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RESUMEN

Introducción:

Casos Clínicos: 

Discusión:

Palabras clave:

 El síndrome de Jarcho-Levin incluye un 
conjunto de fenotipos clínicos caracterizados por 
enanismo y tronco corto con múltiples anomalías de 
segmentación de las vertebras y anomalías costales. 
Existen dos fenotipos que se distinguen por sus 
características clínicas, radiológicas, su tipo de herencia, y 
su pronóstico: la disostosis espondilotorácica y la 
disostosis espondilocostal. En la primera se observa 
anomalía de los cuerpos vertebrales y de costillas, en un 
patrón de aspas de ventilador. En la disostosis 
espondilocostal se ven malformaciones de vértebras y 
costillas, pero las costillas no se disponen en ventilador y 
suele ser más leve. El caso clínico 1 
corresponde a una niña de 8 días de vida con múltiples 
malformaciones de vértebras y costillas, sin otros defectos, 
y el segundo, es una niña de 33 días con múltiples defectos 
de vértebras y costillas, sin otras malformaciones. En este 
caso se realizó el diagnóstico prenatal por ecografía. No se 
han encontrado antecedentes familiares ni se ha 
observado dificultad respiratoria, y ambas niñas están 
evolucionando muy bien.  La disostosis 
espondilocostal es una patología genética rara de origen 
autosómico recesivo y el diagnóstico temprano y certero 
favorece la buena evolución del paciente y permite 
realizar el asesoramiento genético.

 Disostosis espondilocostal, disostosis 
espondilotorácia, Jarcho Levin, anomalías vertebrales, 
anomalías costales.

INTRODUCCIÓN

En 1938 Saul Jarcho y Paul Levin del Hospital John 

Hopkins, reportaron varios casos de insuficiencia 

respiratoria debida a anomalías vertebrales y 

costales. Casi 30 años después en 1966 Norman Lavy 
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 Jarcho- Levin syndrome includes a series of 

clinical phenotypes characterized by dwarfism, short 
trunk and multiple vertebral segmentation defects and 
anomalies of the ribs. There are two phenotypes with 
different clinical and radiological characteristics, different 
mode of heredity and different prognosis; the 
spondylothoracic dysostosis and the spondylocostal 
dysostosis. The first one shows multiple anomalies of 
vertebral bodies and ribs and a short thorax  in a“fan like” 
pattern, the second one shows the same anomalies, but not 
in a fan pattern and it is usually milder.  We 
report two cases of spondylocostal dysostosis. The first 
case is a girl of 8 days of age with multiple anomalies of 
vertebral bodies and ribs and no other defects. The second 
case a girl of 33 days of age with multiple anomalies of 
vertebral bodies and ribs without any other 
malformations. The latter case had prenatal diagnosis in 
the second trimester of the pregnancy. There was no family 
history in any of the two cases, and they don´t have 
respiratory distress. Both girls are evolving very well.

 The spondylocostal dysostosis is a rare 
genetic autosomal recessive syndrome. Early and accurate 
diagnosis is very important for the good evolution of the 
patient and allows good and precise genetic counseling.
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describió un síndrome similar en una familia de 

Puerto Rico y luego John Mosely también reportó el 

síndrome y utilizó por primera vez el nombre de 
(1)Displasia Espondilotorácia . 

El síndrome de Jarcho-Levin es un epónimo que 

incluye un conjunto de fenotipos clínicos 

caracterizados por enanismo y tronco corto con 

múltiples anomalías vertebrales y costales. Existen 

dos fenotipos incluidos bajo este epónimo que se 

distinguen por sus características clínicas y 

radiológicas, su tipo de herencia, y su pronóstico: la 

Disostosis espondilotorácica y la Disostosis 
(1-5)espondilocostal . 

La prevalencia de este síndrome ha sido estimada en 

1 en 12.000 nacidos vivos, en la población de Puerto 

Rico. No hay datos de prevalencia para el resto del 

mundo, pero se calcula que es de 1 en 200 000 recién 
(3)nacidos, o sea, muy raro . Este síndrome es de 

origen genético y han sido identificadas varias 

mutaciones en relación al mismo. Las diferentes 

mutaciones genéticas encontradas son: SCDO1, que 

es una forma de disostosis espondilocostal que está 

causada por una mutación en el gen DLL3, 

localizado en el cromosoma 19q13. Otras formas de 

SCDO incluyen a la SCDO2, causada por una 

mutación en el gen MESP2 en el cromosoma 15q26.1, 

la SCDO3, causada por la mutación en el gen LFNG 

en el cromosoma 7p22 y la SCDO4, causada por la 

mutación en el gen HES7 en el cromosoma 17p13.2. 

También ha sido descrita una forma dominante de 
(1)SCDO y esta es llamada la SCDO5 . 

