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CASO CLINICO

Sindrome de Jorgenson-Lenz: Sinostosis radiocubital y

blefarofimosis familiar

Luis Gerardo Dominguez Carrillo,* Gregorio Arellano Aguilar**

Resumen Summary

Objetivo: Reportar una familia portadora de un sindro-
me poco frecuente de etiologia genética con un patrén
de herencia autosomico dominante y expresion variable.
Se trata de una familia que en cuatro generaciones ma-
nifiesta un sindrome caracterizado por: sinostosis radio-
cubital congénita, blefarofimosis, blefaroptosis, clinodac-
tilia de 5to dedo, signo de Dubois (acortamiento de 5to
dedo) y talla baja; este conjunto de datos corresponde al
sindrome de Jorgenson-Lenz, catalogado como una dis-
morfia ectodérmica; reportado inicialmente en 1974. Pre-
sentamos ademas, una revision de la literatura sobre si-
nostosis radiocubital, la cual puede acompafiar a
diferentes sindromes y de la que han sido reportados 350
casos; se mencionan las diferentes técnicas quirdrgicas
para su correccion desde 1912 a la actualidad; como
hallazgo que agregamos al sindrome de Jorgenson-Lenz
reportamos la existencia de anastomosis anémala entre
los nervios mediano y cubital denominada de Martin-Gru-
ber, ocasionada por el defecto en la segmentacién em-
brionaria, y de la cual, no existen reportes previos en la
literatura acompafiando al sindrome mencionado.

Palabras clave: Sindrome de Jorgenson-Lenz, sinosto-
sis radiocubital, blefarofimosis.
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Objective: To report a rare familial syndrome with auto-
somic dominant type inherited and variable expressivity
in four generations. The syndrome is characterized by:
radioulnar synostosis, blepharophimosis, blepharoptosis,
clinodactyly of fifth finger, Dubois sign and short stature;
it corresponds to Jorgenson-Lenz syndrome, reported in
1974 and catalogued like a ectodermal dismorphy; we
present too a literature review of radioulnar synostosis, it
has been reported 350 cases and may be present on dif-
ferent syndromes, we discuss different surgical technics
since 1912, we report a new characteristic of Jorgenson-
Lenz syndrome, never reported on previous literature, an
anomalous anastomosis between median and ulnar
nerves, called Martin-Gruber anastomosis, caused by seg-
mentation defect when there is synostosis radioulnar.

Key words: Jorgenson-Lenz syndrome, radioulnar synos-
tosis, blepharophimosis.

INTRODUCCION

El sindrome de Jorgenson-Lenz fue reportado en 1974;1
ha sido catalogado dentro de las dismorfologias ectodér-
micas; es una enfermedad rara; de acuerdo con el Centro
de Enfermedades Genéticas, se considera una enferme-
dad rara a aquella que presenta 1 caso 0 menos por 10,000
habitantes;? se caracteriza por sinostosis radiocubital con-
génita (SRCC) que se acompafia de blefarofimosis, blefa-
roptosis, clinodactilia y mefiique corto (signo de Dubois)
como signos frecuentes;® se han reportado otros datos
asociados como: luxacion radial, anormalidades vertebra-
les, talla baja,* anomalias del metacarpo y presencia de
epicanto; menos frecuentemente se asocia a: retraso men-
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tal, ausencia de clavicula, hipotonia, microcérnea, pectus
excavatum, pie cavo, microcefalia,® escoliosis, sindactilia,?
prognatismo y asimetria facial; los casos familiares son méas
frecuentes que los esporadicos; en los casos familiares su
herencia es con caracter autosdémica dominante.
Especificamente la sinostosis radiocubital congénita
(SRCC) representa una falla de segmentacion en los huesos
del antebrazo; Sandifort” la describié por primera vez en
1793; no obstante que el resultado funcional es el mismo
gue en una sinostosis radiocubital postraumatica, el origen
es diferente, esta Ultima fue descrita por Gros® en 1864 en
un espécimen de autopsia; Wilkie® publicé varios casos de
tipo congénito en British Journal of Surgeryen 1914 y como
dato histdrico ocupd espacio en el nUmero 1 de esta publi-
cacién. La SRCC con caracter hereditario fue reportada ini-
cialmente por Davenport en 1924 en tres generaciones;10
la mayor serie reportada corresponde a Griffet con 43 ca-
sos,! siguiendo la de Hansen con 37 casos, de los cuales, 5
con caracter hereditario y el resto casos esporadicos.'? La
SRCC es una condicién rara de la que existen aproximada-
mente 350 casos reportados en la literatura, por su escasa
frecuencia implica retraso en el diagndstico, la edad pro-
medio de diagnéstico es a los 6 afios con variacién entre los
6 meses y los 22 afios,!2 afecta por igual a ambos sexos y es
bilateral en 60% de los casos, cuando es familiar tiene ca-
racter autonémico dominante con expresion variable.1* Por
otra parte la SRCC se ha visto asociada a otras anormalida-
des musculoesqueléticas como craneosinostosis, luxacion
congénita de cadera, anomalias en rodilla, pie equino varo

