the surgery, in addition to calcifi cation of the yellow liga-
ment, adhesions on the dura mater from C4 to C4, dark purplish color in 
this area and hourglass-shaped thinning were found; the ends at C3 and 
C6 were normal. The purpose of the surgery was to stop the myopathy. 
Post-operatively, the patient had pulmonary complications; at the sixth 
day he passed away due to ventilatory complications and inadequate 
secretion control.
Conclusions: The Coffi n-Lowry syndrome is a rare diagnosis in our 
country; neurological involvement at the spinal level is characterized by 
kyphosis or scoliosis; for its diagnosis, an adequate medical history and 
a karyotype are necessary.
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A continuación describimos la evolución de 
un paciente con síndrome de Coffi n-Lowry, 
quien presentó canal cervical estrecho congé-

nito y mielomalacia, por lo que fue tratado con des-
compresión vía posterior de C3 a C6 e instrumentación 
de C2 a C7.

Caso clínico

Hombre de 17 años de edad con diagnóstico de lum-
balgia, referido al Servicio de Columna Ortopédica 
del Hospital de Ortopedia, Instituto Mexicano del 
Seguro Social, México, al que se presentó en silla de 
ruedas, con refl ejos osteotendinosos aumentados en 
lado derecho, disminuidos en el lado izquierdo, fuerza 
muscular 1/5 para C7, 2/5 para C8 y 3/5 en C5 bilate-
ral, Hoffman positivo, miembros pélvicos con fuerza 
muscular 0/5 bilateral en todos los grupos musculares, 
hiper-refl exia en L4 y S1 bilateral, clonus inagotable. 
Durante el interrogatorio, la madre informó que su hijo 
a los 15 años de edad presentó disminución paulatina 
de la marcha, a la que se sumó pérdida de la fuerza de 
mano y pierna izquierdas, para fi nalmente evolucionar 
a ausencia total de la fuerza en las extremidades infe-
riores y pérdida del control de esfínteres.

Entre los exámenes auxiliares de diagnóstico se 
solicitaron potenciales evocados, con los cuales se 
identifi có anormalidad en tibial posterior y retraso 
en la conducción de origen central. En la tomografía 
axial computarizada con reconstrucción se observó 
cifosis lumbar con lordosis torácica, así como rota-
ción de 8 grados a nivel de la columna torácica baja, 
con cambios degenerativos en las plataformas verte-
brales de L1 y L2, como esclerosis y contorno irre-
gular. También fue posible observar una hernia de 
Schmorl entre T12 y L1 (fi gura 1).

Mediante una resonancia magnética nuclear se evi-
denció disminución de 50 % del diámetro del conducto 
cervical estrecho de C3 a C6 (con predominio en C5 y 
C6), con cambios por mielomalacia. El plan terapéu-
tico fue descompresión vía posterior más instrumenta-
ción de C2 a C7 (fi gura 2).

La cirugía se realizó ocho meses después de la aten-
ción inicial en el Servicio de Columna Ortopédica, con 
una duración de cinco horas 30 minutos. Los hallazgos 
fueron esclerosis importante entre C4 y C6, hipertrofi a 
del ligamento amarillo adherido a la duramadre, con 



Resumen

693

García-Suárez A et al. Síndrome de Coffi n-Lowry

Rev Med Inst Mex Seguro Soc. 2014;52(6):692-5

Introducción: Las características clínicas típicas del 
síndrome de Coffi n-Lowry son facies con hipertelo-
rismo, nariz pequeña, boca amplia, labios amplios y 
evertidos; estatura corta, retardo mental, deformidad 
del pectus, disfunción de la válvula mitral, afectación 
de hipocampo y cerebelo, pérdida de la audición y 
trastornos de la columna, como cifosis o escoliosis. 
Debido a su escasa incidencia es difícil realizar el 
diagnóstico temprano.  El objetivo de este informe fue 
documentar las peculiaridades anatómicas identifi ca-
das durante el tratamiento quirúrgico de un paciente 
con este síndrome.
Caso clínico: varón con síndrome de Coffi n-Lowry 
quien evolucionó con canal cervical estrecho más 
mielomalacia a corta edad, por lo que fue necesaria 

descompresión de C3 a C6 e instrumentación de C2 a 
C7. Durante la cirugía se encontró, además de la calci-
fi cación del ligamento amarillo, adherencias a la dura-
madre desde C4 a C5, color violáceo obscuro en esta 
área y adelgazamiento en forma de reloj de arena; los 
extremos en C3 y C6 eran normales. El objetivo de 
la cirugía fue detener la miopatía. En el posquirúrgico, 
el paciente presentó complicaciones pulmonares; al 
sexto día falleció por complicaciones ventilatorias y 
mal manejo de secreciones. 
Conclusiones: el síndrome de Coffi n-Lowry es un 
diagnóstico raro en nuestro país, la afección neuroló-
gica a nivel de la columna se caracteriza por cifosis o 
escoliosis, para su diagnostico es necesario una ade-
cuada historia clínica y un cariotipo.

estrechez severa del conducto cervical, así como dura-
madre con aspecto violáceo y áspero en C4 y C5. 

El paciente evolucionó de manera tórpida en el 
posquirúrgico, principalmente por complicaciones 

pulmonares, por lo que fue trasladado a cuidados 
intensivos. Falleció seis días después de la cirugía 
debido a complicaciones ventilatorias.

