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 Resumen
Introducción: el síndrome 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 expresión heterogénea de las manifestaciones,
para establecer un diagnóstico precoz y brindar consejería.

Caso clínico: recién nacida producto de la tercera gestación de
una mujer de 29 años de edad con antecedentes de tres abortos
previos, uno gemelar y portadora de hipotiroidismo. La ecografía
prenatal a las 28-29 semanas de gestación evidenció polihidram-
nios, leve atresia de duodeno, probable páncreas anular y age-
nesia de vértebras lumbares. Nació a término, con cráneo
turricéfalo, cuello corto, disociación toracoabdominal, estenosis
anal, genitales externos hipotróficos, miembros pélvicos hipoplá-
sicos, hiperflexión poplítea. Por estudios de imagenología se iden-
tificó atresia intestinal, escoliosis, agenesia de vértebras lumbares,
defectos de segmentación de cuarta y quinta costillas derechas.
La laparotomía confirmó malrotación de intestino delgado y co-
lon y páncreas anular completo con divertículo de Meckel.

Conclusiones: el síndrome de Jarcho-Levin es un conjunto de
fenotipos derivados de malformaciones esqueléticas y de otros
órganos, cuya severidad dependerá el pronóstico.
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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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Introducción

El síndrome de Jarcho Levin es una enfermedad poco frecuente
derivada de una displasia esquelética, caracterizada por malfor-
maciones heterogéneas. Se han inforamdo casos con alteracio-
nes cardiacas, urinarias, gastrointestinales, neurológicas y
genitourinarias, con implicaciones respiratorias por la displasia

espondilocostal o torácica, pudiendo desencadenar insuficien-
cia respiratoria y muerte neonatal temprana.1-4 El diagnóstico
prenatal permite la asesoría sobre la viabilidad fetal.5,6 Es un
trastorno autosómico recesivo o dominante, que por la segmen-
tación vertebral anormal, los defectos de la columna vertebral y
la fusión bilateral completa de las costillas en la unión costo-
vertebral, da la apariencia de forma de un cangrejo.
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En familias de Puerto Rico se ha encontrado que la prin-
cipal causa de la forma clásica es una mutación fundadora-
efecto en el gen MESP2.7,8 Se conocen dos variantes:

La disostosis espondilocostal tiene una escoliosis congé-
nita con una variada combinación de ausencias vertebra-

les y costillas fusionadas; la insuficiencia respiratoria pue-
de provocar la muerte.
La espondilotorácica rara vez tiene escoliosis importan-
te, pero su tasa de mortalidad es cercana a 50  % por com-
plicaciones respiratorias debido al síndrome de
insuficiencia torácica.9

A

B

Figura 1 A) Protrusión lumbosacra co-
rrespondiente a terminación
de columna vertebral por de-
formidad toracolumbar. B) Co-
lumna con regresión caudal y
múltiples malformaciones torá-
cicas

Figura 2 La radiografía anteroposterior muestra
deformidad del hemitórax derecho en
“forma de cangrejo” por fusión del pri-
mer, segundo, sexto y séptimo arcos
costales, produciendo solución de con-
tinuidad en la caja torácica
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Pueden presentarse formas incompletas de Jarcho-Levin
con hernia diafragmática y cardiopatía congénita.10 En va-
rios informes se describe un gran número de anomalías aso-
ciadas, como en el tumor de Wilms bilateral asociado con
enfermedad renal quística.11 Los defectos del tubo neural son
posibles e incluyen hemivértebras cervicotorácicas y la dis-
minución del número de costillas;12 en autopsias se ha iden-
tificado hipoplasia pulmonar con hernia diafragmática,
rotación anómala del intestino anterior, páncreas sin conden-
sar y drenaje anómalo de la vena cava superior.13

Los trastornos de la tiroides son comunes en el embarazo,
pudiendo dar lugar a complicaciones obstétricas y neonatales,
además de infertilidad, lo que incrementa la incidencia de aborto,
parto prematuro, bajo peso y retraso en el desarrollo psicomotor.
El hipotiroidismo ocurre aproximadamente en 2.5  % de los em-
barazos, en estos casos es recomendable incrementar las dosis
de yodo pues estudios recientes han revelado que incluso la in-
gesta de yodo leve o moderada puede favorecer el desarrollo
neuropsicológico del producto.14,15

