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Fenotipo Pena-Shokeir. Presentacion de un caso

(Pena-Shokeir phenotype. A case report)
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RESUMEN

El fenotipo Pena-Shokeir fue descrito por primera vez en
1974, se identific6 como un desorden letal que involucra
contracturas articulares mdltiples, anormalidades faciales e
hipoplasia pulmonar. Se ha relacionado con herencia
autosémica recesiva, no tiene una sola etiologia, de tal
manera que hace dificil el consejo genético para valorar el
riesgo de recurrencia. Se comunica el caso de un recién
nacido de sexo femenino sin antecedentes heredofamiliares
de importancia producto de la 42 gesta que culmina a
término en parto fortuito; a su ingreso a nuestra unidad
dentro de la exploracion fisica se observa dismorfismo
caracterizado por microcefalia, artrogriposis, camptodactilia
y micrognatia, ademas de dificultad respiratoria. Por los
datos clinicos su manejo se abordé en forma
multidisciplinaria realizandose: traqueostomia,
gastrostomia, colocacion de yesos correctores en
miembros pélvicos asi como rehabilitacion fisica y asesoria
genética. Con lo anterior descrito se conforma el
diagndstico de fenotipo Pena-Shokeir, esta patologia es
rara y amerita de un manejo multidisciplinario. El pronéstico
es malo para la funcién y reservado para la vida.
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En 1974, Penay Shokeir identificaron un desorden auto-
sbmico recesivo, que involucra contracturas multiples,
anomalias faciales e hipoplasia pulmonar.*? Algunos de
estos nifios nacen prematuramente, otros con retraso del
crecimiento intrauterino, la mayoria de éstos mueren por
complicaciones de hipoplasia pulmonar en el primer
mes de vida.

* Residente de Neonatologia, Hospital Universitario “Dr. José
Eleuterio Gonzalez”, Monterrey, N.L.
** Residentes de Pediatria Médica, Hospital Universitario “Dr.
José Eleuterio Gonzalez”, Monterrey, N.L.
*** Maestros de Neonatologia. Hospital Universitario “Dr. José
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SUMMARY

The Pena-Shokeir phenotype was first described in 1974,
and was identified as a lethal disorder that involves
multiple muscular contractures, facial abnormalities and
pulmonary hypoplasia. Has been related with an
autosomal recessive mode of inheritance. It is etiologically
heterogeneous and makes difficult genetic counseling to
evaluate recurrence risk. This is a case report of a female
with no related familiar history. The fourth pregnancy, term
spontaneous birth in a non hospital facility and referred to,
our hospital. Dimorphism was observed characterized by
mycrocephalus, arthrogryposis, camptodactyly,
micrognathia and respiratory distress. A multidisciplinary
study group, was formed because of multiple clinic
characteristics, and tracheostomy, gastrostomy, correction
casts in lower extremities, physical rehabilitation and
genetic assessment were performed. Pena-Shokeir
phenotype diagnosis was made with all the clinical
features described. This disorder is rare and requires
multidisciplinary support. Prognosis is bad for functionality
and reserved for life due to chronic complications.
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Otras anormalidades encontradas son las siguientes:
sin expresion facial, 0jos prominentes, hipertelorismo, te-
lecanto, implantacion baja de las orejas y micrognatia.
Anquilosis mdltiples, pie equinovaro, camptodactilia,
flexién de dedos y palmas, asi como hipoplasia pulmonar,
criptorquidia, cuello corto y polihidramnios. Otras anor-
malidades son: paladar hendido y defectos cardiacos.®

A continuacion se describe el caso de un recién naci-
do con datos compatibles con fenotipo Pena-Shokeir.

CASO CLIiNICO
Producto femenino de cuarta gesta de madre de 25 afios

de edad, con antecedente de aborto previo; cursd con
control prenatal adecuado, presentando infeccidn de las



Figura 1. Fotografia clinica de la paciente en donde se muestra mi-
crognatia, camptodactilia y microcefalia, asi como yesos correctores
en miembros pélvicos.

Figura 2. Resonancia magnética de craneo en corte sagital en donde
se observa atrofia cortical.

vias urinarias en el segundo trimestre del embarazo, por
lo que recibi6 ampicilina. Se realiz6 ultrasonido obstétri-
co en €l segundo trimestre reportandose normal. Culmi-
né atérmino en parto fortuito en centro no hospitalario,
se desconoce la valoraciéon de Apgar a nacer.