abducto, polidactilia, sindactilia,’® deformidad de Made-
lung, hipoplasia de pulgares y coalicion carpiana;!” se pue-
de ver asociada a problemas cardiacos, renales, neurolégi-
cos y gastrointestinales, se le ha reportado como parte de
los sindromes de Apert, de Carpenter, de Williams,181° de
Holt-Oram?2° de Tsukahara?! y en el sindrome de alcohol
fetal;22 existen reportes que la asocian a anomalias cromo-
sémicas,2>2* (principalmente incremento en nimero de
cromosomas tanto X como Y)25-28 y mutaciones de novo.?°

Al presentarse a la Clinica de Rehabilitacion, una pa-
ciente con dolor reciente en articulacién del codo y limi-
tacion a la pronosupinacion relatada desde pequenia, efec-
tuamos diagnostico de SRCC encontrando varios casos en
su familia, que por las caracteristicas observadas y los ha-
llazgos agregados a la SRCC corresponde al sindrome de
Jorgenson-Lenz, motivo del presente reporte que acom-
pafiamos de revision de la literatura.

Presentacion del caso IV-14. Prop@sita. La paciente
tiene el nimero 14 de la cuarta generacion en una familia
de 43 individuos y corresponde a la proposita.

Femenino de 15 afios que acude por presentar dolor de
15 dias de evolucién en articulacién de codo izquierdo,
ocasionado por levantar muebles en cambio de domicilio;
a la exploracion se detecta limitacion a la pronacién con
45° y supinacion de 15°, limitacién a la extension de codo
amenos 15 grados; se observa clinodactilia de 5to dedo de
mano izquierda y estatura de 1.52 m el resto de la explora-
cién es normal, sin alteraciones neurolégicas; la paciente
manifiesta presentar la limitacion a la supinacién desde
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Figura 1. Sindrome de Jorgenson-Lenz. Arbol genealdgico. Manifestaciones del sindrome de Jorgenson-Lenz en 4 gene-
raciones en una familia de 43 individuos con afeccién en 15 de ellos; a = Sinostosis radiocubital bilateral; b = Sinostosis
radiocubital unilateral; ¢ = Blefarofimosis bilateral; d = Blefarofimosis unilateral; e = Clinodactilia bilateral; f = Clinodactilia
unilateral; g = Ptosis palpebral bilateral; h = Ptosis palpebral unilateral.
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pequefia. Comenta que tiene una tia materna con la mis-
ma limitacion en ambos codos, por lo que se solicita acuda
la madre de la paciente y la tia a revisién. Se efectla diag-
néstico de sinostosis radiocubital congénita familiar; se so-
licitan radiografias AP y lateral de ambos codos, cariotipo,

Figura 2. Radiografia AP de codo de femenino de 15 afios
de edad, se observa sinostosis radiocubital congénita a ni-
vel de tuberosidad bicipital del radio, la cual impide en su
totalidad la pronosupinacion.