En relación con los trastornos dismórficos en niños con hipo-
tiroidismo congénito, se han identificado malformaciones congé-
nitas como defectos del tubo neural, espina bífida y malformaciones
cardiacas.16 La holoprosencefalia es un defecto en el desarrollo
del cerebro acompañado de microcefalia, espasticidad, hipopla-

sia ósea, deformidad facial y retraso psicomotor asociado con
endocrinopatías como el hipotiroidismo.17 El síndrome de re-
gresión caudal, caracterizado por agenesia vertebral caudal, ano-
malías de la medula espinal, órganos gastrointestinales y
genitourinarios, se acompaña de factores genéticos e hipotiroi-
dismo.18 Las diátesis hemorrágicas refractarias se han asociado
con hipotiroidismo subyacente.19 En recién nacidos se han re-
portado casos de malrotación con vólvulo y atresia biliar asocia-
dos con hipotiroidismo.20 La hiperbilirrubinemia neonatal grave
con hipotiroidismo congénito está relacionada con osificación de-
fectuosa del esqueleto y dientes, displasia cleidocraneal, clavícu-
las hipoplásicas, reducción del tórax y prominencia de huesos
wornianos evidenciados mediante radiografía de cráneo.21

Caso clínico

Presentamos el caso de una recién nacida con síndrome de
Jarcho-Levin, producto de la tercera gestación de una mujer de
29 años de edad, con antecedente de tres abortos previos, por-
tadora de hipotiroidismo, sin consanguinidad con su pareja de
26 años de edad. La ecografía realizada entre la 28 y 29 sema-
nas de gestación mostró polihidramnios leve, probable atresia
duodenal y páncreas anular, agenesia de vértebras lumbares,

Figura 3 Cadera con agenesia
coccígea, fémures de-
formados, agenesia
tarsal incompleta, pie
equino varo
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hipomovilidad predominante en miembros pélvicos, doble
burbuja de líquido en el hemiabdomen superior. Madre con
grupo sanguíneo O RH positivo, sin toxicomanías, quien negó
antecedentes de enfermedades cronicodegenerativas o de trans–
misión sexual; el perfil de hormona luteinizante, hormona
foliculoestimulante, estradiol y prolactina fue normal. Se ob-
tuvo producto femenino de un embarazo de 38 semanas, me-
diante cesárea por ruptura prematura de membranas de 24 horas
de evolución, con  presentación cefálica, placenta corporal an-
terior con madurez grado 0. Apgar 8 al minuto y 9 a los cinco
minutos: Silverman Anderson 9 al minuto y 0 a los cinco mi-
nutos: rasgos de prematurez 0, capurro 35.5, peso 1825 g, talla
40 cm, perímetro cefálico 34 cm, perímetro torácico 29 cm,
perímetro abdominal 29 cm, pie de 5.5 cm.

A la exploración física con cráneo turricéfalo, cuello corto,
disociación toracoabdominal, hemitórax derecho con expan-
sión, en el momento sin dificultad respiratoria, miembros torá-
cicos con tonos conservados, acrocianosis, distensión de
abdomen, el cual se encontraba blando a la exploración, con
peristalisis ausente y sin aparentes megalias; no se palparon
vértebras lumbares ni sacras, ano con estenosis y genitales ex-
ternos hipotróficos; extremidades pélvicas hipoplásicas con
pliegue poplíteo hipertrófico, hiperflexión que impedía la ex-
tensión de miembros, catalogada como en posición de rana,
con probables alteraciones sensitivas por ausencia de reflejos.
En región dorsal, protrusión lumbosacra (figura 1).

En su primer día de vida se realizó ultrasonido abdomi-
nal, identificando atresia duodenal con dilatación de cámara
gástrica, con sangrado de tubo digestivo alto. En su cuarto
día de vida presentaba oclusión intestinal, mediante estudio
se identificó tránsito lento de medio de contraste, distensión
gástrica, reflujo, imagen compatible con atresia intestinal tipo
1, membrana duodenal incompleta y duplicación, malrotación
intestinal, imagen en doble burbuja. Al sexto día presentó
ictericia Kramer II.

Los exámenes de laboratorio indicaron hemoglobina de 20.7,
hematócrito de 58.9, cuenta plaquetaria de 146 000, colesterol de

172 mg/dL, tiempo de protrombina de 15.9, albúmina de 3.3 g/dL,
aspartato aminotransferasa de 289 UI/L, alaninoaminotras-
ferasa de 256 UI/L, lactodeshidrogenasa de 953 de UI/L, cal-
cio de 8.1 mg/dL, bilirrubina directa de 1.8 mg/dL, bilirrubina
indirecta de 25.7 mg/dL, bilirrubina total de 27.5 mg/dL.

Las radiografías en cuello muestran disostosis múltiple con
cuerpos vertebrales cóncavos con pico anteroinferior; la antero-
posterior de tórax muestra deformidad del hemitórax derecho en
forma de cangrejo por fusión del primero, segundo y séptimo
arcos costales, produciéndose solución de continuidad en la caja
torácica, hemivértebras y vértebras en mariposa en región cervi-
cal y torácica. El acercamiento mostró el defecto de la caja torácica
por fusión de sexto y séptimo arcos costales derechos, acerca-
miento de la fusión del primer y el segundo arco costal derecho
(figura 2). Las extremidades torácicas con húmeros cortos, age-
nesia incompleta de falanges. La columna vertebral incompleta
con regresión caudal, disminución en el número de vértebras
cervicales, torácicas y lumbares, defectos de la segmentación,
escoliosis congénita, la cadera muestra abducción persistente de
articulaciones coxofemorales, agenesia coccígea, fémures de-
formados, agenesia tarsal incompleta y pie equino varo (figura
3). Al octavo día se realizó laparotomía exploradora que confir-
mó malrotación de intestino delgado y colon, páncreas anular
completo con divertículo de Meckel a 13 cm de la válvula
íleocecal, hepatomegalia y colestasis.

