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Almanza, M. v otros: Displasis toracoasfixiante {enfermedad de Jeuns). Presentacién de
2 casos.

Se presentan .2 casos que padecen del sindrome de Jeune o displasla toracoasfixiante,
ambos pretérminos, quienes presentaban los signos radiogréficos de térax y huesos lar-
gos descritos y desarrollaban un sindrome de dificultad respiratorla que los llevéd.a Ja
muerte, el primero a los 36 dias y el segundo a los 40 minutos. Se sefiala en ambps |a
presencia d&’ pollhldramnioz v en el primero alteracicnes de los dedos, Se Indica que
estos 2 hallazgos no han sido Informados.

INTRODUGCION

La displasia toracoasfixiante llamada a propuesta de Maroteaux y Sa-
vart,! enfermedad de Jeune, es una afeccién que se caracteriza por el gran
nimero de alteraciones 6seas que presenta, sobre todo de la caja torécica,
lo que produce un sindrome de dificultad respiratoria severa. En gran nu-
mero de pacientes se produce la muerte antes de los 30 dias del nacimien-
to, lo que hizo pensar en los primeros tiempos que esta enfermedad siem-
pre tenia un cardcter letal.? Los nifios que sobreviven a esta primera etapa
mejoran progresivamente. 4

La displasia toracoasfixiante fue informada primeramente por Jeune® en
1954, y unos afos mas tarde, el propio Jeune® sobre la base dc numerosos
casos informados en la literatura europea, describe la enfermedad y la de-
fine comc una enfermedad congénita de carédcter letal por morir los pacien-
tes antes de los 30 dias, debido a las alteraciones de las costillas rectas
y cortas que le dan al térax la forma de un cono estenético que causa el
sindrome de dificultad respiratoria. Ademés de las alteraciones del torax,
los huesos largos son més cortos con marcado engrosamiento de las epi-
fisis, lo que le da apariencia de un acondroplédsico.
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Después de los trabajos de Jeune, aparecieron en Europa numerosos
trabajos que informaron la entidad. Pinar® informé los primeros trabajos en
la literatura de habla inglesa.

Después de los trabajos iniciales, donde le daban a la enfermedad un
caracter fatal, comienzan a aparecer informes de supervivencia mis alla
de los 30 dias."*7

La enfermedad de Jeune tiene un carécter recesivo autosamico.” Esta
entidad se confunde frecuentemente con la acondroplasia en ¢l periodo

neonatal.

Presentacion de los casos

Caso 1

Hijo de primigesta de 22 afios, con un embarazo que evoluciona aparentemente narmal
hasta las 36 semanas de edad gestaclonal en que se produce el parto espontdneoc: el
‘nifié ‘nace muy deprimido (Apgar de 1 y 5 puntos respectivamente), y necesita maniobras
de reanimacién. Se sefalé como antecedente la presencia de polihidramnios al romperse
las membranas amnidticas. El nifio pesé 2120 g, talla de 44 cm, perimetro encefdlico de
31 em y perimetro tordcico de 23 cm. El crineo tiene una configuracién normal con fon
“tanela anterior ablerta v la facies de aspecto normal (figura 1). El térax es muy estrechn,
‘o que produce gran dificultad respiratoria debido a la poca expansibilidad pulmonar,
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Las extremidades cortas, con engrosamiento al nivel de las articulaciones. den la apa-
riencia de una acondroplasia (figura 2). Los dedos de las manos y de los pies son largos,
Ins de los ples cabalgan unaos sobre otros y hay clinodactilia (figuras 3 y 4).

Los exdmenes complementarios muestran valores normales; el axamen radiogrifico
muestra las marcadas alteraclones dseas semejantés a las descritas por otros autores
(figuras 2, 4, 5 y B).

En la necropsia no se encontraron aiteraciones, eon excepclén de las dseas: no habis
signos-de Infeccion renal o pulmonar.

Caso 2

Nace el 6 de agosto do 1982, Hijo de secundigesta de 23 afios, ol cmbarazo transcures
con dificuitades por presentar toxemia leve e infeccién urinaria, motive por el que ingresn
en la Sala de Patologia Obstétrica. A las 32 semanas presenta ruptura espontdnea de
membrana con gran cantidad de liquido amnidtico (polihidramnios). Ei parto distocico con
instrumentacion se produce una semana despuss. = ..

El nifio nace con una valoracién de Apgar de 4-3 puntos y necesita maniobras de rea-
nimacion. Pesd 1610 g. con perimetro cefdlico de 28 cm y perimetro tordcico de 22 cm.
El tarax marcadamente cstrecho (estendtico) vy les extremidades cortas.

Desde el nacimiento comienza con dificultad respiratoria. la que fue aumentando pro
gresivamente hasta fallecer 40 min después. '

Se le realiza un examen radiolégico post mortem (figuras 7, 8 y 9) que muesira las
alteraciones 6Gseas descritas en el térax v extremidades.