Figura 3. Blefarofimosis y blefaroptosis derecha en femeni-
no de 57 afios, madre del propositus, esta observacién es
uno de los componentes del sindrome de Jorgenson-Lenz.

valoracién oftalmolégica y velocidades de conduccion de
nervios mediano y cubital; se solicita valorar a familiar y a
madre de la paciente para conocer antecedentes familia-
res. Se elabora arbol genealdgico (Figura 1), las radiografias
muestran SRCC tipo IlI; (Figura 2); el cariotipo mostrando
46, XX, la exploracion oftalmoldgica normal y las velocida-
des de conduccidn nerviosa muestran anastomosis de Mar-
tin-Gruber en miembro superior izquierdo.

Presentacién, caso I-1. Corresponde aparentemente
al origen del sindrome relatado siendo el individuo 1 de la
primera generacién.

Se tratd de femenino con sinostosis radiocubital bilate-
ral, blefarofimosis bilateral y clinodactilia bilateral, nunca
recibié tratamiento al respecto, murié a los 83 afios de
diabetes mellitus segun lo relata la madre de la proposita;
se desconoce si tuvo hermanos.

Presentacién, caso II-2. Corresponde al nimero 2 de
la Il generacion siendo abuelo materno de la proposita.

Masculino con sinostosis radiocubital bilateral, blefaro-
fimosis unilateral y clinodactilia bilateral, nunca recibi6
tratamiento; fallecié de problemas cardiacos a los 77 afios,
en dicha generacién fue el Gnico que presentd datos del
sindrome y engendrd 4 hijos (3 con el sindrome) y 6 hijas
(3 con el sindrome).

Presentacion, caso IlI-2. Corresponde al individuo nu-
mero 2 de la lll generacién, tio materno de la proposita.

Masculino que presentd sinostosis radiocubital unilate-
ral, blefarofimosis unilateral y clinodactilia unilateral, fa-
llecié a los 70 afios, se desconoce la causa; nunca recibio
tratamiento, engendrd 3 hijas y un hijo. (Una hija y un
hijo con el sindrome).

Presentacion, caso llI-4. Corresponde al nimero 4 de
la Il generacidn, tia materna de la proposita.

Femenino de 68 afios, con sinostosis radiocubital bila-
teral y clinodactilia bilateral, nunca ha recibido tratamien-
to, es soltera, no engendré hijos.

Presentacion, caso llI-5. Corresponde al nimero 5 de
la Il generacion.

Masculino de 66 afios con sinostosis radiocubital unila-
teral, clinodactilia unilateral y ptosis palpebral unilateral;
nunca ha recibido tratamiento, engendré 2 hijos y 2 hijas,
de los cuales un hijo y una hija presentan el sindrome.

Presentacioén, caso 111-10. Corresponde al niUmero 10
de la Ill generacion.

Masculino de 62 afios con sinostosis radiocubital unila-
teral y clinodactilia unilateral, nunca ha recibido tratamien-
to, soltero, no ha engendrado.

Presentacioén, 111-13. Corresponde al nimero 13 de la
tercera generacion.

Femenino de 57 afios corresponde a madre de la prop6-
sita y hermana del caso 2; a la exploracién presenta Unica-
mente blefarofimosis de parpado derecho de tipo congéni-
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to, (Figura 3), sin limitacion a la pronosupinacién, examen
oftalmolégico normal, cariotipo 46, XX, y velocidades de
conduccién de nervios mediano y cubital normales, sin
anastomosis de Martin-Gruber, resto de exploracion normal.

Presentacion, caso I11-15. Corresponde al nimero 15
de la tercera generacién en una familia de 43 individuos.

Femenino de 32 afios (corresponde a tia materna de la
propdésita) con limitacion a la pronosupinacién desde el na-
cimiento, (Figuras 4 y 5) clinodactilia de 5to dedo bilateral
(Figura 6) y signo de Dubois (Figura 7), estatura de 1.53 m
resto de exploracién normal, por lo que se confirma el diag-
néstico de SRCC familiar, se solicitan radiografias AP y lateral
de ambos codos, cariotipo, valoracion oftalmoldgica y velo-
cidades de conduccién de nervios mediano y cubital.