Por más de 50 años ha habido confusión con respecto 

a la diferenciación de los dos síndromes que causan 

insufic iencia  respiratoria .  La Disostosis  

Espondilocostal (SCDO) o Síndrome de Jarcho Levin 

causa insuficiencia respiratoria leve a moderada y es 

pan-étnica y la Disostosis Espondilotorácica (DET) o 

síndrome de Lavy-Mosely produce mayor 

dificultad respiratoria, y se ve en los portorri-
(3)queños . Se ha tratado de establecer varias 

clasificaciones del síndrome de Jarcho-Levin según 

los diferentes grados de severidad, de los defectos 

costovertebrales, y la presencia de otros defectos. De 

hecho, y a pesar de la gran heterogeneidad clínica y 

etiológica, se siguen incluyendo todos los tipos 
(6)juntos . Las características clínicas consisten en talla 

corta de presentación prenatal, tórax y cuello cortos, 

abdomen protuberante, occipucio prominente, 

puente nasal ancho, narinas antevertidas, fisuras 

palpebrales de inclinación mongoloide. También se 

pueden ver pectus carinatum, aumento del diámetro 

antero-posterior del tórax, cifo-escoliosis y lordosis. 

Los miembros son normales, aunque impresionan 

más largos. A la exploración radiográfica se 

observan múltiples defectos de segmentación de 
(1-7)vertebras y costillas . Se pueden ver anomalías 

asociadas como anomalías del tubo neural, hernias 

inguinales y/o umbilicales, anomalías del tracto 

urinario y anomalías cardiacas. También se pueden 

ver otras malformaciones como; hernia diafragmá-

tica, paladar hendido, criptorquidia, y arteria 
(2-16)umbilical única .

 Niña de 33 días que consulta por 

talla y cuello cortos. La niña es el producto del 

pr imer  embarazo de  una pare ja  joven,  

aparentemente sana y no consanguínea. No hay 

antecedentes familiares, ni de patologías o ingestión 

de medicamentos durante el embarazo. El 

diagnóstico prenatal se realizó por ecografía en el 

segundo trimestre del embarazo. La niña nace en un 

parto por cesárea, a las 39 semanas de gestación, con 

peso de 3170 grs. (P 25), talla de 43 cm (perc:< 3) y CC: 

34, 5 cm (P 50). En el momento de la consulta tiene 33 

días de vida. Examen Físico: Talla: 48, 5 cm (P 10), 

CC: 34, 5 cm (P 10) y Peso: 4200 grs. (P 50). Al examen 

físico la niña presenta (Figura 1). Talla, cuello y tórax 

cortos; abdomen prominente sin visceromegalia y 

miembros superiores e inferiores normales (Figura 

2). Cuello corto y ancho con piel sobrante. Los 

genitales y los ruidos cardiacos son normales. 

CASOS CLÍNICOS

Caso Clínico 1.

Figura 1. Talla, cuello y tórax cortos, abdomen prominente sin 

visceromegalia y miembros superiores e inferiores normales.
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Figura 2. Cuello corto y ancho con piel sobrante, tórax corto.

Los estudios realizados fueron: Test del piecito: 

normal. Emisiones otoacústicas: células ciliadas que 

no han completado su desarrollo. Ecografía renal: 

normal. Ecoencefalografía: Normal. En los controles 

posteriores, la niña a los 6 meses sigue en buen 

estado de salud  sin presentar dificultad respirato-

ria. En la radiografía de tórax se observan múltiples 

anomalías de segmentación de las vértebras, 

fusiones y anomalías de costillas (Figura 3). 

arcos costales con trece costillas derechas y nueve 

izquierdas, con presencia de fusión proximal del 

noveno y décimo arcos costales posteriores y 

ensanchamiento de aspecto bífido de segmento 

distal de la duodécima costilla derecha (Figura 4).

Se realiza el diagnóstico de Disostosis Espondi-

locostal o Síndrome de Jarcho Levin, de gravedad 

moderada y se procede al asesoramiento genético 

familiar dando un riesgo de recurrencia del 25%, por 

ser considerada una patología genética de origen 

génico autosómico recesivo.

Figura 3. En la radiografía de tórax se observan múltiples 

anomalías de segmentación de las vértebras y fusiones y anomalías 

de costillas. Ocho costillas del lado izquierdo y doce del derecho.

Figura 4. En la tomografía se aprecian anomalías de segmentación 

de vértebras con presencia de hemivértebras y vértebras en 

mariposa dorso-lumbares. Se observan alteraciones de arcos 

costales con 13 costillas derechas y nueve izquierdas.

Caso Clínico 2. Niña de 8 días de vida que consulta 

por talla, tórax y cuello cortos. La niña es el producto 

del primer embarazo de una pareja joven, 

aparentemente sana y no consanguínea, sin

antecedentes familiares, antecedentes patológicos 

del embarazo actual, ni de ingestión de 

medicamentos. No se realizó el diagnóstico 

prenatal, la madre no se hizo ecografías durante el 

embarazo. La niña nace a las 38 semanas en un parto 

normal, con peso de 3450 grs. (P 50), talla: 45 cm. 

