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CASOS CLINICOS

Sindrome de costillas cortas y polidactilia:

displasia esquelética fetal incompatible con la vida
Short rib polydactyly syndrome: lethal skeletal dysplasia

Erasmo Huertas'*?, Jaime Ingar'*?, Guiselle Gutiérrez'*?, Eva Maria Quifones?

! Instituto Nacional Materno Perinatal. Lima, Peru.

? Facultad de Medicina, Universidad Nacional Mayor de San Marcos. Lima, Perd.
3 Facultad de Medicina, Universidad Particular San Martin de Porres. Lima, Peru.
Unidad de Medicina Fetal, ® Servicio de Patologfa.

Resumen

El sindrome costillas cortas polidactilia es una categoria descriptiva para un grupo
de displasias esqueléticas incompatibles con la vida, caracterizadas por torax
estrecho, costillas extremadamente pequefias, micromelia, polidactilia y anomalias
viscerales. Las 4 variantes establecidas son SRPS | (tipo Saldino-Noonan), SRPS Il
(tipo Majewski), SRPS Il (tipo Verma-Naumoff) y SRPS IV (tipo Beemer-Langer).
Se piensa que todas las variantes son heredadas en forma autosémica recesiva.
Debido a la frecuente superposicion fenotipica, existe controversia si las variantes
son debidas a expresion variable o a heterogeneidad genética. Presentamos un
caso de un feto masculino, con signos ecograficos caracteristicos de displasia
esquelética, tales como micromelia, térax estrecho en forma de campana,
hipertelorismo, implantacion baja de las orejas y polidactilia, que nacié de parto
vaginal y falleci6 a los 2 dias de vida, producto de insuficiencia respiratoria, la cual
present6 desde el nacimiento.
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Abstract

Short rib-polydactyly syndrome is a descriptive category for a group of lethal
skeletal dysplasias characterized by hypoplastic thorax, short ribs, short limbs,
polydactyly, and visceral abnormalities. The 4 established variants are SRPS |
(Saldino-Noonan type), SRPS Il (Majewski type; 263520), SRPS IIl (Verma-
Naumoff type; 263510), and SRPS IV (Beemer-Langer type; 269860). All
variants are thought to be inherited in autosomal recessive pattern. Because of
the frequent phenotype overlap there is controversy as to whether the variants
are due to variable expression or to genetic heterogeneity. We present a case
of a male fetus, with typical ultrasound markers of skeletal dysplasia such as
micromelia, bell shaped narrow thorax, hypertelorism, low implantation ears
and polidactily who was born by vaginal delivery and died two days later due to
respiratory insufficiency present since birth.

Key words: Short rib-polydactyly syndrome; bone diseases, developmental;

ultrasonograffa.

INTRODUCCION

Las displasias esqueléticas constituyen
un grupo heterogéneo de enfermedades
del hueso, tanto del crecimiento como
de su composicion. Hasta la fecha, hay
372 subtipos ubicados en 37 grupos, se-
gtin la Nosologfa y Clasificacion de los
Desordenes Esqueléticos Genéticos V).
Aunque muchas displasias son letales,
algunos individuos afectados sobrevi-
ven y llevan una vida productiva sin
la intervencion de terapia. La preva-
lencia al nacimiento de las displasias
esqueléticas, excluyendo las amputa-
ciones de miembros y reconocibles en
el periodo neonatal, ha sido estimada
en 2,4/10 000 nacimientos . Existe el
diagnostico molecular para muchas de
estas patologfas. Sin embargo, la valo-
racion ecografica prenatal sigue siendo
el método de excelencia para la aproxi-
macion diagnostica y seguimiento de las

ultrasonography.

displasias 6seas. Solo algunas displasias
pueden ser detectadas con precision
en la ecograffa prenatal. Unas cuantas
comparten una caracteristica basica,
como el acortamiento de los huesos lar-
gos, lo cual presenta un desaffo para el
ecografista, diferenciar entre restriccion
del crecimiento intrauterino o un tipo
de enanismo; pero, lo mas importante es
saber diferenciar si esta patologfa es letal
0 no, para lo cual se requiere un estudio
secuencial de toda la anatomfa fetal.
Si bien la ecograffa permite medir los
huesos largos desde la décima semana de
gestacion, y las deformidades pueden ser
detectadas desde el segundo trimestre,
un diagnostico tardio de una condicion
letal aumenta innecesariamente los
riesgos para la salud fisica y mental de
la paciente. Finalmente, el diagnostico
definitivo es patrimonio de una evalua-
cion completa posnatal, que incluye el

examen genético clinico, estudio radio-
grafico y estudio anatomopatologico.
En vista de la extremadamente baja
frecuencia de esta condicion, descri-
bimos el primer caso de sindrome de
costillas cortas polidactilia registrado en
el Instituto Nacional Materno Perinatal
(INMP) de Lima.