Discusión

El síndrome de Coffi n-Lowry es una patología rara 
ligada al cromosoma X, con afectación multiorgánica. 
En los varones suele presentarse con sintomatología 
más severa. Se caracteriza clínicamente por una facies 
característica, pérdida prematura de dientes primarios,1 

Figura 1 Tomografía axial computarizada toracolumbar 
con reconstrucción tridimensional en la que se observa 
acuñamiento de L1 y L2 e hipocifosis en un paciente con 
el síndrome de Coffi n-Lowry

Figura 2 Resonancia magnética nuclear en T1 en la que 
se observa compresión medular importante en un paciente 
con el síndrome de Coffi n-Lowry
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estatura corta, retardo mental, deformidad del pectus, dis-
función de la válvula mitral, afectación del hipocampo 
y cerebelo,2 pérdida de la audición y afectación de la 
columna vertebral con cifosis o escoliosis3 (cuadro I).

El síndrome fue descrito en 1966 por Coffi n et al. 
y cinco años más tarde por Lowry et al.,4 pero fueron 
Temtamy et al., quienes dedujeron que esas descrip-
ciones aludían a una misma patología.

Actualmente se ha localizado la génesis de esta 
patología en el factor regulador del crecimiento RSK2, 
localizado en el gen RPS6KA3 en el brazo corto del 
cromosoma X 22.2.5 En este gen se han descrito más 
de 150 distintas mutaciones desactivantes relaciona-
das con el síndrome de Coffi n-Lowry.6,7

Un evento interesante en este síndrome son las 
caídas inducidas por estímulos auditivos o táctiles no 
esperados.8 Estos episodios no se presentan en todos 
los individuos afectados, son heterogéneos y se pro-
ducen por hipotonía y colapso. Aún no se comprende 
cabalmente su fi siopatología.9

Entre los trastornos de la columna vertebral se ha 
descrito cifosis, escoliosis y calcifi cación del liga-
mento amarillo, por lo que en los casos severos debe 
vigilarse la evolución por el compromiso pulmonar.10 

También se ha registrado acuñamiento anterior de las 
vértebras (fi gura 3), disminución de los espacios dis-
cales y degeneración vertebral concomitante.11

Ishida et al.12 reportaron cuatro casos de síndrome 
de Coffi n-Lowry, de los cuales tres tenían miopatía 
relacionada con depósitos de cristales de pirofosfato 
de calcio deshidratado en el ligamento amarillo.

En el paciente aquí descrito, además de la calci-
fi cación del ligamento amarillo, durante la cirugía 
(laminectomía completa de C4 y C5 y parcial de C3 y 
C6) encontramos adherencias a la duramadre de C4 a 
C5, de color violáceo obscuro a nivel de la duramadre 
y adelgazamiento en forma de reloj de arena; por su 
parte, los extremos en C3 y C6 eran de características 
normales. La cirugía se llevó a cabo con el objetivo de 
disminuir el avance de la miopatía.13  

El primer día después de la cirugía fue difícil valo-
rar los niveles sensitivos o motores, ya que el paciente 
cursó con difi cultad respiratoria y no fue posible 
extubarlo. En el segundo día se agregó mal manejo 
de secreciones y proceso infeccioso pulmonar, por lo 
que fue necesario trasladar al paciente a un hospital 
de especialidades. Finalmente falleció al sexto día por 
complicaciones de las vías aéreas. 

Se han descrito diversas complicaciones quirúrgi-
cas en los pacientes con síndrome de Coffi n-Lowry 
debido a las afectaciones multiorgánicas, principal-
mente cardiacas y respiratorias, que incluso provocan 
la muerte.14 De ahí la necesidad de una amplia valora-
ción por parte del anestesiólogo para prevenir compli-
caciones trans y posoperatorias.15

Figura 3 Tomografía axial computarizada simple tora-
columbar en la que puede observarse afectación de la 
plataforma superior de L2 en un paciente con síndrome 
de Coffi n-Lowry

Cuadro I. Anomalías en pacientes con el síndrome de 
Coffi n-Lowry

Facies
Macrocefalia
Hipoplasia maxilar
Paladar estrecho

Esqueléticas
Estatura corta
Cifoescoliosis
Pectus excavatum/carinatum

Cardiacas
Falla cardiaca
Cardiomiopatía dilatada
Disfunción de la válvula mitral

De la vía aérea
Macroglosia
Nariz chata
Labios gruesos

Neurológicas
Retardo mental
Caídas inducidas por estímulos
Hipotonía
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Conclusiones

El síndrome de Coffi n-Lowry es una patología subesti-
mada en México, principalmente por la falta de diagnós-
tico clínico y genético. Los pacientes afectados tienen 
un pronóstico sombrío. Poco se ha documentado sobre 
las características anatómicas del área quirúrgica, com-
plicaciones y las opciones terapéuticas para resolverlas. 
Una vez que se identifi ca al paciente se debe entablar 
contacto con el genetista, cardiólogo, neumólogo, anes-
tesiólogo, médico intensivista, cirujano de columna y 
familiares, para ofrecer el mejor tratamiento disponible. 

Actualmente, las investigaciones se orientan a las 
mutaciones genéticas relacionadas con el factor regu-
lador del crecimiento RSK2, así como a esclarecer la 
vía fi siopatológica responsable de las manifestaciones 
clínicas, con el fi n de intervenir en estas vías para brin-
dar un mejor tratamiento.
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