La necropsia muestra las costillas cortas y rectas vy los huesos largos més cortos,
con engrossmiento de las epifisis. No se comprobaron signos de infeccidn.

Figura 2.
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Figura 3.
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Flaura 5.

Flgura 6.
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Figura 7.

Figura 8.
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Figura 9,

DISCUSION

La displasia toracoasfixiante es una entidad rara. En nuestro hospital,
en un periodo de 16 anos, se han informado 3 casos, el primero sobrevivié
al periodo neonatal y en la actualidad tiene 16 anos, es de aspecto nor-
mal, la deformidad toracica ha ido disminuyendo y practicamente ha desa-
parecido.

Los 2 pacientes restantes son presentados en este trabajo. El primero
fallecio a los 36 dias y el segundo a los 40 minutos de nacido. Smith {citado
por Nieman et al.)* senala que los casos fatales fallecen antes de los 28
dias. El primero de nuestros pacientes presentd alteraciones semejantes
a las informadas por Rubin,’ el segundo presenté igual aspecio aunque las
alteraciones 6seas fueron menos marcadas, posiblemente por ser un pre-
término de menor edad gestacional. Se ha informado que las infecciones
pulmonares™'® y renales®”® son frecuentes, en nuestros pacientes no se
encontraron signos de infeccién a pesar de tener el segundo, antecedentes
de membranas amniéticas rotas varios dias antes del parto.

La presencia de polihidramnios no se informa en ninguno de los trabajos
revisados, en nuestros pacientes se encontré en ambos casos. La dificultad
respiratoria estuvo presente en nuestros pacientes como se informa en la
literatura.'**"!% Otro signo no informado fue que uno de nuestros pacien-
tes presentd los dedos de manos y pies extraordinariamente largos y los
dedos de los pies superpuestos unos sobre otros,

Ninguno de nuestros pacientes presentd polidactilia, aunque aste signo
no es un hallazgo constante como senalan algunos.'*'#

Los exdamenes radiograficos de ambos pacientes muestran las mismas
alteraciones senaladas en la literatura
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Tabla. Aesumen de los hallazgos més importantes- de ambos pacientes.
Displasia toracoasfixiante

Hallazgos més Importantes CAS0 1 CASO 2

Fecha de nacimiento 27-4-78 8-8-84

Antecedentes de malfor-

maciones congénitas Mo Mo

Edad materna 22. afios 23 afios

Nimero de embarazos Primero Segundo

Evolucidén del embarazo Mormal Toxemia. Infeccion
urinarla

Edad gestaclonal 36 semanas 33 'semanas

Liguido amnidtico Polihidramnlos Polihidramnlos

Parto Mormal Distécico

Placenta 430 g 400 g

Apgar 1-5 puntos 4-5 puntos

Peso 2120 g 1605 g

Talla 44 cm 40 cm

Perimetro cefélico 31 cm 28 cm

Perimetro tordcico 24 cm 22 em

Térax Estendtico Estendtico

Extremidades Cortas Cortas

Alteraciones de los dedos 5i Si

Sexo Masculino Masculino

Exémencs complamentarios MNormales Normales

Rayos X

Evolucitn

Edad

Costillas cortas
ractas. Huesos
largos cortos
con epifisis
engrosadas

Sindrome de dificultad

raspiratoria

36 dias

Costillas cortas.

Huesos largos cortos

con epifisls
engrosadas

Sindrome de
dificultad
respiratoria

40 minutos
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SUMMARY

Almanza, M. et al.: Asphyxianting thoracic dysplasia (Jeune's disease). Presentation of
fwo cases.

Two cases of infants undergoing Jeune's disease or asphyxianting thoracic dysplasia are
presented. Both infants were premature and presented radiclogical signs of thorax and
long bunes, and developed respiratory distress syndrome leading to death; the first one at
the 36 days of birth and the second one at 40 minutes. Alterations of the fingers in the
first infant and presence of polyhidramnios in both was observed, It is pointed out that
theze two findings have not been reported,

RESUME

Almanza, M. et al.: Dysplasie thoracique asphyxiante (msladie de Jeune). A propos de
2 cos,

Il est présenté deux enfants atteints du syndrome de Jeune ou dysplasie thoracique asphy-
xionte, les deux enfants nés avant terme, qui présentaient les signes radiographiguues
du thorax ot des os longs décrits, et qui développaient un syndrome de détresse respira-
toire qui a abouti & la mort, le premier au 36e jour et le deuxiéme a la 40e minute. Les
deux présentaient polyhydramnios et le premier présentaient en plus des altératicns des
doigis |! est signalé que ces deux trouvailles n'ont pas éte rapportées,
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