(perc:< 3) y CC: 32, 5 cm (P 10). En la primera consulta 

tiene 8 días de vida. Examen Físico: Talla: 45 cm 

(perc: < 3), peso: 3250 grs. (P 25) y CC: 33 cm. (P 25). 

Talla, tórax y cuello cortos. Abdomen prominente 

sin visceromegalia. Genitales y miembros 

superiores e inferiores normales. Ruidos cardiacos 

normales. Cuello corto y ancho, tórax corto y 

miembros normales (Figura 5). Cuello corto con piel 

sobrante y tórax corto (Figura 6). En la radiografía de 

tórax se observan múltiples anomalías de 

segmentación de vértebras, y fusiones y anomalías 

 

En la tomografía se aprecian anomalías de 

segmentación de vértebras con presencia de 

hemivértebras y vértebras en mariposa dorso-

lumbares. Se observan además alteraciones de los 
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de costillas (9 a la derecha y 10 a la izquierda) (Figura 

7). A los 3 meses, tórax prominente y corto, cuello 

corto (Figura 8).

A los 7 meses con sedestación normal (Figura 9). La 

niña sigue en buen estado de salud, con desarrollo 

sicomotor normal y no presenta dificultad 

Figura 5. Cuello corto y ancho, tórax corto y miembros 
normales.

Figura 6. Cuello corto con piel sobrante y tórax corto.

Figura 7. En la radiografía de tórax se observan múltiples 
anomalías de segmentación de vértebras, y fusiones y 
anomalías de costillas (9 a la derecha y 10 a la izquierda).

Figura 8. A los 3 meses, tórax prominente y corto, cuello 
corto.

respiratoria. En este caso también se realiza el 

diagnóstico de Disostosis Espondilocostal o 

Síndrome de Jarcho- Levin y se procede al 

asesoramiento genético, dando un riesgo de 

repetición del 25%. La comparación de los dos casos 

se puede observar en la tabla 1.

Figura 9. A los 7 meses, con sedestación normal.
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Tabla 1. Cuadro comparativo de los casos clínicos 1 y 2.

Edad al 
diagnóstico

Sexo
Anomalías 
asociadas

Nivel costo-vertebral 
afecto

Afectación costal, 
simetría, no simetría

Diagnóstico 
prenatal 
Sí, No

CASO 1

CASO 2

Prenatal

8 días

Femenino

Femenino

Ninguna

Ninguna

Cervico-dorso-lumbo-sacro

Cervico-dorso-lumbo-sacro

No

No

Sí

No

DISCUSIÓN

El Síndrome de Jarcho- Levin o Disostosis 

espondilocostal es un trastorno de etiología genética 

que se caracteriza por la presencia de múltiples 

anomalías vertebrales y costales. Estas anomalías 

pueden estar asociadas o no, a otros defectos. La 

patogénesis de estas malformaciones ocurre en las 

seis primeras semanas de vida intrauterina durante 

el proceso de diferenciación mesenquimal. Las 

anomalías costales, aparentemente, son consecuen-

cia de las anomalías vertebrales y suelen localizarse 

con mayor frecuencia en la concavidad de la curva 

escoliótica. Ya que la patología ocurre intraútero, 

sería importante llegar al diagnóstico en la etapa 

prenatal, en el segundo o tercer trimestre del 

embarazo. A pesar de la característica de trasmisión 

hereditaria de este síndrome, en ninguna de 

nuestras pacientes hemos encontrado antecedentes 

familiares. El principal problema médico de estos 

pacientes se presenta en el aparato respiratorio, ya 

que presentan insuficiencia respiratoria de tipo 

restrictivo, con infecciones a repetición. Es de gran 

importancia el tratamiento agresivo de estas 

infecciones, la consulta rápida y la internación 

preventiva. En la mayoría de los casos, el 

tratamiento de las malformaciones es conservador, 

con controles radiográficos periódicos, fisioterapia y 

control de las infecciones. 

En las escoliosis producidas por esta patología, está 

demostrada la inefectividad de los corsés 

ortopédicos y en los casos con grandes deformida-

des progresivas se requiere el tratamiento quirúr-

gico para la corrección de la escoliosis y/o de las 

deformidades costales. El diagnóstico de certeza y la 

clasificación apropiada de los diferentes fenotipos 

ayudará a mejorar el asesoramiento genético con 

respecto al manejo, pronóstico y riesgo de 

recurrencia en la familia. Nuestras dos pacientes 

están presentando una evolución muy favorable, sin 

complicaciones respiratorias hasta el momento. En 

ambos casos se realizó el asesoramiento genético 

familiar dando un riesgo de repetición del 25%, por 

ser una patología génica de origen autosómico 
(1,3,5,16-18)recesivo .
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