reci@/muc *“’

Revista cientifica de investigacion actualizacion del mundo de las c.lenc.ias
Karina Menoscal Garcfa %; Zaida Calderén Mieles °; Kristhian Morales ©;
Filipo Montecé Lopez °
Sindrome de Larsen: A prop6sito de un caso

Revista Cientifica de Investigacién actualizacién del mundo de las Ciencias. Vol. 2 nim., 2,
Junio, ISSN: 2588-0748, 2018, pp. 3-22

DOI: 10.26820/reciamuc/2.2.2018.3-22

Editorial Saberes del Conocimiento

Recibido: 16/02/2018 Aceptado: 22/05/2018

Médico Adscrito Pediatra de la Sala Nifio JesUs; Departamento de Neonatologia. Dr. Manuel Ignacio Gomez
Lince; Hospital Gineco-Obstétrico Enrique C. Sotomayor; Médico Pediatra Tratante. Area de UCIN;
Departamento de Neonatologia; Hospital General del Norte de Guayaquil IESS Los Ceibos; Profesora de
Perinatologia en la Universidad de Guayaquil. Escuela de Obstetricia; kary.menoscal@gmail.com

Médico Pediatra Tratante; Departamento de Neonatologia. Dr. Manuel Ignacio G6émez Lince; Hospital Gineco-
Obstétrico Enrique C. Sotomayor; Médico Pediatra Tratante. Area de UCIN 1; Departamento de Neonatologia;
Hospital de Nifios Roberto Gilbert Elizalde; zaidadoc@hotmail.es

Médico Pediatra Tratante. Area de UCIN 1; Departamento de Neonatologia; Hospital de Nifios Roberto Gilbert
Elizalde; drkristhianiess@hotmail.com

Médico Pediatra Neonatdlogo Tratante; Departamento de Neonatologia Hospital de Nifios Roberto Gilbert
Elizalde; Médico Pediatra Neonat6logo Tratante. Area de Recepcion Neonatal Departamento de Neonatologia
Hospital del Guasmo Sur; Master en VIH; Profesor de Neonatologia en la Universidad de Guayaquil. Escuela
de Obstetricia; Profesor de Pediatria en la Universidad Catdlica Santiago de Guayaquil. Escuela de Medicina;
filipoaa@hotmail.com



mailto:kary.menoscal@gmail.com
mailto:zaidadoc@hotmail.es
mailto:drkristhianiess@hotmail.com
mailto:filipoaa@hotmail.com
http://www.reciamuc.com/index.php/es/article/view/119
http://www.reciamuc.com/index.php/es/article/view/119

Sindrome de Larsen: A propoésito de un caso
Vol. 2, nim. 1., (2018)
Karina Menoscal Garcia; Zaida Calderon Mieles; Kristhian Morales; Filipo Montecé Lopez

RESUMEN

Se reporta el caso del recién nacido de 39 semanas de gestacion, de sexo masculino, evaluado y
diagnosticado con el Sindrome de Larsen, observandosele manifestaciones clinicas como: facies
plana, hipertelorismo ocular, Orejas de implantacion bajas, brazos cortos, luxacion de cadera,
rodillas y deformidades en pies tipo equinovaro, tomandose las medidas diagnosticas y
preventivas: La radiografia del sistema dseo confirma Cuerpos vertebrales Cervicales
dismorficos, Luxacion de cadera, Luxacion de rodillas.

Se realiz6 valoracion cardioldgica, donde el ecocardiograma reporta Foramen Oval permeable y
Persistencia del Ductus Arterioso. Para el estudio genético los padres colaboraron. El estudio
genético confirma que por el examen fisico y los estudios realizados se arriba al diagndstico de
SINDROME DE LARSEN.

La evolucidn clinica del neonato es estable. Se da de Alta.

