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RESUMEN

El sindrome Freeman-Sheldon es un trastorno congénito poco frecuente, se caracteriza por
un estado dismorfico que combina anomalias dseas, articulaciones contracturadas y rasgos
faciales tipicos. La presentacion de este caso tiene como objetivo exponer la importancia del
diagndstico precoz de este sindrome en el primer caso reportado en la provincia de Holguin,
lactante femenina que desde el nacimiento presenta la boca fruncida contracturada, con
macrostomia que semeja la “"boca silbante”; mentén en forma de H, se acompafia de pies
varoequinos bilaterales. Por estas caracteristicas fenotipicas se realiza el diagndstico clinico
de inmediato y se interconsulta con maxilofacial. Se concluye que es importante el
diagnéstico precoz y el seguimiento multidisciplinario, para evitar complicaciones y el logro
de la alimentacién adecuada, aspectos que permiten mejorar la calidad de vida y realizar un
asesoramiento médico acertado a las familias.

Palabras clave: sindrome de cara de silbador; artrogriposis distal; distrofia craneo carpo-
tarsal
Descriptores: anomalias congénitas; artrogriposis; femenino; lactante

ABSTRACT

Freeman-Sheldon syndrome is a non-frequent congenital disorder, it is characterized by a
dimorphic state which combines bone abnormalities, joint contractures and typical facial
features. The presentation of this case has the objective to present the importance of the
early diagnosis of this syndrome in the first case reported in Holguin province, female infant
who since she was born presents contracted mouth, with macrostomy that looks like a
“whistling mouth™; chin in form of an H, accompanied by bilateral Varo equine feet. For
these phenotypic characteristics a clinical diagnosis was performed immediately and she is
referred to the maxillofacial specialist. It can be concluded that the early diagnosis is very
important in these cases as well as the multidisciplinary follow-up, to prevent complications
and the achievement of the adequate feeding, aspects that permit to improve the life
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quality and carry out a right medical advice to the families
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INTRODUCCION

El Sindrome Freeman-Sheldon (SFS) es descrito por primera vez por E. A. Freeman y J. H.
Sheldon en 1938, ambos detallan a dos nifios con multiples alteraciones que denominan
distrofia crdneo—carpo-tarsal. La alteracion facial es llamada “cara de silbador™ en 1963, y en
1966 se hace referencia a la posicién congénita de la mano. Este sindrome se caracteriza por
contracturas en varias regiones del cuerpo, que incluyen artrogriposis distales, anomalias
6seas y facies particular.:2)

Los afectados por SFS pueden presentar diversas anomalias craneofaciales, la boca suele
estar fruncida, con contractura que la dibuja pequefia, se describe como macrostomia, este
es un signo peculiar en estos afectados que simulan la facie del silbador. La cara
contracturada da la apariencia de facie inmdvil, mejillas prominentes, filtrum largo con
microstomia, micrognatia y microglosia.2!

Los enfermos pueden tener voz nasal producto del movimiento limitado del paladar
blando,? la alteracién en la boca puede causar varias complicaciones: en la fonacion,
dificultad para alimentarse; la succién origina vémitos, dificultad para tragar; falla de medro
y se acompafia de retardo pondoestatural y psicomotor, problemas respiratorios, la
broncoaspiracién que causa neumonia por aspiracién.“

Por lo infrecuente de este sindrome este trabajo tiene el objetivo de exponer la importancia
del diagnodstico precoz del Sindrome de Freeman—Sheldon para realizar acciones en conjunto
el equipo de especialistas implicados en el tratamiento, valorar las vias para su alimentacién
y realizar el asesoramiento genético a la familia.

DESARROLLO

Informacién del paciente.

Se presenta una gestante de 26 afos, con una historia obstétrica (HO), embarazos (E1),
partos (Po) y abortos (Ao). En los antecedentes prenatales se muestra embarazo de bajo
riesgo, asiste a las consultas de atencion prenatal, se realiza los ultrasonidos genéticos y
todos eran normales.
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Antecedentes familiares:
No se describen familiares con defectos dseos en las extremidades, artrogriposis en ninguna
articulacion ni con contractura de la boca.

Antecedentes perinatales:

Parto a las 38 semanas, trabajo de parto de 8 horas; femenina con 2 670 g de peso y talla de
51 cm, perimetro cefdlico 33 cm; perimetro toracico de 33 cm, se aplica el test de Apgar
para evaluar su estado salud, muestra los pardmetros entre 8 y 9.

Hallazgos clinicos.

El neonatdlogo que la recibe a la observacién encuentra boca pequefa, labios fruncidos
contracturados; ojos hundidos y los pies varoequinos, con multiples contracturas en las
extremidades y la cara.

En el examen fisico se observa dismorfia facial, dado por la cara pequefia contracturada
desde la frente hasta los labios que muestra microstomia y microglosia, la mandibula
inferior con micrognatia. Hendiduras palpebrales estrechas con epicanto inverso entre los
cantos internos de los ojos que impresionan profundos y hundidos, presenta estrabismo
convergente; nariz corta con nares antevertidas, filtrum largo contracturado con pliegue
profundo que sugiere la letra H y mejillas prominentes, figura 1.