CASO CLINICO

Paciente de 18 ahos, natural de Caja-
marca, procedente del distrito del Rimac,
secundigesta nulfpara, sin antecedentes
médico-quirargicos de importancia,
quien acudio6 al Instituto Nacional Ma-
terno Perinatal (INMP), el 3 de junio de
2009, referida del centro de salud donde
se atendfa, con el diagnostico de asimetria
fetal d/c malformaciones fetales, a las 37
semanas de gestacion, segin fecha de

Gltima regla (FUR).
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Figura 1. Ausencia de cuerpo calloso.

El 5 de junio se le realizo una ecograffa
en la unidad de medicina fetal de INMP,
encontrandose un feto masculino con au-
sencia del cuerpo calloso (figura 1), frente
prominente (figura 2), torax estrecho
(relacion torax/abdomen de 0,3) (figura
3) y marcado acortamiento de los huesos
largos (figuras 4 y 5). Longitud de fémur
47 mm (consistente con 25 semanas) y
longitud de httmero 38 mm (consistente
con 23 semanas). Se concluyd como
gestacion Gnica activa de 36 semanas
por biometrfa de cabeza y abdomen, mas
displasia esquelética, probable displasia ta-
natoforica, con mal prondstico perinatal.

El 9 de junio acudi6 a su segundo con-
trol prenatal (CPN), donde se explico los
hallazgos a la paciente y se indicd nuevo

TORAX

control en una semana. El 16 de junio
fue vista en consultorios externos, esta
vez con una intercurrencia, traqueftis
aguda, por lo que se le indico ambroxol
y nuevo CPN en 7 dfas. El 23 del mismo
mes, se observo persistencia de la tos, por
lo que se realizo interconsulta a medicina
interna, para descartar tuberculosis pul-
monar.

El 25 de junio la paciente ingresd por
emergencia refiriendo contracciones ute-
rinas espontaneas y 3 cm de dilatacion al
tacto vaginal; evolucion6 favorablemente
y tuvo parto vaginal de feto vivo de sexo
masculino, con peso de 3145 g, talla 46
cm, perfmetro cefalico 34 cm, perimetro
toracico 32,5 cm, Apgar 6 al minuto y 8
a los 5 minutos.
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Figura 3. Relacion torax : abdomen.
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Figura 2. Frente prominente.

El examen fisico del recién nacido
revel6 implantacion baja de la oreja, crip-
torquidia unilateral derecha, polidactilia
en miembros superiores e inferiores, ex-
tremidades cortas superiores e inferiores y
cianosis periférica. Por presentar sindro-
me de distrés respiratorio moderado, fue
hospitalizado en la unidad de cuidados in-
tensivos neonatales, donde falleci a los 2
dfas de vida, por dificultad respiratoria. Se
realizo el respectivo estudio posmortem,
que concluyo: recién nacido masculino de
32 semanas de gestacion posfecundacion,
seglin antropometria, que corresponde
a 34 semanas por FUR, de tamahno
mayor al percentil 90 para peso y para
perimetro cefalico, fallecido por posible
sepsis u otra causa que se determinarfa
ulteriormente (figura 6). No se envio la
placenta para estudio. Se sugiri6 control
por consultorio externo de genética, para
diagnostico y consejerfa a los padres. Los
hallazgos anatomopatologicos inclufan
situs inverso (figura 7), poliesplenia, as-
citis, hipertelorismo, cuello corto, torax
estrecho, micropene de 2,5 cm, testiculos
descendidos y polidactilia.

El bebegrama realizado posmortem re-
veld micromelia y costillas cortas (figura
8). El cariotipo neonatal realizado mostrd
un varén normal (46 XY).