Palabras Claves: Sindrome de Larsen, fascies plana, luxacion articular multiples, brazos cortos,

deformidades de los pies.
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ABSTRACT

We report the case of a newborn, 39 weeks gestation, masculine sex, evaluated with a diagnosis
of Larsen Syndrome, who showed clinical manifestations as flat facies, ocular hypertelorism,
low implantation ears, short arms, dislocation of hips and knees, deformities in equinovarian
feet; diagnostic and prophylactic measures were taken: Osseous system X rays confirmed
discrete cervical vertebral bodies, hip dislocation, knees dislocation.

A cardiac evaluation was performed and the echocardiogram reported patent foramen oval and
persistent ductus arteriosus. The parents cooperate with a genetic investigation. The genetic
investigation confirmed that the physical exam and investigations with a diagnosis of LARSEN
SYNDROME.

The subsequent evolution of the newborn was good. And the child is registered

Key Words: Larsen syndrome, flat fascies, multiple articulation dislocation, short arms, foot

deformiities.
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Introduccion.

Descrito por primera vez por Joseph Larsen, Schottstaedt y Bost (6 casos esporadicos) en

1950.
La incidencia es 1 por cada 100.000 nacidos vivos.

Transmision hereditaria AD con locus génico en 3p21.1 — p14.1. Es el modo de herencia

mas frecuente.

Se describe ademas una forma letal también de herencia AR que ocasiona la muerte en el

periodo neonatal por trastornos respiratorios (Tragueomalacia e hipoplasia pulmonar).

Se piensa que puede ser causado por un desorden embrionario generalizado del tejido

conectivo durante la gestacion.

El Sindrome de Larsen es una enfermedad genética que se caracteriza por luxacion
articular multiples en codo cadera y rodilla; facies plana con abombamiento frontal
hipertelorismo ocular, puente nasal bajo y paladar ojival; en las manos dedos largos y cilindricos
con ufias cortas y el dedo pulgar tiene aspecto de espatula y deformidades de los pies como

equino varo, equino valgo y pies cavos.

También observamos otras anomalias como hidrocefalia, retraso mental (15 %) , aunque
en la mayoria la inteligencia es normal, cardiopatias como comunicacion intraventricular,

comunicacion intraauricular, escoliosis y cifosis.

Revista Cientifica de Investigacion actualizacion del mundo de las Ciencias. 2(2). pp. 3-22 _



Sindrome de Larsen: A proposito de un caso
Vol. 2, nim. 1., (2018)
Karina Menoscal Garcia; Zaida Calderon Mieles; Kristhian Morales; Filipo Montecé Lopez

El diagnostico diferencial se realiza con los sindromes congeénitos asociados a luxacion

de cadera

En el diagndstico es preciso conocer la Historia Clinica completa como antecedentes

familiares, estudios radioldgicos para ver las alteraciones 6seas y estudio genético.

El prondstico del Sindrome varia de paciente a paciente. Las causas generalmente de
muerte temprana son problemas respiratorios severos o compresion de la médula cervical por

inestabilidad de la columna.

Si el tratamiento ortopédico, quirdrgico y la fisioterapia se inician en forma temprana el

pronostico es bueno con promedio de vida normal.
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL:

Interesa la diferenciacion especialmente con los sindromes congénitos asociados con luxacion de

caderas:
1. Sindrome Otopalatodigital tipo | (Taybi )
2. Sindrome Otopalatodigital tipo Il
3. Sindrome Oculodentodigital
4. Artrogriposis Congénita Multiple y distal.
5. Ehlers — Danlos . (Hipermovilidad articular e Hiperextensibilidad cutanea)

6. Dolicostenomelia . ( S. Marfan )
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Dedos de manos
largos y cilindricos

Pulgar aspecto de
espatula

Ufias displdsicas
Sindactilia

En pies: equinovaro,
equinovalgo, pies
cavos

extension del codo
limitado
Ensanchamientoy
cortedad distal sobretodo
enel pulgary primer
dedo del pie + Sindactilia:
“Dedosde Rana“

