
Caso clínico
Recién nacido varón, fruto de una gestación de 37 semanas

según FUR, controlada y sin exposición a teratógenos recono-
cidos. Detección ecográfica de polihidramnios severo en el úl-
timo trimestre. Corresponde a un segundo embarazo de madre
de 31 años, sin patología conocida. No existe consanguinidad ni
antecedentes malformativos en la familia.

Parto con presentación cefálica. Amniorrexis previa en 8 ho-
ras, espontánea. Feto de 3.220 g y 44 cm de talla que presentó
agobio respiratorio de entrada con mala perfusión y cianosis.

Apgar 6/6. Se apreció la existencia de abdomen navicular.
Por todo ello se procedió a intubación nasotraqueal y traslado
a Cuidados Intensivos. 

La exploración física detectó malformaciones externas con
facies tosca, pabellón auricular izquierdo bilobulado horizon-
talmente y marcada hipoplasia ungueal en las 4 extremidades.

La RX de tórax mostró una reducción extrema hacia los ápi-
ces de ambos campos pulmonares. (Fig. 1).

Sometido a ventilación mecánica con FiO2=1, no logró su
estabilización, y tras producirse neumotórax derecho se produ-
jo su fallecimiento una hora después del nacimiento. 

El examen necrópsico reveló la existencia de un síndrome
polimalformativo con: 1) Ausencia de musculatura diafragmá-
tica en lado derecho y lado izquierdo con hipoplasia pulmonar
severa (cociente peso pulmonar / corporal = 0,004, para un lí-
mite de normalidad > 0,012); 2) Desarrollo incompleto de oí-
do izquierdo con pabellón displásico (Fig. 2) y vestigios de oí-
do medio e interno; y 3) Poliesplenia a expensas de dos bazos
accesorios de 0,5 g.

El cariotipo resultó normal (46, XY).

Pregunta
1. ¿Cuál es su diagnóstico?
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¿CUAL ES SU DIAGNOSTICO?

Figura 1. RX de tórax: reducción extrema de ambos
campos pulmonares

Figura 2. Malformación de pabellon auricular.



Síndrome de Fryns
El síndrome de Fryns es una entidad monogénica autosó-

mica recesiva (MIM: 229850) descrita por este autor en 1979.
Desde entonces se han publicado unos cincuenta casos en la li-
teratura mundial. El primer caso publicado en España data de
1990(1).

La delineación básica del síndrome fue realizada por
Meinecke en 1985 y Cunnif en 1990(2), que instituyeron su trí-
ada diagnóstica: 1) Defecto diafragmático; 2) Dismorfismo cra-
neofacial; y 3) Hipoplasia digital distal. 

La prevalencia del síndrome ha sido estimada en 0,7 por
10.000 nacidos vivos. A pesar de su infrecuente presentación, es
el primer diagnóstico no cromosómico a considerar en presencia
de un defecto diafragmático al que acompañan otras anomalías
congénitas(3). La adjudicación de un locus para esta entidad no
se ha logrado hasta la fecha, aunque se ha sospechado sucesi-
vamente su ubicación en los cromososmas 1, 6, 15 y 22 a raíz de
anomalías citogenéticas allí detectadas en casos individuales.

A partir de 1991 se ha subrayado la importancia de las ano-
malías viscerales acompañantes, especialmente cardiacas y del
SNC. Simultáneamente se han descrito casos de supervivencia
en pacientes ya sea diagnosticados prenatalmente, ya se a trata-
dos neonatalmente con tecnología específica. El pronóstico neu-
rológico de los supervivientes ha resultado sombrío. La redefi-
nición del síndrome de Fryns(4) ha permitido incluir en este diag-
nóstico a pacientes sin defecto diafragmático relevante(5), lo que
ha favorecido el solapamiento clínico con el síndrome de Pallister-
Killian, entidad no letal de etiología cromosómica (tetrasomía
12 p).

El presente caso (Fig. 3) reúne, junto a los criterios diag-
nósticos clásicos, la presencia de una anomalía visceral inusual,
la polisplenia, y una presentación inédita del defecto diafrag-
mático bilateral en el síndrome de Fryns: la severidad de tal de-
fecto (una amioplasia completa en el examen anatomopatológi-
co) traslada la génesis de la anomalía a la fase de formación del
septum transverso (6ª semana), lo que impide la ulterior orga-
nización sobre esa estructura de los diferentes componentes dia-
fragmáticos. Estos datos son de indudable interés etiológico al
permitir relacionar en hipótesis la localización génica del sín-
drome de Fryns con la de los defectos de la morfogénesis.
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Figura 3. Síndrome de Fryns: imagen post-mortem.


