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Distrofia toracica asfixiante o Sindrome de Jeune
Asphyxiating thoracic dystrophy or Jeune’s Sindrome

Andrea Orozco(1), Mauricio O"Connell(1), Miriam Guzman(2), Julio Cabrera(3).

1. Cardiologia Pediatrica “Aldo Castafieda”, Unidad de Cirugia Cardiovascular de Guatemala, Guatemala.
2. Departamento de Pediatria, Hospital Nacional de San Marcos, San Marcos, Guatemala.

3. Unidad de Genética Clinica, Hospital Roosevelt, Guatemala, Guatemala.

Correspondencia: Dra. Andrea Orozco, andrea.orozcomiranda@hotmail.com
Recibido: 10 de agosto de 2020 Aceptado: 07 de diciembre de 2020

Resumen

La distrofia toracica asfixiante (DTA), también denominada Sindrome de Jeune, es una enfermedad genética autosémica
recesiva, cuya causa se desconoce en muchos casos. Sin embargo, se han identificado mutaciones en al menos 11
distintos genes.[1,2] Su frecuencia se estima en 1:130000 recién nacidos vivos.[3] La afeccién clinica se manifiesta en los
huesos, principalmente en el toérax y las costillas. El torax pequefio y las costillas cortas, son causa de la cavidad toracica,
caracteristicamente en “forma de campana” que, restringe el crecimiento y la expansion de los pulmones, lo que causa
dificultad respiratoria.[3,4] La forma letal de este sindrome se debe a insuficiencia respiratoria secundaria a la hipoplasia
pulmonar y al estrechamiento de la caja toracica.[4] La DTA se puede asociar también con brazos y piernas cortas, formas
inusuales de los huesos pélvicos, dedos adicionales de pies o manos y problemas renales, cardiacos, hepaticos y
oculares.[1,2,3] El objetivo es reportar un caso clinico de la forma letal de DTA.
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Abstract

Asphyxiating thoracic dystrophy (ATD), also called Jeune syndrome, is an autosomal recessive genetic disorder, the cause
of which is unknown in many cases. However, mutations have been identified in at least 11 different genes.[1,2] Their
frequency is estimated at 1: 130,000 live newborns.[3] The clinical condition manifests itself in the bones, mainly in the
thorax and ribs. The small thorax and short ribs are the cause of the characteristic “bell-shaped” thoracic cavity. It restricts
the growth and expansion of the lungs, causing respiratory distress.[3,4] The lethal form of this syndrome is due to
respiratory failure secondary to pulmonary hypoplasia and narrowing of the rib cage.[4] ATD may also be associated with
short arms and legs, unusual shapes of the pelvic bones, extra fingers or toes, and kidney, heart, hepatic and ocular
problems.[1,2,3]. The objective is to report a clinical case of the lethal form of DTA.
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Informe de Caso

Recién nacida de género femenino, padres no consanguineos. Madre de 31 afios de edad, sana, sin antecedentes de
complicaciones durante la gestacion, antecedente de hijo previo que fallecid por problemas dismorficos en tdrax.
Producto de segunda gesta de parto eutécico simple, de 38 semanas de gestacion estimada por Ballard. Peso 2.3 kg,
talla 49 cm, circunferencia cefalica 35 cm, Apgar 6 al minuto y 6 a los 5 minutos. Bajo peso al nacer. Nacido azulado,
llanto débil, pobre esfuerzo respiratorio, con térax estrecho, costillas cortas (Fig. 1A). Abdomen globuloso, blando,
depresible. A la auscultacion buena entrada de aire bilateral. Miembros superiores normales e inferiores cortos. Requirid
ventilacion con presién positiva y ventilacion mecanica (VM). Presenta parada cardiaca a los 6 minutos necesitando
reanimacion. Ingresa al servicio de intensivo neonatal. Examen radioldgico de térax reveld, caja toracica pequefa en
forma de campana con disminucién del volumen pulmonar bilateral, indicativo de hipoplasia pulmonar (Fig. 1B) El
diagndstico de DTA se confirmé basado en la opinion de genética, aspecto clinico y examenes de radiologia. Permanecio
permanentemente en VM por insuficiencia respiratoria, hipoxemia e hipercapnia y, posterior infeccion bacteriana, sepsis,
asociada al entorno de la atencién de la salud. Fallecié al noveno dia de vida.
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Fig. 1: Sindrome de Jeune. A: Tdrax estrecho y desproporcionado con respecto al abdomen. B: Radiografia de torax
hipoplasia pulmonar.
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