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Resumen
Introduccién: el sindrome de Jarcho Levin se caracteriza por malfor-
maciones que desencadenan insuficiencia respiratoria y muerte
neonatal temprana. Es necesario sistematizar el reporte para cono-
cer la frecuencia y la expresion heterogénea de las manifestaciones,
para establecer un diagndstico precoz y brindar consejeria.

Caso clinico: recién nacida producto de la tercera gestacion de
una mujer de 29 afios de edad con antecedentes de tres abortos
previos, uno gemelar y portadora de hipotiroidismo. La ecografia
prenatal a las 28-29 semanas de gestacion evidencié polihidram-
nios, leve atresia de duodeno, probable pancreas anular y age-
nesia de vértebras lumbares. Nacié a término, con craneo
turricéfalo, cuello corto, disociacion toracoabdominal, estenosis
anal, genitales externos hipotréficos, miembros pélvicos hipopla-
sicos, hiperflexion poplitea. Por estudios de imagenologia se iden-
tific atresia intestinal, escoliosis, agenesia de vértebras lumbares,
defectos de segmentacion de cuarta y quinta costillas derechas.
La laparotomia confirmé malrotacién de intestino delgado y co-
lon y pancreas anular completo con diverticulo de Meckel.

Conclusiones: el sindrome de Jarcho-Levin es un conjunto de
fenotipos derivados de malformaciones esqueléticas y de otros
érganos, cuya severidad dependera el prondstico.
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Introduccion

El sindrome de Jarcho L evin es unaenfermedad poco frecuente
derivada de una displasia esquel ética, caracterizada por malfor-
maciones heterogéneas. Se han inforamdo casos con alteracio-
nes cardiacas, urinarias, gastrointestinales, neurolégicas y
genitourinarias, con implicaciones respiratorias por ladisplasia
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Summary

Background: Jarcho Levin syndrome is an eponym consisting
with a set of multiple vertebral and rib anomalies, characterized
by a short neck, short trunk and short height, which trigger res-
piratory failure and early neonatal death. The frequency and spec-
trum of morphological defects in our environment is unknown.
The purpose is to report a case.

Case report: a female newborn, product of the third pregnancy in a
woman of 29 years, with a history of three previous miscarriages;
she had a twin pregnancy and hypothyroidism later. Prenatal ultra-
sound performed at 28-29 weeks of gestation showed polyhydram-
nios, mild duodenal atresia, annular pancreas likely, agenesis of
lumbar vertebrae. Springs out at 38 week, turreted skull, short neck,
thoracoabdominal dissociation, anal stenosis, hypotrophic exter-
nal genitalia, hypoplastic pelvic limbs, popliteal hyperflexion. Imag-
ing identifies intestinal atresia, scoliosis, lumbar vertebrae agenesis,
defects of segmentation on fourth and fifth right ribs. Laparotomy
confirmed bad rotation of small intestine and colon, complete an-
nular pancreas with Meckel diverticulum.

Conclusions: this syndrome is a set of phenotypes derived from
skeletal malformations and other defects. The outcome is a ac-
cording with the severity and quality.
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espondilocostal o torécica, pudiendo desencadenar insuficien-
cia respiratoria y muerte neonatal temprana.* El diagndstico
prenatal permite la asesoria sobre la viabilidad fetal.>® Es un
trastorno autosdmico recesivo o dominante, que por lasegmen-
tacion vertebra anormal, los defectos de lacolumnavertebral y
la fusion bilatera completa de las costillas en la union costo-
vertebral, dalaapariencia de formade un cangrgo.
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Figura 1| A) Protrusion lumbosacra co-
rrespondiente a terminacion
de columna vertebral por de-
formidad toracolumbar. B) Co-
lumna con regresion caudal y
multiples malformaciones tora- |
cicas '

En familias de Puerto Rico se ha encontrado que la prin-
cipal causa de la forma clasica es una mutacién fundadora-
efecto en el gen MESP2.7# Se conocen dos variantes:

» Ladisostosis espondilocostal tiene una escoliosis congé-
nita con una variada combinacion de ausencias vertebra-

Figura 2 | Laradiografia anteroposterior muestra
deformidad del hemitérax derecho en
“forma de cangrejo” por fusion del pri-
mer, segundo, sexto y séptimo arcos
costales, produciendo solucion de con-
tinuidad en la caja torécica
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lesy costillasfusionadas; |ainsuficienciarespiratoriapue-
de provocar la muerte.
La espondilotorécica rara vez tiene escoliosis importan-
te, pero sutasade mortalidad escercanaa50 % por com-
plicaciones respiratorias debido al sindrome de
insuficiencia torécica.®
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Pueden presentarse formas incompletas de Jarcho-Levin
con hernia diafragmética y cardiopatia congénita.’® En va-
rios informes se describe un gran nimero de anomalias aso-
ciadas, como en el tumor de Wilms bilateral asociado con
enfermedad renal quistica.*! Los defectos del tubo neural son
posibles e incluyen hemivértebras cervicotorécicas y ladis-
minucion del nimero de costillas;*? en autopsias se haiden-
tificado hipoplasia pulmonar con hernia diafragmética,
rotacion anémaladel intestino anterior, pancreas sin conden-
sar y drengje andémalo de la vena cava superior.3

