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Resolucion del caso

Caso iconografico nimero 10: sindrome de Jarcho-Levin

Illustrated case Number 10: Jarcho-Levin syndrome
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Evolucién

Una TN de 4mm > 95 percentil (fig. 1) con cariotipo normal
implica riesgo para cardiopatia y/o sindrome. La ecocardigrafia
de las 16 semanas informé de mesocardia y probable persis-
tencia de vena cava superior izquierda (PVCSI) (figs. 2 y 3). En
el segundo trimestre se constatan varias hemivértebras con
afectacién cervical y dorsal, escoliosis secundaria importante,
asi como un térax corto (fig. 4). Probablemente la mesocardia
es secundaria a la escoliosis.

En la reconstruccién 3D se evidencia la escoliosis y sospe-
cha de asimetria costal (fig. 5).

La orientacién diagnéstica es de probable sindrome de
Jarcho-Levin.

Valorado el caso por un equipo multidisplinar (genetista
y ortopeda), informa de mal prondstico funcional, de talla y
estético.

La paciente decide interrupcién legal del embarazo. La
necropsia informa de escoliosis dorsal, 10 costillas en cada
hemitorax con fusiones multiples, cuello corto y espina bifida
oculta. Otros hallazgos: atresia esofagica con fistula traqueoe-
sofdgica distal y rifién en herradura. No se confirmé en la
anatomia patoldgica la PVCSI.

Todos estos hallazgos compatibles con sindrome de Jarcho-
Levin.

Comentarios

El sindrome de Jarcho-Levin se caracteriza por anomalias
esqueléticas: alteracién en la formacién y segmentacién
vertebral y alteraciones costales (reduccién en el numero y

Véase contenido relacionado en DOI: 10.1016/j.diapre.2011.06.004.
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Figura 1 - Translucencia nucal de 4mm (TN >95p).

fusién intercostal). Se hereda como un rasgo genético autosé-
mico recesivo causado por la mutacién del gen DLL3 en el cro-
mosoma 19913.También hay casos publicados sin anteceden-
tes familiares. El sindrome de Jarcho-Levin, la displasia espon-
dilocostal y la displasia espondilotoracica son tres entidades
que se solapan entre si, y todas responden a un conjunto de
fenotipos clinicos caracterizados por tronco corto, multiples
anomalias vertebrales y costales. En general se considera una
condicién letal secundaria a insuficiencia respiratoria por dis-
minucién del volumen toracico y pulmonar. Actualmente con
los avances en la tecnologia ha aumentado la supervivencia.
El diagnéstico intrattero es frecuente. En los casos publi-
cados es casi constante la presencia de TN aumentada en

2173-4127/$ - see front matter © 2011 Asociacién Espafiola de Diagnéstico Prenatal. Publicado por Elsevier Espafia, S.L. Todos los derechos reservados.

doi:10.1016/j.diapre.2011.06.005


dx.doi.org/10.1016/j.diapre.2011.06.005
http://www.elsevier.es/diagnprenat
dx.doi.org/10.1016/j.diapre.2011.06.004
mailto:anamun@dexeus.com
dx.doi.org/10.1016/j.diapre.2011.06.005

DIAGN PRENAT.2011;22(4):142-143

143

Figura 5 - Reconstruccién 3D. Hemivértebras a nivel
cérvico-toracico.

Figura 4 - Hemivértebras a nivel cérvico-toracico.

Figura 6 - Rx: hemivértebras y escoliosis.

el primer trimestre. En el segundo trimestre es posible en la

mayoria de los casos detectar multiples hemivértebras y esco-
liosis severa. La reconstruccién de voliumenes 3D del térax
permiten una mejor valoracién de la columna, asimetrias y
fusiones costales (fig. 6).

Diagnéstico

Sindrome de Jarcho-Levin.
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