A su ingreso se observa con dimorfismo caracteriza-
do por microcefalia, perimetro cefélico de 30 cm; puen-
te nasal amplio, micrognatia, posicién aberrante de
ambas manos, artrogriposis, y luxacién congénita de ca-
dera (Figura 1). Presenta dificultad respiratoria con Sil-
verman-Andersen de dos a expensas de tirgje intercostal
y quejido inconstante, se le coloca casco cefalico con O,
al 40%; presenta acidosis respiratoria por lo que se rea-

liza intubacién endotraqueal. Se observan abundantes
secreciones mucopurulentas y se envia a cultivo una
muestra de éstas con resultado positivo para Acinetobac-
ter baumani sensible ala amikacina. La radiografia del
torax mostré atelectasia basal derecha. Se intentd extu-
barla en tres ocasiones pero no fue posible. Presento es-
tridor laringeo, por lo que se hizo laringoscopia directa
observando laringomalasia grado 1V por 1o que se le
hizo tragueostomia. Se colocaron yesos correctores en
ambas piernas, los que se cambian cada 10 dias. Se in-
terconsulta con el Servicio de Genética, quienes diag-
nostican fenotipo Pena-Shokeir.

Se le realizé resonancia magnética nuclear del cere-
bro encontrando datos de microcefalia con atrofia corti-
cal bilateral (Figuras 2y 3). Un electroencefal ograma
mostro alteraciones el éctricas por o que recibe fenobar-
bital. Ademas se realizé gammagrama de vaciamiento
gastrico, identificando trastorno severo en la motilidad
gastrica con pobre vaciamiento gastrico, asi como reflu-
jo gastroesofagico, por lo que se reaizo gastrostomiay
funduplicatura de Nissen.

DISCUSION

Se comunica el caso de una recién nacida con fenotipo
Pena-Shokeir; este defecto involucra contracturas articu-
lares multiples, anomalias faciales e hipoplasia pulmo-
nar.2 Se ha reportado el diagnostico prenatal de esta
enfermedad por ultrasonido en casos con historia fami-
liar positiva, habiendo hecho el diagnéstico entre la se-
mana 12 y 18 de la gestacién; de tal manera que puede

Figura 3. Resonancia magnética de craneo en corte axial, en donde
es evidente la atrofia cortical.
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ser (til el diagnostico prenatal en familias con antece-
dentes de fenotipo Pena-Shokeir.*®

En la historia natural de esta enfermedad algunos de
estos nifios son prematuros; aquellos que nacen a térmi-
no presentan retraso del crecimiento intrauterino y
aproximadamente 30% son o6hitos. Las causas de este
fenotipo asi como |os mecani smos patogénicos son com-
plejos.® Independientemente de su etiologia; la disminu-
cion de movimientos del nifio in utero eslo que dalugar
alas deformidades que se observan en |os neonatos afec-
tados por el fenotipo Pena-Shokeir.5® Hay también repor-
tes en los que este fenotipo se ha relacionado a embarazos
gemelares monocoriénicos biamniéticos en los que se ha
demostrado hipoplasia cerebelar asi como artrogriposis
progresiva en ambos gemelos, |0s que presentan lesiones
similares de alteraciones severas del cerebro; se cree que
estas anomalias tienen como mEcanismo las anastomosis
en lavascul atura placentaria que caracterizan alos gemelos
monocorionicos.” Cabe hacer mencion que la histologia
muscular es anormal, predominando la atrofianeurogénica.

Lamayoriafallece por presentar hipoplasia pulmonar
en el primer mes de la vida, aungque esta paciente no la
presentd por lo que su riesgo de muerte ha sido mas fa-
vorable: aunque el pronostico es reservado parala fun-
ciony regular paralavida.
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Hipertricosis primaria generalizaday localizada en nifios. La hipertricosis es un cuadro caracterizado por un
crecimiento excesivo de pelo que debe distinguirse de hirsutismo, caracterizado por una configuracion y distribu-
cion peculiar del pelo, dependiente de los andrégenos, con exceso de pilosidad corporal y facia de tipo masculino.
Lahipertricosis en nifios prepuberes no se asocia, adiferenciadel hirsutismo, con un trastorno endocrino subyacente
y, en los adultos, se debe, con mayor frecuencia, a un efecto adverso medicamentoso.

La hipertricosis primaria se ha clasificado, segiin la edad de su inicio como congénita o adquiriday también se
distingue unaformalocalizaday otra generalizada. En laforma primaria generalizada, |a hipertricosis puede ser un
hallazgo aislado, como en la hipertricosis lanuginosa congénita, o asociada con hipertrofia gingival. En laforma
primaria localizada, pueden darse areas simétricas de hipertricosis, como los codos, la regién cervical anterior y
posterior o la zona lumbosacra.

Vashi y cols. informan de 11 casos prepuberales (7 chicasy 4 chicos) de edades comprendidas entre 4 meses 'y
11 afios. En 4 casos la hipetricosis era generalizada 'y en 7 localizada. En los casos generalizados, €l trastorno era
patente al nacer. La edad de comienzo en los localizados varié del nacimiento hasta los 4 afios.

Varios medicamentos se conocen como posibles causantes de la forma generalizada, especialmente el minoxidil
oral, el diazoxido, lafenitoinay la ciclosporina. La supresion del medicamento conduce a la resolucion. En estas
series no se empled ninguna terapia medicamentosa. (R.A. Vashi y cols., Arch Dermatol 2001: 137: 877-884). To-
mado de MTA-Pediatria, Vol. XXIII. No. 1, 2001.




