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RESUMEN

Introducción: El estudio de pacientes con costillas cor-
tas, tórax estrecho y alteraciones musculoesqueléticas es
un reto para el médico tratante. Se presentan 2 casos de
síndrome de Jeune en hermanos, diagnosticado en nues-
tro hospital. Describimos sus características clínicas y ra-
diológicas. Cuadro clínico: Los dos pacientes compartían
las siguientes características: un tórax estrecho casi as-
fixiante, con polidactilia, extremidades cortas con rizome-
lia, polidactilia postaxial en cuatro extremidades, manos y
pies pequeños, pezones separados. Radiológicamente pre-
sentaban costillas cortas, clavículas elevadas y alteracio-
nes en epífisis, pelvis y acetábulo. El primer paciente falle-
ció a los ocho días de vida, el segundo tuvo un cuadro
menos severo y se egresó aún con disnea pero estable.
Conclusiones: El síndrome de Jeune es una entidad poco
frecuente; afecta la vida y la función del paciente en grado
variable; tiene herencia autosómica recesiva y requiere
consejo genético a los padres y un equipo multidisciplina-
rio para su abordaje y manejo.

Palabras clave: Displasia torácica asfixiante, tórax estre-
cho, polidactilia, síndrome de Jeune.

ABSTRACT

Introduction: The study of patients with short ribs, narrow
thorax and musculoskeletal disorders is a challenge for the
treating physician. We present 2 cases of Jeune syndrome
in siblings diagnosed in our hospital. We describe their clin-
ical and imaging features. Clinical picture: The two pa-
tients share the following characteristics: a narrow chest,
almost suffocating; polydactyly; short limbs with rizomelia;
postaxial polydactyly in 4 limbs; small hands and feet; and
separated nipples. Radiologically they had short ribs, ele-
vated clavicles, and disorders of epiphyses, pelvis and ac-
etabulum. The first patient died after 8 days of life, the sec-
ond had a less severe picture and he was admitted still with
dyspnea but stable. Conclusions: The Jeune syndrome is
a rare entity affecting the life and function of the patient in
varying degrees; it has a recessive autosomal heritage pat-
tern; and it requires genetic counseling of parents and a
multidisciplinary team for its approach and handling.

Key words: Asphyxiating thoracic dysplasia, narrow tho-
rax, polydactyly, Jeune syndrome.

INTRODUCCIÓN

En 1955, Jeune y colaboradores describieron dos
hermanos enfermos de lo que ellos denominaron
“dystrophie thoracique asphyxiante de caractere fa-
milial” o displasia torácica asfixiante (DTA).1 Desde
esa época, hasta la fecha, se han reportado más de
100 casos, predominantemente en publicaciones eu-
ropeas especializadas en radiología. El diagnóstico
es usualmente confirmado por la demostración ra-

diológica de las malformaciones esqueléticas típicas,
como son: un tórax estrecho, acortamiento de las
extremidades, polidactilia y anormalidades pélvicas.2

Estos hallazgos le han dado a esta enfermedad la
denominación alternativa de distrofia torácica-pél-
vica-falángica. Por su parte, la hipoplasia pulmonar
y la dificultad respiratoria secundaria, usualmente
producen la muerte en etapas tempranas, aunque
algunos pacientes sobreviven a la época neonatal. A
largo plazo se observa, entre los sobrevivientes, di-
versas malformaciones esqueléticas e insuficiencia
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pancreática y renal. En otros casos, se presentan
anormalidades portales en la biopsia hepática o en
la necropsia, aunque los síntomas hepáticos son poco
comunes.

En este trabajo se presentan dos casos en herma-
nos, uno de los cuales sobrevivió a la etapa neonatal.

