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Distrofia toracica asfixiante o enfermedad de Jeune

L. RODRIGUEZ MOLINERO*, E. JIMENEZ MENA**, J. M. MURO TUDELILLA* ",
A. GonzA1EZ PEREZ**, C. RODRIGUEZ SANCHEZ*, y F. FERNANDEZ DE LAS HERAS**

RESUMEN: Se presenta un caso de distrofia tordcica asfixiante diagnosticada al nacimien-
to, muriendo 2 los 4 meses de edad con insuficiencia respiratoria restrictiva. Los hallaz-
gos clinicos y radiolégicos que se encontraton son los tipicos de esta rara entidad. Los
autores realizan el diagnéstico diferencial con otras condrodisplasias. PALABRAS CLAVE:
DISTROFIA TORACICA ASFIXIANTE. ENFERMEDAD DE JEUNE. OSTEOCONDRODISPLASIA.

ASPHYXIATING THORACIC DYSTROPHY OR JEUNE’S DISEASE. (SUMMARY):
One case of asphyxiating thoracic dysthrophy is described, having been diagnosed at
birth and dying at the age of 4 months with restrictive respiratory insufficiency. He pre-
sented the typical clinical and radiological findings of this rare entity. The authors reali-
ze differential diagnosis with other osteochondrodysplasias. KEY WORDS: ASPHYXIATING

THORACIC DYSPLASIA. JEUNE’S DISEASE. OSTEOCHONDRODYSPLASIA.

INTRODUCCION

Esta enfermedad fue descrita por Jeune
y col. en 1954 (1); un afio mis tarde los
mismos a.a. hacen una nueva desctipcidn
y la denominan «distrofia toricica asfixian-
te» (DTA) (2), nombre que es el mias utili-
zado en la actualidad. Es una entidad ra-
ra, existiendo unos 100 casos publicados
(3). En nuestro pais, los casos de los que
tenemos conocimiento son 12 (4, 5, 6, 7,
8, 9), incluyendo el de esta publicacion.
El objetivo de este trabajo es comunicar
un caso mis de esta rara entidad y contri-
buir al diagndstico diferencial del grupo
de las condrodisplasias.

CASO CLINICO

Recién nacido vardn, a térmio, primer
hijo de una serie de uno, que procede de

" Centro de Salud «Huerta del Rey». Valladolid.

un matrimonio joven, sano y no consan-
guineo. Lugar de residencia: Medio rural.
Sin

Embarazo: Notrmal.

ciones.

complica-

Parto: A las 41 semanas. Eutécico.

Periodo neonatal inmediato: Apgar:
6/9. Taquipnea con escasa movilidad tor3-
cica.

Exploracion @l nacimiento: Peso: 3.040
gtr. Talla: 48 cm. P. Cefdlico: 36. P. Tori-
cico: 32,5. Térax estrecho y campanifor-
me, con didmetro transversal y antero-
posterior disminuido (fig. 1), abdomen
globuloso con poco tono en la pared ab-
dominal y rechazamiento visceral (higado
y bazo) hacia abajo. Taquipnea con escasa
ventilacién pulmonar. No se aprecia poli-
dactilia. Micromelia rizomélica, no inten-
sa.
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Analitica: Sistemitico de sangre, iones,
urea, glucosa, calcio, fésforo, fosfatasas al-
calinas, GOT y GPT: Normales. Equilibrio
acido base: Acidosis respiratoria con reten-
ci6n de CO2 con oscilaciones entre 50 y 60
mmHg.

Cariotipo: Normal.

FG. 1. Torax

Aspecto  general del paciente:
estrecho, abdomen prominente y discreta micromelia
rizomélica

Radiologia: Torax: Costillas cortas, ho-
rizontales, con extremos engrosados, dis-
tancia esterno-costal aumentada y dismi-
nucidon del didmetro antero-posterior y
transversal (fig. 2 y 3).

Pelvis: lliacos pequefios e hipoplisicos
con techo acetabular horizontal y en «tri-
dente», osificacion precoz de Ia cabeza fe-

moral (fig. 4).

Huesos largos: Cortos, anchos y con
metifisis ensanchada e irregular.

Columna: Normal.

Evolucion:

Desde el nacimiento presentd insufi-
clencia respiratoria restrictiva, con polip-
nea y movimientos respiratorios de escasa
amplitud. Estuvo necesitado de oxigenote-
rapia con FiO2 de 0.3-0.4 casi de forma
permanente. Se realizo fisioterapia respira-
toria también de forma continua y anti-
bioterapia de forma intermitente en episo-
dios de atelectasia y neumonia. La alimen-
tacion se realizo con dieta enteral a débito
continuo, no siendo posible realizar otro
tipo de alimentacion ante la insuficiencia
respiratoria que el paciente presentaba.

Al mes de edad presentd un cuadro de
vomitos mantenidos, demostrindose la
existencia de una estenosis hipertrofica de
piloro de la que fue intervenido.

Fallecio a los 4 meses de edad, con
cuadro de neumonia y atelectasia pulmo-
nar derecha, no pudiendo hacer estudio
anatomopatologico, ya que los padres no
autorizaron la realizacién de la necropsia.