DISCUSION

El sindrome costillas cortas polidactilia
(SCCP) es una categorfa descriptiva para
un grupo de displasias esqueléticas letales
caracterizado por torax estrecho, costillas
extremadamente pequehas, micromelia,
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Sindrome de costillas cortas y polidactilia

Figura 4. Fémur corto.

Figura 7. Hallazgos anatomopatoldgicos.

polidactilia y anomalfas viscerales. La
base de datos electronica OMIM® -online
mendelian inheritance in man (http://www.
ncbi.nlm.nih.gov/omim)- la subdivide
en 4 variantes, existiendo hasta la fecha
controversia acerca si son entidades di-
ferentes o partes de un espectro continuo
con expresividad variable. En la tabla se

puede apreciar las caracterfsticas distin-
tivas de cada tipo.

No se ha podido precisar la incidencia
de este sindrome, en razon de su rareza,
existiendo en la literatura solo reportes
de casos o de series de casos . La preva-
lencia global de displasias esqueléticas al

Figura 8. Bebegrama realizado posmortem.

nacer es de 2,4 x 10 000 ®%. Tampoco
se ha observado predominio de un sexo
sobre otro, pero sf ambigiiedad sexual en
una proporcion importante de casos .
El caso que motiva el presente reporte
fue de un feto de sexo masculino, pero
con micropene de 2,5 cm y testiculos
descendidos.

Si bien es cierto que el diagnostico de
SCCP fue hecho luego del nacimiento,
en virtud a los hallazgos radiologicos y
anatomopatologicos, es de destacar que
el diagnostico de displasia esquelética
letal se realizd prenatalmente en base
a la relacion circunferencia toracica /
circunferencia abdominal, la misma que
se encontraba por debajo de 0,6, que es
considerada un criterio de letalidad, ya
que predice con bastante precision hi-
poplasia pulmonar letal, independiente
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Tabla. Caracteristicas distintivas de cada tipo de variantes de displasias esqueléticas letales.

Sindrome costillas Sinénimo Paladar Metafisis Polidactilia Anomalias sistema
cortas polidactilia hendido oseas nervioso central
Tipo 1 Sindrome Saldino-Noonan - Irregulares Presente -
Tipo 2 Sindrome Majewski + Lisas Presente +
Tipo 3 Sindrome Verma-Naumoff - Anchas, con espolones Presente -
Tipo 4 Sindrome Beemer-Lange + Lisas Raro +

de la edad gestacional ”. Es necesario
destacar que el hallazgo ecografico de una
displasia esquelética durante la evalua-
cion de rutina de una gestacion de tercer
trimestre no debe distraernos de realizar
un estudio sistematico y detallado de toda
la anatomfa fetal, de modo que no pasen
inadvertidas alteraciones como situs in-
verso, poliesplenia, ascitis y polidactilia,
presentes en el caso en discusion.

Es importante la consejerfa genética
a los padres del bebe afectado, ya que el
riesgo de recurrencia de esta patologfa es
de 25%, debido a que tiene un patron de
herencia autosdmica recesiva ®.

Otro aspecto crucial es que todos los
recién nacidos con diagnostico de dis-
plasia esquelética tengan evaluaciones
posmortem adecuadas (estudio radiold-
gico, autopsia, estudio citogenético) que
respalden cientificamente la subsecuente
consejerfa.

El diagnostico final del caso presenta-
do serfa de un SCCP tipo 1 o Saldino-No-
onan, en razon que presentd, ademas de
la micromelia, torax estrecho, anomalfas
cardiacas (situs inverso) y viscerales (po-
liesplenia), ausencia de paladar hendido,
metAfisis Oseas irregulares, polidactilia y
ausencia de anomalfas del sistema ner-

vioso central ©19),

Los primeros reportes de este tipo de
displasia esquelética datan de 1972 (1,
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aunque ya un aho antes Majewsky habfa
comunicado el primer caso de SCCP (2,
El manejo de esta patologfa, en paises
como el nuestro, donde el aborto euge-
nésico no es legal, consiste en atender el
parto vaginal y no intentar maniobras de
resucitacion ni intubacion del neonato,
ya que el deceso se producira inexora-
blemente en pocas horas, debido a la
hipoplasia pulmonar severa.
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