Las radiografias muestran SRCC tipo Il bilateral; cario-
tipo 46, XX, exploracion oftalmolégica normal y velocida-
des de conduccion normales con anastomosis de Martin-
Gruber bilateral.

Presentacion, caso I11-17. Corresponde al nUmero 17
de la Ill generacion.

Femenino de 56 afios de edad, con sinostosis radiocubi-
tal unilateral y clinodactilia unilateral, sus padres no presen-
taron problema y tienen un hermano y una hermana sanos.

Nunca ha recibido tratamiento.

Presentacion, caso IV-1. Corresponde al nimero 1 de
la IV generacion, es prima de la proposita.

Femenino de 54 afios, con sinostosis radiocubital y cli-
nodactilia bilaterales, nunca ha recibido tratamiento, per-
manece soltera, no engendro.

Presentacion, caso IV-3. Corresponde al nimero 3 de
la IV generacidn, es hermano del caso 11 y primo de la
propdsita. Masculino de 46 afios, con sinostosis radiocu-

Figura 4.

Figura 5.

bital unilateral y clinodactilia unilateral; Nunca ha recibi-
do tratamiento, no ha engendrado.

Presentacion, caso IV-6. Corresponde al nimero 6 de
la IV generacién.

Masculino de 34 afios con sinostosis radiocubital bila-
teral, clinodactilia bilateral y ptosis palpebral unilateral; se
le manej6 la ptosis palpebral a los 7 afios, con resultados
regulares; no recibié tratamiento para la sinostosis.

Presentacioén, caso IV-8. Corresponde al nimero 8 de
la IV generacién.

Femenino de 26 afios de edad con sinostosis radiocu-
bital unilateral y clinodactilia bilateral, nunca ha recibido
tratamiento, es soltera sin hijos y es hermana del caso an-
terior.

Presentacién, caso IV-10. Corresponde al nimero 10
de la IV generacion.

Masculino de 26 afios con clinodactilia bilateral, no
presenta sinostosis radiocubital; soltero, no ha engendra-
do, es primo de la proposita.

DISCUSION

Embriolégicamente los esbozos o primordios de las extre-
midades se observan en forma de yemas semejantes a
palas de remo entre el 25° y 28° dias de gestacién, el codo
es visible a los 34 dias y el humero, radio y cubito a los 37
dias, inicialmente los 3 cartilagos anélogos de estos hue-
sos estan fusionados por un lapso corto de tiempo antes
de la segmentacion; el radio y clbito comparten un peri-
condrio comun, los eventos anormales en este momento
llevan a defectos en la segmentacion, dado que la osifica-
cién endocondral continla, esta sinostosis cartilaginosa se

Figuras 4y 5. Se muestra
limitacion para la pronosu-
pinacién en femenino de 32
afos con sindrome de Jor-
genson-Lenz, esta pacien-
te presenta sinostosis ra-
diocubital bilateral y es tia
materna del propositus.
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Figura 6. Se observa clinodactilia de 5to dedo bilateral en
femenino de 32 afios con sinostosis radiocubital bilateral
como parte del sindrome de Jorgenson-Lenz.

Figura 7. Signo de Dubois. Acortamiento de 5to dedo bila-
teral en femenino de 32 afios con sindrome de Jorgenson-
Lenz.

osifica parcial o completamente en los planos longitudinal
y transverso. La sinostosis esta presente al nacimiento y se
descubre generalmente en la pubertad por alteracion en
la pronosupinacién ya que inicialmente es una sincondro-
sis que va osificando con el paso del tiempo.

Existen 2 clasificaciones de SRCC, la antigua de Wil-
kie® quien describi6 2 tipos, y la actualmente utilizada de
Clearly y Omer3° quienes la subdividen en 4 formas: la
tipo | corresponde a SRC fibrosa; la tipo Il a SRC Gsea; la
tipo Il asociada a luxacion posterior del radio y la tipo IV
asociada a luxacion anterior del radio. En casos severos se
encuentra hipoplasia de tejidos blandos, incluyendo atro-
fia y fibrosis del musculo braquial anterior, de los prona-
dores redondo y cuadrado y de los supinadores largo y
corto, la membrana interésea también puede presentar
anormalidades.