CASO CLÍNICO

Caso 1: Madre de 25 años con dos hijos sanos de
su primera pareja. El recién nacido actual es pro-
ducto de la tercera gestación. Se trata de paciente
del sexo femenino de 40 semanas de gestación, obte-
nida por cesárea, indicada ésta por sufrimiento fe-
tal. Presentó depresión neonatal, que requirió intu-
bación y ventilación asistida desde el nacimiento. Su
peso fue de 2,900 g, Apgar de 6 a los 5 minutos. Se
observó un tórax pequeño, con perímetro torácico
de 26 cm, acortamiento de extremidades y polidacti-
lia; posteriormente se inició un proceso de deterioro
progresivo de la función pulmonar y datos de hiper-
tensión pulmonar persistente, por lo que falleció a
los ocho días de vida. No tuvo diagnóstico prenatal.

Caso 2: Producto masculino de la cuarta gestación,
resuelto por cesárea a las 38 semanas, indicada por
presentación pélvica y diagnóstico prenatal de displa-
sia esquelética (Figura 1). Presentó llanto inmediato
y sólo requirió las maniobras habituales y oxígeno di-
recto. Peso de 3,110 g, talla de 49.5 cm, perímetro
cefálico de 35 cm, torácico de 30 y abdominal de 32
cm. Apgar de 8 a los 5 minutos. Se manejó con oxíge-

no en casco cefálico durante ocho días, el cual se reti-
ró en forma progresiva. Persistió con polipnea, sin
datos de descompensación cardiorrespiratoria. Ade-
más de los hallazgos de tórax estrecho (no asfixian-
te), presentó extremidades cortas, manos y pies pe-
queños, polidactilia postaxial en las cuatro extremida-
des, clavículas altas y datos radiológicos compatibles
con síndrome de Jeune (Figuras 2 y 3). El ecocardio-

Figura 2. Hallazgos radiológicos del síndrome de Jeune, claví-
culas “altas” (flecha), huesos largos cortos y ensanchados, pel-
vis hipoplásica, tórax óseo “en campana”.

Figura 3. Rx de mano, polidactilia y huesos de falanges con for-
ma de cono.

Figura 1. Fenotipo del síndrome de Jeune: tórax estrecho y ab-
domen prominente, polidactilia, extremidades cortas.
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grama mostró datos de hipertensión pulmonar, el ul-
trasonido abdominal fue normal. Se egresó por mejo-
ría a los 10 días de seguimiento con oxígeno domicilia-
rio. Su cariotipo fue reportado como normal.

DISCUSIÓN

El propósito del presente reporte es prestar
atención al amplio espectro clínico del síndrome de
Jeune, tal como ya ha sido descrito por Kajantie y
colaboradores.3 Tal consideración debe tomarse en
cuenta al realizar el diagnóstico prenatal y dar el
consejo genético a la pareja, en relación con su des-
cendencia, las posibilidades de sobrevida y la calidad
de ésta, así como por las opciones terapéuticas en la
Unidad de Cuidados Intensivos.

El síndrome de Jeune se hereda de forma autosó-
mica recesiva. Puede deberse a un defecto congénito
del metabolismo por una alteración en la formación
endocondral del hueso. Su incidencia se calcula en 1
a 1.4 casos por cada 100 mil a 130 mil RN vivos. No
existe predilección por condición étnica ni por sexo.4

Se puede expresar clínicamente de dos formas. La
primera se trata de una forma neonatal potencialmen-
te letal, la cual, a su vez se divide en dos subtipos: la
de pacientes que requieren una inmediata ventilación
mecánica y no se pueden destetar, y la de aquellos
que después de varios brotes de neumonía recurrente
requieren intubación y soporte ventilatorio. Desde el
punto de vista mecánico, estos pacientes presentan
enfermedad pulmonar restrictiva severa; además los
pulmones están severamente hipoplásicos y frecuen-
temente presentan hipertensión pulmonar.