Hipoplasia o ausenciade
falanges, matacarpianosy
metatarsianos
Dedoslargosy
flexionados, superpuestos
Sindactilia, clinodactilia,
polidactilia

Hipoplasiadel peroné

Pie en mecedora

SINDROME DE SINDROME SINDROME SINDROME
LARSEN OTOPALATODIGITAL OTOPALATODIGITAL OCULODENTODIGITAL
TIPO | TIPO 1l
AD. Transmision hereditaria RLX o semiDominante A.D.
Herencia Es posible un S. De ligada al X AR.
Larsen 2AR. semiDominante
Aplanada Hipoplasia parte media de Hiperostosis en los huesos
Cabeza: cara craneales
Abombamiento frontal , Frente prominente
Hipertelorismo Ab°.mba,m'ent° frontaly Micrognatia
O.cc1puc|o. Hipertelorismo Hipotelorismo
g Cataratas Hipertelorismo
) Hendidura palpebral Microftalmia + microcornea
Her.1d|dura pélpebral antimongoloidea Catarats, glaucoma.
antimongoloidea Hipoplasia de iris
Ojos.
Laringotraqueomalacia | Corto Estrecho
Cuello y Térax Estenosislaringea
aislada
Cartilago aritenoides
movil
CIA — CIV - Dilatacion
Adtica
Cifosis, escoliosis
Onfalocele
Abdomen Hidronefrosis
Criptorquidia Criptorquidia
Genitales
Luxaciones codos, Luxacion de caderas Subluxacion de codo, Luxacién de caderas
Extremidades cadera, rodillas Movimientos de mufieca, rodilla Clbitovalgo

Huesostubularesanchos
Sindactiliadel 42y 52 dedos
de la mano

Camptodactilia del medique
Sindactiliadel 32y 42dedos
del pie

Sistema Nervioso
Central

Normal
Un 15%de los casos
sufre de deficiencia
mental

Ligeroretraso mental

Avecesdeficiencia
mental

Normal
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ARTROGRIPOSIS CONGENITA EHLERS - DANLOS | DOLICOSTENOMELIA
MULTIPLE DISTAL S. MARFAN.
A) Clasica B) Distal
Desconocida ( Alteracion A.D. A.D.; pero hay tipos con | A.D.
Herencia vascular precoz) A.R.
Redonda y asimétrica Micrognatia Alargada
Cabeza: Dolicocefalia
Microcornea,
Eiclas esclerdticas azules, Subluxacion del cristalino
desprendimiento de Miopia,
. retina hiperpigmentacion del iris
Ojos
Hipoplasia costal Prolapso vélvula mitral | Prolapso valvula mitral
Cuello y Térax Escoliosis Cifosis Insuficiencia mitral y
Escoliosis tricuspidea
Aneurisma de la aorta
Cifosis , escoliosis
Piel redundante Rotacion incompleta del
Abdomen Diverticulosis intestinal | colon
Perforacion intestinal
Ectasia ureteropiélica
Criptorquidia
Genitales Hipoplasia de labios
mayores
Hombros caidos con rigidez | Dedos superpuestos Hipermovilidad articular | Hipermovilidad de las
Extremidades articular con escaso Camptodactilia generalizada e intensa | articulaciones
desarrollo muscular y Desviacion radial . _ 4
rotsckisinterna Liacion:decaderas Lgxauones frgguentes Dohcost'epomeha con
Moderada contractura | HiPerextensibilidad predominio del segmento
I\flapos con dedc:s cortosy | on flexion de las rodillas cgtanea cgrporal inferior
rigidos, con muriecas Pie equinovalgo 6 Pie plano Pies planos
ﬂexnon_a’das y codos en equinovaro Aracnodactilia
extension.
Luxacion de caderas,
rodillas en extension o
flexion
Uhias displdsicas
Pie equinovaro bilateral
Sistema Nervioso | Posiblemente (microcefalia
Central y craneosinostosis)
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CASO CLINICO