Como ya se menciond la SRCC es rara, existen aproxi-
madamente 350 casos reportados en la literatura, ambos
géneros son afectados por igual y el 60% de los portado-
res tienen afeccion bilateral; dado que es poco incapaci-
tante debido a que la pronosupinacién puede suplirse
parcialmente con movimientos de hombro e hipermovili-
dad de mufieca;3! el diagndstico generalmente se retrasa
en promedio hasta los 6 afios o la pubertad, en que el
defecto puede ocasionar, por crecimiento anormal, sub-
luxacién o luxacion radial.

En la familia que presentamos concluimos que presen-
tan sindrome de Jorgenson Lenz por la presencia de: SRCC,
blefarofimosis, blefaroptosis, clinodactilia de 5to dedo, sig-
no de Dubois y talla baja, teniendo caracter hereditario au-
tosdmico dominante con penetrancia incompleta que se
observa en los individuos 1I-3 y 11I-8 y expresién variable
porque cada uno de los afectados presenta diferente com-
binacion de las manifestaciones clinicas como se muestra
en el arbol genealdgico; esto se concluye por el hecho que
un varén afectado en la segunda generacion engendré hijas
normales e hijas e hijos afectados. Un hallazgo reportado
por vez primera en este trabajo es la presencia de anasto-
mosis de Martin-Gruber32 (anastomosis anémala entre los
nervios mediano y cubital) acompafiando a la SRCC; esta
anastomosis cuando existe se encuentra generalmente a
30 mm distal al epicéndilo medial,®® de ahi que un sindro-
me del tanel cubital debera de ser distinguido de la presen-
cia de la anastomosis mencionada, en cuanto a su presen-
cia en los casos que presentamos es factible que sea
originada en la falta de segmentacion radiocubital y las al-
teraciones anatémicas propias de la SRCC, al respecto no
encontramos bibliografia que las relacione.

Como se anota, ninguno de los casos que presentan el
sindrome recibi6 tratamiento, excepto uno de ellos para
manejar ptosis palpebral, se les aclaré que dado que este
sindrome presenta herencia de caracter autonémico do-
minante, en cada embarazo de la familia existe el riesgo
de presentar el sindrome hasta en 50% de posibilidades,
gue aparecera el sindrome en todas las generaciones, que
la expresividad es variable, y puede ser leve o muy flori-
do; asi mismo se les aconsej6é que en caso de presentar
problema de SRCC, ésta debe ser corregida en la edad
preescolar, ya que el pronéstico es muy favorable si se
realiza tempranamente.

El tratamiento de la SRCC desde el punto de vista quirur-
gico aun esta en controversia, la principal indicacién es que
el paciente sufra incapacidad, especialmente al tratar de to-
mar objetos pequefios, sobre todo cuando la afeccién es bi-
lateral y la pronacién es marcada; se han propuesto diferen-
tes técnicas quirdrgicas para su correccion, la primera que
aparece en la literatura fue descrita por Dawson,3* publica-
da en el nimero 2 de British Medical Journal en 1912, 2
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afios antes de la publicacion de Wilkie;® muchas otras téc-
nicas quirargicas se han descrito como: la osteotomia con
interposicion de tejido blando,® la osteotomia de Keli-
kian-Doumanian3® con reseccion de la cabeza radial y
transposiciones musculares, la osteotomia de rotacion distal
a la sinostosis®’ e incluso osteotomia de desrotacion con téc-
nica de llizarov;38 recientemente Muramatsu y col.3? han
empleado la técnica de Kanaya,*° colocando trasplante gra-
so vascularizado aut6logo en combinacion con férula dina-
mica; se recomienda efectuar la cirugia antes de la edad es-
colar, sin embargo la cirugia no esta exenta de problemas ya
gue existe alteracion anatémica de tejidos blandos, especial-
mente alteraciones anatémicas vasculares que pueden oca-
sionar sindrome compartimental, asi como afeccion del ner-
vio cubital ocasionada por la osteotomia;*! por otra parte la
sinostosis es con frecuencia recurrente hasta en 25% de los
casos independientemente de la técnica utilizada.*2
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