DISCUSION

Es una enfermedad hereditatia de ca-
ricter autosdmico recesivo (2, 4, 5, 10, 11,
12, 13, 14) cuyo diagnostico puede reali-
zarse en estadios muy precoces del emba-
razo (14). Se ha descrito en gemelos dici-
goticos (8).

Las caracteristicas clinicas de esta enti-
dad que mis llaman la atencién, son la
estrechez del tdrax, abombamiento del ab-
domen, acortamiento rizomélico de extre-
midades, polidactilia en ocasiones (presen-
te en un 20 % de los casos) y no suele ha-
ber anomalias cardiacas o en otras visceras
(2, 5, 10, 11, 12, 13, 14, 15, 16). Estos
sintornas, unidos a los hallazgos radiologi-
cos tipicos (costillas cortas, horizontales;
estrechamiento toricico y pelvis en «tri-
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HG. 2.

FiG. 4.

dente»), permiten hacer el diagnostico al
nacimiento (5, 10, 12, 14, 15, 16). La
existencia de una estenosis hipertrofica de
piloro no la hemos encontrado descrita en
otros trabajos y mis bien parece un hecho
simultdneo que ocurrié en nuestro pacien-
te, que una manifestacion propia de la
enfermedad.
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BG. 3.

FIG. 2. Radiografia antero-posterior de torax:
Estrechamiento lateral del térax
FiG. 3. Radiografia lateral de torax: Acortamiento

extremo de las costillas

FiG. 4. Radiografia de pelvis: Pelvis en «tridentes y
ostficacion de la cabeza femoral al nacimiento

‘Existen dos cuadros clinicos de presen-
tacion: uno con importante insuficiencia
respiratoria aguda, que ocasiona la muerte
en los primeros meses de vida y otro
cuadro con insuficiencia ftespitratoria no
tan intensa y que permite una superviven-
cia mis larga. En estos pacientes se
pueden producir cuadros de insuficiencia
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renal, con fibrosis intersticial y atrofia tu-
bular o glomerular (3, 5, 11, 12, 15, 16).
Se han encontrado también fenémenos de
fibrosis a nivel pancreitico o periportal,
por lo que algunos a.a. (3) sefialan que
esta afectacion multisistémica podiia ser la
consecuencia de un error metabdlico no
detectado atn en el momento actual.

En la tabla I se recogen las diferencias
mis notables existentes en una serie de
cuadros, que podrian ser agrupados en un
grupo de entidades con costilla-corta. Es-
tos datos han sido modificados de los ob-
tenidos de GILBERT y col. (10). Incluimos
en este apartado dos entidades (acondro-
génesis y enanismo tanat6foro) que nor-
malmente no se incluyen en lo que se ha
dado en llamar sindrome de costilla corta;
no obstante lo hacemos a efectos pricticos
de diagnéstico ya que en alglin caso in-
teresarfa hacer un diagnéstico diferencial

TaBLA L.

entre ellos. Realmente los problemas diag-
nosticos solo se establecetian con la displa-
sia condroectodérmica o sindrome“de Ellis
Van Creveld, en el caso de que la DTA
presentara polidactilia; no obstante, el sin-
drome de Ellis Van Creveld tiene con fre-
cuencia afectaciones cardiacas y multivisce-
rales, asi como alteraciones ectodérmicas
en labios pelo y ufias que no se encuen-
tran habitualmente en la DTA (5, 10, 11,
12).

El tratamiento es sintorndtico, aten-
diendo a los problemas respiratorios me-
diante fisioterapia, oxigenoterapia y anti-
bioterapia durante las infecciones respira-
torias, siendo necesario la alimentacién a
débito continuo en los casos mids graves
(17). El tratamiento quirdirgico que ha si-
do utilizado en algiin caso (17) no patece
que tenga una indicacidén precisa en el
momento actual.

DIFERENCIAS CLINICAS Y RADIOLOGICAS DE CUADROS CON TORAX ESTRE-

CHO Y COSTILLA CORTA CON O SIN POLIDACTILIA

CLINICA RADIOLOGIA
POLIDACT- AFECT. COSTILLAS
TILIA ENANISMO o o o/ PRONOSTICO ~ b ™ VERTEBRAS  PELVIS
Distrofia toricica asfixiante 20 % Medio No Frecuente-  Seveto Normal  Tridente
mente letal
Displasia Condroectodérmica Si Medio Si Usualmen- Medio o Normal  Tridente
(S. Ellis Van Creveld) te no letal severo
E. Majewski Si Severo Si Muerte  Exttemo  Normal  Normal
Perinatal
El Saldino-Noonan Si Severo Si Muerte  Exwemo  Anormal Pequefia y
Perinatal anormal
E. Naumoff Si Severo Si Muerte  Extremo Anormal  Acortam.
Perinatal vertical
Enanismo Tanatéforo No Severo No Muerte  Extremo Anormal Anormal
Perinatal
Acondro-génesis No Severo No Muerte  Extremo Gran def. Gran def.
Perinatal osificacién osificacién
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