Los trastornos de la tiroides son comunes en & embarazo,
pudiendo dar lugar a complicaciones obstétricas y neonatales,
ademésdeinfertilidad, o queincrementalaincidenciade aborto,
parto prematuro, bagjo peso y retraso en e desarrollo psicomotor.
El hipotiroidismo ocurre gproximadamente en 2.5 % delosem-
barazos, en estos casos es recomendable incrementar las dosis
de yodo pues estudios recientes han revelado que incluso lain-
gesta de yodo leve 0 moderada puede favorecer € desarrollo
neuropsicolégico del producto. 41

En relacion con lostrastornos dismorficos en nifios con hipo-
tiroidismo congénito, se han identificado malformaciones congé-
nitascomo defectosdd tubo neurd, espinabifiday maformaciones
cardiacas.’® La holoprosencefalia es un defecto en e desarrollo
del cerebro acompafiado de microcefalia, espasticidad, hipopla-

Rev Med Inst Mex Seguro Soc 2011; 49 (5): 541-546

Figura 3 | Cadera con agenesia

coccigea, fémures de-
formados, agenesia
tarsal incompleta, pie
equino varo

sia 6sea, deformidad facia y retraso psicomotor asociado con
endocrinopatias como € hipotiroidismo.r” El sindrome de re-
gresion caudal, caracterizado por agenesiavertebral caudal, ano-
malias de la medula espinal, 6rganos gastrointestinales y
genitourinarios, se acompafia de factores genéticos e hipotiroi-
dismo.’® Las didtesis hemorrégicas refractarias se han asociado
con hipotiroidismo subyacente.’® En recién nacidos se han re-
portado casos de malrotacién con volvuloy atresiabiliar asocia
dos con hipotiroidismo.? Lahiperbilirrubinemianeonata grave
con hipotiroidismo congénito estarel acionadacon osificacion de-
fectuosadd esqueleto y dientes, displasia cleidocraned, clavicu-
las hipoplésicas, reduccion dd térax y prominencia de huesos
wornianos evidenciados mediante radiografia de créneo.?

Caso clinico

Presentamos el caso de una recién nacida con sindrome de
Jarcho-L evin, producto delaterceragestacion de unamujer de
29 afos de edad, con antecedente de tres abortos previos, por-
tadora de hipotiroidismo, sin consanguinidad con su paregjade
26 afos de edad. Laecografiarealizadaentrela28y 29 sema-
nas de gestacion mostro polihidramnios leve, probable atresia
duodenal y pancreas anular, agenesia de vértebras lumbares,
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Figura4 | A) La serie esofagogas-
troduodenal muestragas-
tromegalia, malrotacion
intestinal y agenesia cos-
tal derecha. B) Diverticulo

de Meckel

hipomovilidad predominante en miembros pélvicos, doble
burbuja de liquido en e hemiabdomen superior. Madre con
grupo sanguineo O RH positivo, sin toxicomanias, quien negd
antecedentes de enfermedades cronicodegenerativas o detrans—
mision sexua; e perfil de hormona luteinizante, hormona
foliculoestimulante, estradiol y prolactina fue normal. Se ob-
tuvo producto femenino de un embarazo de 38 semanas, me-
diante cesdreapor ruptura prematurade membranasde 24 horas
deevolucion, con presentacion cefdlica, placentacorporal an-
terior con madurez grado 0. Apgar 8 a minutoy 9 alos cinco
minutos: Silverman Anderson 9 al minuto y 0 alos cinco mi-
nutos: rasgos de prematurez 0, capurro 35.5, peso 1825 g, talla
40 cm, perimetro cefdlico 34 cm, perimetro torécico 29 cm,
perimetro abdominal 29 cm, pie de 5.5 cm.

A laexploracionfisicacon craneo turricéfalo, cuello corto,
disociacion toracoabdominal, hemitérax derecho con expan-
sion, en el momento sin dificultad respiratoria, miembrostora-
cicos con tonos conservados, acrocianosis, distension de
abdomen, el cual se encontraba blando a la exploracién, con
peristalisis ausente y sin aparentes megalias; no se palparon
vértebras lumbares ni sacras, ano con estenosisy genitales ex-
ternos hipotréficos; extremidades pélvicas hipoplasicas con
pliegue popliteo hipertréfico, hiperflexion que impedia la ex-
tension de miembros, catalogada como en posicién de rana,
con probables ateraciones sensitivas por ausenciade reflgjos.
En region dorsal, protrusion lumbosacra (figura 1).