1 o
4

Figura 1. Contractura de la boca

Exhibe contractura en miembros inferiores con pie equinovaro bilateral severo, artrogriposis
distal de la articulacion de los tobillos, figura 2.
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Figura 2. Contractura de ambas piernas

Evaluacion diagndstica.

La evaluacién diagndstica de este caso se realizé a través del método clinico, siguiendo el
patron dismorfolégico que se utiliza para la identificacién de cada defecto, se realiza el
diagnéstico precoz de la afeccién congénita de Freeman-Sheldon. En el servicio no
realizamos estudios de mutaciones para esta enfermedad.

Seguimiento, resultados e intervencién terapéutica.

Se interconsulta de inmediato con especialista en genética, clinico y maxilofacial. Se discute
en colectivo multidisciplinario dando orientaciones a la familia para la alimentacién y se
decide valorar cada 15 dias. La mama refiere que era muy dificil la alimentacion de la
paciente y no lograba hacerlo con la frecuencia que debia, lo que coadyuva a la desnutricién
de la lactante.

Se realiza la evaluacién ponderal que confirma que el peso es insuficiente, 6000 g, se
encuentra por debajo del tercer percentil, mide 63 cm normal para su edad y sexo, por lo
gue se hace necesario realizar gastrostomia para mejorar su alimentacién.

En el momento que mejore el prondstico del paciente se valorard correcciones quirdrgicas
por ortopedia y maxilofacial que permitan mejorar la calidad de vida.

DISCUSION
El SFS es una enfermedad rara, se caracteriza por las contracturas congénitas, el diagndstico
se efectla por la clinica, por los hallazgos fenotipicos de contracturas faciales y en
extremidades.2) La mayoria de los casos se presentan de forma esporadica; aunque el
patron de herencia mas descrito es autosdmico dominante, se han reportado casos de
herencia autosémica recesiva;“! Sin embargo en esta paciente se presenta de forma aislada,
por una posible mutacién nueva..

La mutacién del gen MYH3 ha sido descrita como causante de las caracteristicas fenotipicas
del SFS. La isoforma de miosina embrionaria se expresa durante el desarrollo fetal y se
regula por la disminucion después del nacimiento. Esta enfermedad estd asociada a
mutaciones sin sentido en el dominio motor de esta miosina.®! Es la forma més grave de
artrogriposis distal, lleva a la sobre contraccién de las manos, los pies, los musculos
orofaciales y otras articulaciones del cuerpo.
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Las tres mutaciones detectadas en esta afeccion muestran cambios drasticos en las
propiedades cinéticas, se producen ciclos mas lentos que alteran la funcién de la proteina
miosina. Se informan mutaciones en cuatro genes diferentes (MYH3, TNNI2, TPM2 y
TNNT3). El gen MYH3 desempeiia un papel fundamental en el desarrollo del musculo fetal y
las mutaciones en este estan asociadas con el sindrome, la artrogriposis distal autosémica
dominante y la sinostosis espondilocarpotarsal, con esta misma forma de herencia.(®.

Los dos ultimos trastornos se caracterizan por anomalias esqueléticas, en fusiones dseas. El
hallazgo del gen mutado MYH3, ha sugerido la participacidon de este en el desarrollo dseo.
Estos estudios”2l han determinado que el SFS puede ser causado por mutaciones en el gen
embrionario de la cadena pesada de la miosina (MYH3), ubicado en el brazo corto del
cromosoma 17 (17p13.1).

El prondstico es bueno, no tiene compromiso neurolégico,”” los problemas alimentarios,
respiratorios y las alteraciones en las extremidades requieren de un tratamiento
multidisciplinario. El diagndstico precoz se interconsulta de inmediato con el maxilofacial, se
dan las orientaciones a la familia para su alimentacién, se analiza en el colectivo y se evalua
cada quince dias, por las dificultades para su alimentacion, referidas por la madre, se decide
ingresarla para realizar la gastrostomia y mejorar su alimentacion.

El diagndstico diferencial debe constituirse con relacién a otros que manifiestan
caracteristicas similares: Sindrome de Schwart-Jample, consiste en la cara inmdévil por
contraccion ténica de los musculos faciales, labios fruncidos, pectus carinatun, displasia de
cadera y contracturas articulares ,asi como otros trastornos autosémicos dominantes que se
caracterizan por incapacidad para abrir la boca, seudocamptodactilia y cortedad de tibia.%©

Otras investigaciones'® reportan mutaciones en la miosina embrionaria como R672C, asi
como nuevas alteraciones en el gen MYH3 asociados a fusiones vertebrales,®) por la
heterogeneidad genética encontrada en esta enfermedad otros estudios!® pretenden
realizar correlacidon genotipo-fenotipo.

El seguimiento por el equipo multidisciplinario de forma oportuna y las recomendaciones
para su alimentacidn no son suficientes y se valoran correcciones quirurgicas por los
especialistas en Ortopedia y Cirugia maxilofacial que permitan mejorar su calidad de vida y
el asesoramiento genético a la familia.

Se concluye que es importante el diagndstico precoz y el seguimiento multidisciplinario,
para evitar complicaciones y el logro de la alimentaciéon adecuada, aspectos que permiten
mejorar la calidad de vida y realizar un asesoramiento médico acertado a las familias.
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