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Caso clinico

Recién nacido varon, fruto de una gestacion de 37 semanas
segln FUR, controladay sin exposicion a teratdgenos recono-
cidos. Deteccion ecogréfica de polihidramnios severo en € l-
timo trimestre. Corresponde a un segundo embarazo de madre
de 31 afios, sin patologia conocida. No existe consanguinidad ni
antecedentes malformativos en lafamilia

Parto con presentacion cefdlica. Amniorrexis previaen 8 ho-
ras, espontanea. Feto de 3.220 g y 44 cm de talla que presentd
agobio respiratorio de entrada con mala perfusion y cianosis.

Apgar 6/6. Se aprecio la existencia de abdomen navicular.
Por todo ello se procedi6 a intubacidn nasotraqueal y traslado
a Cuidados Intensivos.

La exploracion fisica detectd malformaciones externas con
facies tosca, pabellén auricular izquierdo bilobulado horizon-
talmente y marcada hipoplasia ungueal en las 4 extremidades.

LaRX detérax mostro unareduccion extremahacialos &pi-
ces de ambos campos pulmonares. (Fig. 1).

Sometido a ventilacion mecanica con FiO,=1, no logré su
estabilizacidn, y tras producirse neumotdrax derecho se produ-
jo su fallecimiento una hora después del nacimiento.

El examen necrdpsico revel 6 la existencia de un sindrome
polimalformativo con: 1) Ausencia de musculatura diafragma-
ticaen lado derecho y lado izquierdo con hipoplasia pulmonar
severa (cociente peso pulmonar / corporal = 0,004, paraun li-
mite de normalidad > 0,012); 2) Desarrollo incompleto de oi-
do izquierdo con pabellon displésico (Fig. 2) y vestigios de oi-
do medio e interno; y 3) Poliesplenia a expensas de dos bazos
accesoriosde 0,5 g.

El cariotipo resulté normal (46, XY).

Figura 1. RX detdrax: reduccion extrema de ambos
campos pulmonares

Pregunta
1. ¢Cual es su diagndstico?

-
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Sindrome de Fryns

El sindrome de Fryns es una entidad monogénica autoso-
mica recesiva (MIM: 229850) descrita por este autor en 1979.
Desde entonces se han publicado unos cincuenta casos en lali-
teratura mundial. El primer caso publicado en Espafia data de
19900,

La delineacién basica del sindrome fue realizada por
Meinecke en 1985 y Cunnif en 1990@, que instituyeron su tri-
adadiagndstica: 1) Defecto diafragmatico; 2) Dismorfismo cra-
neofacial; y 3) Hipoplasiadigital distal.

Laprevalenciadel sindrome ha sido estimada en 0,7 por
10.000 nacidos vivos. A pesar de su infrecuente presentacion, es
€l primer diagndstico no cromosdmico a considerar en presencia
de un defecto diafragmético al que acompafian otras anomalias
congénitas®. La adjudicacidn de un locus para esta entidad no
se halogrado hasta la fecha, aunque se ha sospechado sucesi-
vamente su ubicacion en los cromososmas 1, 6, 15y 22 araiz de
anomalias citogenéticas ali detectadas en casos individuales.

A partir de 1991 se ha subrayado laimportancia de las ano-
malias visceral es acompafiantes, especiamente cardiacasy del
SNC. Simultaneamente se han descrito casos de supervivencia
en pacientes ya sea diagnosticados prenatalmente, ya se atrata-
dos neonatal mente con tecnol ogia especifica. El prondstico neu-
rolégico de | os supervivientes ha resultado sombrio. La redefi-
nicion del sindrome de Fryns® ha permitido incluir en este diag-
ndstico a pacientes sin defecto diafragmético relevante®, lo que
ha favorecido & solapamiento clinico con € sindrome de Pdllister-
Killian, entidad no letal de etiologia cromosomica (tetrasomia
12 p).

El presente caso (Fig. 3) reline, junto alos criterios diag-
ndsticos clasicos, lapresencia de unaanomaliavisceral inusual,
lapolisplenia, y una presentacion inédita del defecto diafrag-
matico bilateral en € sindrome de Fryns: laseveridad detal de-
fecto (una amioplasiacompletaen el examen anatomopatol 4gi-
co) tradladalagénesis delaanomaliaalafase de formacion del
septum transverso (62 semana), lo que impide la ulterior orga-
nizaci6n sobre esa estructura de |os diferentes componentes dia
fragméticos. Estos datos son de indudable interés etiol gico a
permitir relacionar en hip6tesis lalocalizacion génicadel sin-
drome de Fryns con la de los defectos de la morfogénesis.
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