En su primer dia de vida se realizé ultrasonido abdomi-
nal, identificando atresia duodenal con dilatacién de camara
gastrica, con sangrado de tubo digestivo alto. En su cuarto
dia de vida presentaba oclusién intestinal, mediante estudio
seidentifico transito lento de medio de contraste, distension
gastrica, reflujo, imagen compatible con atresiaintestinal tipo
1, membranaduodenal incompletay duplicacién, malrotacion
intestinal, imagen en doble burbuja. Al sexto dia presenté
ictericiaKramer I1.

Los exdmenes de laboratorio indicaron hemoglobina de 20.7,
hematdcerito de 58.9, cuenta plaquetaria de 146 000, colesteral de
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172 mg/dL, tiempo de protrombinade 15.9, dblminade 3.3 g/dL,
aspartato aminotransferasa de 289 UI/L, aaninoaminotras-
ferasa de 256 UI/L, lactodeshidrogenasa de 953 de UI/L, cal-
cio de 8.1 mg/dL, hilirrubinadirectade 1.8 mg/dL, bilirrubina
indirectade 25.7 mg/dL, bilirrubinatotal de 27.5 mg/dL.

Lasradiografias en cuello muestran disostosis mdltiple con
cuerpos vertebral es concavos con pico anteroinferior; laantero-
posterior detérax muestradeformidad del hemitérax derechoen
forma de cangrgjo por fusion del primero, segundo y séptimo
arcos costal es, produciéndose solucion de continuidad enlacagja
torécica, hemivértebrasy vértebras en mariposaen region cervi-
cal y torécica El acercamiento mostré e defecto delacajatorécica
por fusion de sexto y séptimo arcos costales derechos, acerca
miento delafusién del primer y € segundo arco costal derecho
(figura2). Las extremidades torécicas con himeros cortos, age-
nesiaincompleta de falanges. La columnavertebral incompleta
con regresion caudal, disminucion en e nimero de vértebras
cervicaes, torécicas y lumbares, defectos de la segmentacion,
escoliosis congeénita, lacaderamuestraabduccion persistentede
articulaciones coxofemorales, agenesia coccigea, fémures de-
formados, agenesiatarsa incompletay pie equino varo (figura
3). Al octavo diase redliz6 |aparotomia exploradora que confir-
mo malrotacion de intestino delgado y colon, pancreas anular
completo con diverticulo de Meckel a 13 cm de la vavula
ileocecal, hepatomegdiay colestasis.

Serealiz6 anastomosisen diamante con reseccién dediver-
ticulo de Meckd (figura 4). Posterior a evento quirdrgico se
mantuvo ventilacion asistiday onfaloclisis; el hemocultivoin-
dico Estafilococo coagulasa negativo. Al décimo segundo dia
devidafalleci6 por sepsisy paro cardiorrespiratorio.

Discusion
El sindrome de Jarcho-L evin es un trastorno poco frecuente

en nuestro medio,? adiferencia de otras pobl aciones como la
de Puerto Rico.3%7 Las alteraciones se expresan por malti-
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ples anomalias vertebrales y costales, asocidndose 0 no con
otros defectos congénitos.**121° Estas anomal ias no son ex-
clusivasni definitorias de este sindrome, pudiendo observar-
se aisladas o en otras patologias.’*1® En nuestro caso, €l
diagndstico por ecografia fue posible a las 28 semanas de
gestacion, lo cual permitio identificar las anomalias 'y plan-
tear la pertinenciade continuar con lagestacion.> El antece-
dente materno de hipotiroidismo asociado con dos pérdidas
fetalesy el diagnostico ecogréfico delas displasias esquel éti-
cas permiten formular un pronostico y sospechar un patron
de herencia autosdmico recesivo.?> Cualquier ateracion en
€l proceso de condrificacion de la notocorda puede provocar
una hemivértebra o una vértebra en mariposa, |0 que deriva
en escoliosis o cifoescoliosis congénita, que en la imagen
radiol dgica se observa con aspecto en formade cangrejo.? Ya
gue la patogénesis de esta enfermedad tiene lugar durante la
vida intrauterina, las anomalias del desarrollo costales apa-
rentemente son secundariasalasanomal iasvertebralesy sue-
len localizarse con mayor frecuencia en la concavidad de la
curva escolidtica

El manejo neonatal inmediato es fundamental para el
mejor prondstico de los pacientes y |la supervivencia depen-
deradel manegjo delos problemasrespiratoriosy labusgueda
intencionada de otras malformaciones para establecer con
oportunidad |os tratamientos de acuerdo con €l caso. Segin
los reportes, en buena parte de los pacientes con el tratamien-
to conservador como controles radiol 6gicos periodicos,
fisioterapia y control de infecciones, se consiguen buenos
resultados. En pacientes con hipoplasiadelapared toracicay
deformacion en la columna sometidos a tratamiento quirdr-
gico, lamortalidad ocurre a afio de lacirugia.?? Los adultos,
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