Se realizó anastomosis en diamante con resección de diver-
tículo de Meckel (figura 4). Posterior al evento quirúrgico se
mantuvo ventilación asistida y onfaloclísis; el hemocultívo in-
dicó Estafilococo coagulasa negativo. Al décimo segundo día
de vida falleció por sepsis y paro cardiorrespiratorio.

Discusión

El síndrome de Jarcho-Levin es un trastorno poco frecuente
en nuestro medio,2 a diferencia de otras poblaciones como la
de Puerto Rico.3,5,7 Las alteraciones se expresan por múlti-

A B

Figura 4 A) La serie esofagogas-
troduodenal muestra gas-
tromegalia, malrotación
intestinal y agenesia cos-
tal derecha. B) Divertículo
de Meckel
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ples anomalías vertebrales y costales, asociándose o no con
otros defectos congénitos.4,9-12,19 Estas anomalías no son ex-
clusivas ni definitorias de este síndrome, pudiendo observar-
se aisladas o en otras patologías.14-16 En nuestro caso, el
diagnóstico por ecografía fue posible a las 28 semanas de
gestación, lo cual permitió identificar las anomalías y plan-
tear la pertinencia de continuar con la gestación.5,6 El antece-
dente materno de hipotiroidismo asociado con dos pérdidas
fetales y el diagnóstico ecográfico de las displasias esqueléti-
cas permiten formular un pronóstico y sospechar un patrón
de herencia autosómico recesivo.8,15 Cualquier alteración en
el proceso de condrificación de la notocorda puede provocar
una hemivértebra o una vértebra en mariposa, lo que deriva
en escoliosis o cifoescoliosis congénita, que en la imagen
radiológica se observa con aspecto en forma de cangrejo.2 Ya
que la patogénesis de esta enfermedad tiene lugar durante la
vida intrauterina, las anomalías del desarrollo costales apa-
rentemente son secundarias a las anomalías vertebrales y sue-
len localizarse con mayor frecuencia en la concavidad de la
curva escoliótica.

El manejo neonatal inmediato es fundamental para el
mejor pronóstico de los pacientes y la supervivencia depen-
derá del manejo de los problemas respiratorios y la búsqueda
intencionada de otras malformaciones para establecer con
oportunidad los tratamientos de acuerdo con el caso. Según
los reportes, en buena parte de los pacientes con el tratamien-
to conservador como controles radiológicos periódicos,
fisioterapia y control de infecciones, se consiguen buenos
resultados. En pacientes con hipoplasia de la pared torácica y
deformación en la columna sometidos a tratamiento quirúr-
gico, la mortalidad ocurre al año de la cirugía.22 Los adultos,

a pesar de la deformidad torácica, ya sea por disostosis
espondilocostal o displasia espondilotorácica, a pesar de las
graves enfermedades respiratorias restrictivas pueden sobre-
vivir bien clínicamente. La displasia espondilotorácica rara
vez tiene escoliosis importante, pero tiene una tasa de morta-
lidad cercana a 50  % por las complicaciones respiratorias
debido al síndrome de insuficiencia torácica.23

El deseo de la mujer de tener hijos puede llegar a ser un
dilema ético, por lo que el médico ante el diagnóstico certero
de malformaciones deberá someter a consideración de los
padres, ante un comité de ética, la posibilidad de interrumpir
el embarazo o las implicaciones de continuar con la gesta-
ción. En el último caso, los médicos tendrán que llevar un
control metabólico adecuado y contar con el apoyo de mé-
dicos especialistas en cada uno de los aparatos y sistemas
afectados; ante hipotiroidismo es necesario proporcionar tra-
tamiento oportuno, incrementar las dosis de yodo y someter
a las pacientes a un monitoreo contínuo.14,15

En nuestro entorno no contar con políticas de salud
inusuales como el aborto ante anomalías fetales, tiene impli-
caciones socioeconómicas, pues involucra tanto la vida del
producto, la madre y la familia. Ante la supervivencia de los
niños con este síndrome, es necesario pensar en la calidad de
vida y garantizar que las instituciones, las familias y en gene-
ral la sociedad en los países en desarrollo cuenten con los
recursos financieros adecuados para atender este tipo de even-
tos. La liberalización de políticas de salud por parte de los
responsables tendrá el deber ético y profesional de promover
cambios con el fin de mejorar estos daños. Esta situación lleva
a que muchas mujeres y sus parejas prefieran la terminación
de embarazos afectados y enfrentar las implicaciones éticas.24
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