Se describe el caso de un recién nacido con Sindrome de Larsen, nacido en el Hospital
Gineco-Obstétrico Enrique C. Sotomayor, en el area de Neonatologia: Se trata de un neonato de
sexo masculino producto de segundo embarazo, madre de 18 afios de edad y padre de 23 afios de
edad, no consanguineo, obtenido por parto vaginal, con antecedentes de embarazo a término,
trabajo de parto, membranas integras, con una circular de cordén valorado en 39 semanas de
gestacion con Apgar de 8 al minuto, 8 a los 5 minutos y 9 a los 10 minutos, y liquido amnidtico

claro, no se realiza maniobras de reanimacion pero si se administr6 oxigeno a libre flujo.

Antecedentes prenatales

Embarazo a término — trabajo de parto- membranas integras+ 1 circular de cordén+

polihidramnios

Grupo Sanguineo Madre: O RH +

Grupo Sanguineo Padre: Desconoce

EXAMEN FISICO.

Peso 3250 gramos.

Talla 50 cm.

Perimetro cefalico 35 cm.

Perimetro toracico 32,5 cm.
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Perimetro abdominal 28 cm.
Frecuencia cardiaca 140 lat por min.
Frecuencia respiratoria 48 resp por min.

Neonato que ingresa a la sala de nifios Nifio Jesus”, en el que Ilama la atencidn rasgos
dismérficos en cara: Facies Plana con frente prominente, Hipertelorismo ocular, Puente nasal
bajo, Paladar ojival; en Tdrax: Campos pulmonares ventilados FR 48 por minutos Ruidos
cardiacos Ritmicos FC 140 por minutos, Abdomen. Blando y depresible, Extremidades
Superiores: Cortas y Manos grandes con dedos delgados, cilindricos y en Extremidades

inferiores. Luxacion congeénita de cadera (Ortolani +), Luxacion de rodillas,

Deformidades en los pies tipo equino varo

Neonato cursando su primer dia de vida, en condiciones clinicas de cuidado succién
buena, activo reactivo, con desdoblamiento del segundo ruido cardiaco y por sus multiples
rasgos dismorficos se sugiere interconsulta a cardiologia, estudios radiolégicos 6seos y estudio

genético.

Al estudio radioldgico se observa:

Rx de Créaneo: Depresion 6sea a nivel del hueso occipital

Rx Columna Vertebral: Cuerpos cervicales dismorficos
Hipoplasia vértebras dorsales

Rx Extremidades Superiores: Hipoplasia De Hiumero
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Rx Extremidades Inferiores: Fémur (bilateral) con angulacion hacia la linea media
Luxacion de rodillas
Extremidad proximal tibia conica.

Al estudio cardioldgico se reporto:

Foramen oval permeable. Flujo izquierda-derecha

PDA 0,32 cm. Flujo bidireccional

También se realizo el estudio genético que informa:

Con las técnicas analizadas no se detectaron anomalias cromosémicas como causante del

cuadro, siendo su cariotipo 46, XY compatible para varén normal.

Por el examen fisico y estudios realizados se diagnostica como SINDROME DE
LARSEN con patron Autonémico Dominante recurrencia de este patron es de 50%. Se sugiere

diagnostico prenatal ecografico en los proximos embarazos o en la descendencia del propdsito.
En estos términos se asesora los consultantes.

Se da de Alta a neonato por condiciones clinicas estables a los 3 dias de vida.

Revista Cientifica de Investigacion actualizacion del mundo de las Ciencias. 2(2). pp. 3-22



Sindrome de Larsen: A proposito de un caso
Vol. 2, nim. 1., (2018)

Karina Menoscal Garcia; Zaida Calderon Mieles; Kristhian Morales; Filipo Montecé Lopez

DISCUSION.

En la época neonatal, e crecimiento y desarrollo fetales se ven interferidos por influencias
sociales, econdmicas, culturales; agregandose ademas factores ecoldgicos, genéticos,
metabolicos, fisiologicos intra y extrauterinos, que se agravan por la atencion prenatal y
neonatal deficiente o nula elevandose la morbiletalidad.