La segunda forma (menos fatal) se presenta en ni-
ños que sobreviven a la etapa neonatal, los cuales pre-
sentan una pared torácica estrecha; sin embargo, mues-
tran sólo síntomas respiratorios moderados al nacer y
pueden no necesitar ventilación mecánica en años.5

El diagnóstico de displasia torácica se establece
por las características clínicas y las alteraciones es-
queléticas. Las costillas son cortas y horizontales, y
dan por resultado un tórax fijo, con una caja toráci-
ca estrecha y expansión de las uniones costo-condra-
les. Las clavículas son “altas” en la radiografía de
tórax. Frecuentemente (como en los dos casos que
se presentan) la pelvis es corta y horizontal, mues-
tra un acetábulo en tridente; los huesos largos lucen
cortos y ensanchados, sobre todo a nivel de la metá-

fisis; las falanges son hiploplásicas, con epífisis ter-
minadas en forma de cono. Usualmente presentan
estatura corta o enanismo.2

La complicación más frecuente en los sobrevivien-
tes es la insuficiencia renal, causada por nefronopti-
sis y la disfunción hepática (causada por colangiopa-
tía) puede ser progresiva. Se ha observado distrofia
retiniana que puede afectar la visión. La frecuencia
real de estas complicaciones es difícil de estimar, ya
que los casos más benignos y menos complicados,
frecuentemente no se reportan en la literatura.6,7

Otras alteraciones asociadas incluyen: polidacti-
lia preaxial y postaxial, uñas hipoplásicas, anorma-
lidades dentales y lengua lobulada.8

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

Las displasias esqueléticas se han clasificado in-
ternacionalmente en distintos grupos; la DTA está
dentro de la familia de displasia/hipoplasia costal (con
o sin polidactilia), tal como se muestra en el cuadro I.
El diagnóstico diferencial debe establecerse con todas
aquellas displasias esqueléticas que cursan con tórax
pequeño y costillas cortas (Cuadro II). Sobre todo, debe
realizarse con la displasia condroectodérmica por la
similitud de sus síntomas y signos.4 Respecto con el
síndrome de Verma-Naumoff, se ha propuesto que son
variantes de un mismo trastorno, al presentarse en
distintos hermanos estos dos tipos de displasias.2,9

CONCLUSIONES

La distrofia torácica es la manifestación de una
enfermedad autosómica recesiva que implica una

Cuadro I. Grupo de displasia/hipoplasia costal
(con o sin polidactilia).

Tipo I, Saldino-Noonan
Tipo II, Majewski
Tipo III, Verma-Naumoff
Tipo IV, Beemer-Langer
Displasia torácica asfixiante (Jeune)
Displasia condroectodérmica (Ellis van Creveld)
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Cuadro II. Diagnóstico diferencial de pacientes con restricción torácica.

Sd. Ellis-van Sd. Saldino- Sd. Beemer
Sd. Jeune Creveld Noonan Sd. Majewski Sd. Naumoff  Langer

Prevalencia Frecuente Raro Frecuente Muy raro Raro Raro
Clínica
Rest. torácica ++ + +++ +++ +++ +++
Polidactilia + ++ ++ ++ ++ ++
Cardiopatía + + +++ + ++ ++
Otros Enf. renal Displasia Anomalía Fisura Anomalías Fisura labio

ectodérmica genitourinaria labio renales palatina, alt.
y gastrointestinal palatina gastrointestinal

y genitourinaria
Radiología
Acortam. huesos + + +++ ++ +++ ++
tubulares
Costillas hipoplásicas ++ ++ +++ +++ +++ +++
Osificación defectuosa — — ++ — + ++
de cuerpos vertebrales

Sd: Síndrome

alteración del crecimiento y del esqueleto. El aseso-
ramiento genético de la familia con una información
detallada y actualizada del pronóstico del cuadro debe
ser la base para la toma de decisiones sobre el futuro
obstétrico de la pareja y las terapéuticas empleadas
en cada caso en particular, para conservar la vida y
la función. No existe un tratamiento específico mé-
dico o quirúrgico probado; sólo se encamina a pre-
servar la función y a la búsqueda de otras anomalías
(por ejemplo renales) para anticipar el curso clínico.
Se presentan dos casos de hermanos, uno de los cua-
les sobrevivió a la etapa neonatal, pero que tendrá
limitaciones futuras que implican un manejo multi-
disciplinario para mejorar su calidad de vida.
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