Se ha encontrado la incidencia es 1 por cada 100.000 nacidos vivos y una transmision
hereditaria AD. Es el modo de herencia mas frecuente.

Se describe ademas una forma letal también de herencia AR que ocasiona la muerte en el
periodo neonatal.

El diagndstico se da mediante el examen fisico y nos puede ayudar para confirmar el
estudio genético, e incluso para diferenciar de otros sindromes con luxacion congénita de
cadera y otras articulaciones.

La edad a la que mas temprano se puede diagnosticar el Sindrome de Larsen es al
nacimiento, no tiene predileccién por ningin sexo, con relacién 1:1 de hombres y
mujeres. El riesgo de ocurrencia para un hermano o hijo del paciente es muy bajo.

Se deben tomar medidas preventivas como el tratamiento ortopédico, quirtrgico y la
fisioterapia que se inician en forma temprana y estudio genético (Consejo Genético)
siendo el prondstico bueno con promedio de vida normal (Desarrollo intelectual y

crecimiento normal).
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CONCLUSIONES:

La mayoria de los problemas que puede presentar un recién nacido se originan y

evolucionan durante la gestacion y el parto.

En la época neonatal, el continuo crecimiento y desarrollo fetales se ven interferidos por
influencias sociales, econdémicas, culturales agregandose ademas; factores ecoldgicos,
genéticos, metabolicos y fisioldgicos intra y extrauterinos, que se agravan por la atencién

prenatal, neonatal deficiente 6 nula elevandose la morbiletalidad.

A partir del nacimiento el neonat6logo recibe la plena y exclusiva responsabilidad directa
de la atencion del recién nacido; por lo que la asistencia prenatal, durante el parto y
postnatal deben tener una continuidad de la que forma parte una estrecha coordinacion

entre obstetras y neonat6logos.

La patologia neonatal es amplia y el neonatélogo tendra que contar con la colaboracién

de diversos especialistas pediatricos.

Se deben tomar normas preventivas como un posible diagndstico ecografico prenatal y un
consejo genético que proporcione una informacion véalida para un diagndstico de

seguridad, que nos indique su etiopatogenia.

Y, en nuestro caso; por la examen fisico y los estudios realizados llegamos al
diagnostico de Sindrome de Larsen encontrando que es una enfermedad de transmisién

hereditaria A.D. 6 A.R.. En este caso clinico, el padre presenta ciertos rasgos fisicos
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como cara aplanada, hipertelorismo y frente prominente, por lo que hay que seguir

observando futuros embarazos en la familia.

e Una malformacién es un suceso muy traumatico no sélo para los padres, sino también,
para la familia; por ello, debe afianzarse una buena aproximacién con la familia, ya sea

solo 6 con el genetista.

e Es dificil establecer una buena relacién si se desconoce la naturaleza del proceso, el
diagndstico, la etiologia, las perspectivas prondsticas o las posibilidades de repetirse.
Cada uno de estos aspectos deben recibir una explicacion sin esconder a la familia las
dificultades que entrafian; al mismo tiempo debe plantearse una dindmica que facilite la

resolucion de estos problemas.
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ANEXOS

SINDROME DE LARSEN

Foto 2y 3. Facies plana, frente prominente, hipertelorismo y puente nasal bajo
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Foto 4. Luxaciones articulares multiples y facies plana

- > (‘\

Foto 5. Dedos cilindricos y delgados; y ufias hipoplasicas
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ESTUDIO RADIOLOGICO OSEO

Foto 1. Cuerpos vertebrales cervicales dismorficos

Hipoplasia de vertebras dorsales

Foto 2 y 3. Metacarpianos hipopléasicos y falanges distales hipoplasicas
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Foto 4. Luxacién de caderas

Foto 5. Luxacion de rodillas
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Foto 6 y 7. Metatarsianos hipoplasicos
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